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Utdrattur

Tegundamyndun er flokid ferli og er mérgum spurningum um pad dsvarad. I tilfellum par
sem stofnar hafa adlagast mismunandi umhverfi en teljast samt til sému tegundar er talad
um afbrigdi innan tegundar sem lita m& & sem millistig i tequndamyndun. Med pvi ad skoda
afbrigdi er haegt ad rannsaka krafta sem hafa ahrif & fyrstu skref i tilurd tegunda. Hentugt
kerfi til slikra rannsdkna er bleikjan i Pingvallavatni. Par finnast fjogur afbrigdi af bleikju
(Salvelinus alpinus): Kudungableikja, dvergbleikja, murta og silableikja. Par sem
genatjaning i fosturproska getur haft mikilveg ahrif & svipgerdareiginleika hafa Johannes
Gudbrandsson og samstarfsmenn hans rannsakad umritunarmengi i shemmfdstrum
kudungableikju, dvergbleikju og murtu og fundid fjolda stakra basabreytinga (SNPs) med
mismunandi tidni milli afbrigda. I pessari rannsokn voru sex basabreytingar skodadar og
tioni peirra metin i stofni. Visar voru hannadir og profadir & samtals 93 synum ar
bleikjuafbrigdunum fjorum. KASP™ arfgerdagreining var framkveemd til ad afla upplysinga
um arfgerdir og tidni samseta fyrir hvern SNP innan hvers afbrigdis. Markmid
rannsoknarinnar var ad kanna i) hvort breytileikarnir veeru raunverulegir, ii) hvort stofnarnir
fjorir veeru adskildir og iii) hvort mun meetti finna & murtu og silableikju. Einnig var kannad
hvort iv) breytileikarnir erfdust 6had og v) hvort samband veeri milli tioni basabreytinga i
stofni og i umritunarmengi. Allir breytileikarnir sem skodadir voru reyndust raunverulegir.
Auk pess virtust stofnarnir vera adskildir og erfdafraedilegur munur fannst & murtu og
silableikju. Flest genanna virtust erfast 6had hvort 6dru sem bendir til pess ad afbrigdin
exlist mjog sjaldan. Gott samband var milli tioni i umritunarmengi og i stofni.
Nidurstédurnar voru & margan hatt &hugaverdar en i sumum tilfellum var porf & aukinni
synasteerd fyrir areidanlegri nidurstoour.






Abstract

Speciation is a complex process about which many questions remain unanswered.
Phenotypically distinct morphs can evolve within populations of what are still considered
single species as a result of adaptation to different environments. Such morphs can be viewed
as intermediate steps during speciation and provide opportunities to study the roles of
different forces in the evolution of species. A striking example of morphological
diversification is seen in Lake Thingvallavatn where four morphs of arctic charr (Salvelinus
alpinus) exist: A large benthic morph, a small benthic morph, a planktivorous morph and a
piscivorous morph. The variation in arctic charr therefore offers a suitable system to study
adaptation and speciation.

Expression of developmental genes can significantly affect an organism’s phenotype.
Johannes Gudbrandsson and co-workers have studied early developmental transcriptomes of
three of the four morphs and found numerous SNPs that differ in frequencies between
morphs. In this study, six of those SNPs were studied further. Primers were designed and
tested on 93 DNA samples from all four morphs. The KASP™ genotyping technology was
used to determine genotypes and allele frequencies for the different SNPs within each morph.
The aims of the study were to determine i) if the candidate variants were genuine SNPs, ii)
if the four morphs are genetically separate, iii) if the planktivorous and piscivorous morphs
are genetically distinct, iv) if the markers segregated independently and v) if there was
correspondence between allele frequencies in the transcriptome and in the populations. All
the variants were proper SNPs and tests revealed that the four morphs form separate
populations. The planktivorous and piscivorous morphs are genetically separated. Most of
the genes studied appeared to be inherited independently which indicates that the morphs
rarely interbreed. The data revealed a strong linear relationship between allele frequencies
in transcriptomes and populations.
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Inngangur

,, Thus, from the war of nature, from famine and death, the most exalted object of which we
are capable of conceiving, namely, the production of the higher animals, directly follows.
There is grandeur in this view of life, with its several powers, having been originally breathed
into a few forms or into one; and that, whilst this planet has gone cycling on according to the
fixed law of gravity, from so simple a beginning endless forms most beautiful and most
wonderful have been, and are being, evolved.”

Charles Darwin, 1859

1.1 bPréun og tegundamyndun

Fra pvi fyrir Krist hafa menn velt fyrir sér upphafi og fjolbreytileika lifs. Forn-Grikkir
flokkudu lifverur og reyndu & pann hatt ad dtskyra pann mikla breytileika sem sést i
vistkerfum jardarinnar. Nattarunni var pa skipt i flokka eftir eins konar stigskiptingu, par
sem plontur skipudu nedsta prep lifvera. par fyrir ofan komu dyr og enn ofar, en p6 nedan
vid himnariki, engla og Gud sjalfan, var madurinn, skipadur ofar 6drum dyrum vegna
vitsmuna (Zimmer og Emlen, 2016). Sidan pé hafa ymsar tilgatur um uppruna lifs verio settar
fram af visindamonnum en adeins ein peirra er enn vid lydi i dag, préunarkenning Darwins.
PG Darwin hafi vissulega ekki alltaf haft rétt fyrir sér hafa tveer af hans helstu kenningum
stadist timans ténn. Pad er annars vegar kenningin sem felur i sér ad allar tegundir, lifandi
og Utdauoar, eigi sér sameiginlegan forfodur, og hins vegar er pad kenningin um nattarulegt
val (Futuyma, 2013). Ef til vill var p6 mikilvaegasta framlag hans til visinda falid i hinni nyju
hugsun sem fylgdi kenningum hans, p.e. stofnahugsuninni.

Liffraedilega proun ma skilgreina sem hverjar paer breytingar i arfgengum eiginleikum stofns
sem berast fra einni kynsléd til annarrar (Zimmer og Emlen, 2016). Med 6drum ordum &
préun sér stad vegna breytinga i erfdasamsetningu stofns. ber breytingar verda p6 vegna
mismunandi starfsemi svipgerda sem ymist er valid fyrir eda gegn og & pann hétt getur
nattarulegt val leitt til préunar og myndunar nyrra tegunda (Zimmer og Emlen, 2016).

Samkvemt liffredilega tegundahugtakinu er tegund ,,hopur af nattirulegum stofnum par
sem einstaklingar hvers stofns @xlast eda hafa moguleika a ad axlast vid einstaklinga
annarra stofna. Einn hopur slikra stofna er &xlunarlega einangradur fra 6drum slikum
hopum* (Futuyma, 2013). Myndun nyrra tegunda og adlégun peirra ad umhverfinu er
forvitnilegt og flokid fyrirbaeri en & sidustu aratugum hefur skilningur aukist & samverkun
vist- og prounarfraedilegra patta vid motun liffraedilegrar fjolbreytni. Med 6drum ordum geta
préunarfradilegir ferlar sem tengjast tegundamyndun att sér stad & vistfreedilegum timaskala
og orsakast af vistfredilegum breytingum (Bjarni K. Kristjansson o.fl., 2014). Vistfraedileg
tegundamyndun er afleiding pess ad hindrun verdur a genafleedi milli stofna vegna rjufandi
vals sem & sér stad af vistfreedilegum asteedum (Rundle og Nosil, 2005).

Tegundamyndun er haegt ferli. P6 sum skref pess gerist nogu hratt svo ad haegt sé ad rannsaka
pau pa er yfirleitt erfitt ad f& ndkveema syn & heildarmyndina. Jafnvel skyr steingervingasaga
dugir ekki til ad kanna hvernig tegundir préast par sem skoda parf erfdafreedilega ferla sem



liggja ad baki, sem og samspil vistfredilegra patta og gena. Af peirri &steedu eru rannséknir
a tegundamyndun ad storum hluta byggdar a alyktunum & lifandi tegundum eda
undirtegundum (Futuyma, 2013).

Oft méa sja mikinn fjolbreytileika milli stofna innan tegundar par sem peir hafa adlagast
mismunandi umhverfi og feduvali. I slikum tilfellum er talad um afbrigdi innan tegundar
(Sigurdur S. Snorrason og Skuli Skulason, 2004). Ut fra préunarfraedi ma lita & afbrigdi sem
eins konar millistig i tegundamyndun sem veita teekifeeri til ad skoda hlutverk vistfraedilegra
patta i préun nyrra tegunda (Sigurdur S. Snorrason og Skuali Skualason, 2004). bvi er gagnlegt
ad skoda erfdabreytileika i afbrigdum innan tegunda vid rannséknir & tegundamyndun.

1.2 Bleikjan i bPingvallavatni

Stoduvotn vid nordurheimskaut jardar eru tiltélulega ung, moérg hver yngri en 10.000 ara
gémul (Sigurdur S. Snorrason o.fl., 1994). Eftir ad sidustu isdld lauk settist takmarkadur
fjoldi nyrra tegunda ad & pessum busvedum, medal annars vegna pess ad adgengi ad peim
vardi i stuttan tima vegna breytinga & sjavarmali (Schluter og Rambaut, 1996). Af peirri
asteedu stod fiskategundum sem lifa i pessum vistkerfum ényttar vistir til boda (Bjarni K.
Kristjansson o.fl., 2014). Lita ma & breytileikann i svipgerdum sem sést i fiskum i nordleegum
votnum sem visbendingu um mismunandi préunarferla sem hofust fyrir teepum 10.000 arum.
I morgum tilfellum virdast pessir ferlar stefna i att ad myndun nyrra tegunda og pvi er um
ad reeda mikilveeg kerfi til rannsdknar & proun tegunda og breytileika tengdum faeedunytingu
(Sigurdur S. Snorrason og Skuli Skulason, 2004). Talid er ad samspil tdmra vista og
samkeppni milli einstaklinga innan tegundar sé skyring a aberandi fjélbreytni innan tegunda
medal norreenna ferskvatnsfiska (Bjarni K. Kristjansson o.fl., 2014). bvi henta pessir fiskar
vel til ad skoda fyrstu stig tegundamyndunar.

Algengt er ad bleikja (Salvelinus alpinus) sem tilheyrir a&tt laxfiska sé fjolbreytileg hvad
vardar svipgerd og busvadi. | nordlaegum stoduvétnum finnast oft fleiri en eitt afbrigdi af
bleikju en algengast er ad finna tvd afbrigdi, annad botnlegt og hitt sviflegt.
Fj6lbreytileikinn er hvad mestur & islandi. | bingvallavatni, stersta nattdrulega stoduvatni
landsins, eru afbrigdin fjogur talsins (Jonsson og Jonsson, 2001). Sérstddu vatnsins ma ef til
vill rekja til pess hversu faar ferskvatnsfiskategundir eru hér & landi og til breytileika i
vistkerfum vegna jardfreedilegrar fjolbreytni (Bjarni K. Kristjansson o.fl., 2014).

Afbrigdin sem um reedir i Pingvallavatni eru sviflegu afbrigdin murta (PL) og silableikja
(P1), og botnlaegu afbrigdin kudungableikja (LB) og dvergbleikja (SB). Afbrigdin fjégur ma
sjaa mynd 1.1 en samkvaemt grein eftir Sigurd S. Snorrason og Skula Skalason eru pau 6lik
hvad vardar utlit, lifssogulega petti og lifnadarheetti, en Gtlitsmunur milli peirra felst einna
helst i I6gun hofuds og kjalka sem og uggastaerd og sterd vid kynproska. Samkveemt somu
grein ma rekja pennan utlitsmun til nytingar élikra basvaeda og vals & 6likum feedutegundum,
en spurning er hvort munurinn sé til kominn vegna erfdafraedilegra patta eda sveigjanleika i
svipgerd (Sigurdur S. Snorrason og Skuli Skulason, 2004).

Kudungableikjan er stor fiskur sem heldur sig ad mestu a grunnbotninum. Munnurinn er vel
lagadur ad feedudflun & botni en efri kjalkinn skagar fram yfir pann nedri. Logun kjalka hja
dvergbleikju er svipud enda heldur hun sig & nokkurn veginn sému slédum og
kudungableikjan. Hun er pé mun minni fiskur likt og nafnid bendir til. Murtan er med frekar
mjosleginn bol og haus og er pvi nokkud straumlinulaga, enda lifir han i vatnsbolnum. Badi
murtan og silableikjan eru med jafnlanga efri- og nedri skolta (Hilmar J. Malmquist o.fl.,
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1985). Greining sem gerd var & afurdum 36 gena sem skra fyrir ensimum syndi ad skyldleiki
milli afbrigda er mestur milli Pl og PL og ad SB syni mestan mun midad vid hin prju
afbrigdin (Sandlund o.fl., 1992). Sa nidurstada vekur upp &hugaverdar spurningar um hvort
afbrigdin séu erfdafraedilega 6lik og hversu mikid silableikjan sker sig fr& murtunni med
tilliti til erfoafreedilegra péatta.

Mynd 1.1 Afbrigdin fjégur. Afbrigdin nyta sér 6lik busveedi innan sama vatns. Talid ofan fra: dvergbleikja
(SB), kudungableikja (LB), murta (PL) og silableikja (PI). Olikt hofudlag afbrigdanna er greinilegt (Mynd
fra Sandlund o.fl., 1992).

Eftir ad bleikjan settist ad i nyjum votnum eftir lok isaldar steekkudu stofnar hratt par sem
adstaedur voru godar. Pad leiddi ad Ollum likindum til samkeppni innan tegundar um
audlindir sem ef til vill skyrir oOlika nytingu busveda (Sigurdur S. Snorrason og Skuli
Skulason, 2004). Slik samkeppni getur leitt til rjufandi nattdrulegs vals. PO er ekki vitad
hversu stéran hluta af préun afbrigdanna fjogurra ma skyra med nattdrulegu vali og
takmarkad genafleedi milli afbrigda & ef til vill stéran patt i baedi préun og vidhaldi a
erfdabreytileika bleikjunnar (Kapralova o.fl., 2011).

Fjolbreytileiki og saga Salvelinus alpinus i bingvallavatni gerir pad ad verkum ad hér er um
ad raeda gott teekifaeri til pess ad rannsaka pa ferla sem leida til adlégunar og afbrigda- og
tegundamyndunar. Til ad skilja préun er ekki sist mikilveegt ad skoda erfdafraedilega og
proskunarfraedilega ferla sem liggja ad baki (Sigurdur S. Snorrason o.fl., 1994).

Vid rannséknir a laxfiskum er gott ad hafa i huga paer tvofaldanir & erfdamengjum sem hafa
komid vid sdgu i préun peirra. Slikar tvofaldanir eru sjaldgaefar en pé er talid ad tveir atburdir
af pvi tagi hafi att sér stad vid proun hryggdyra (Berthelot o.fl., 2014). bridja tvoféldunin
vard svo skommu fyrir préun beinfiska. Laxfiskar skera sig po fra 6drum beinfiskum par
sem fjorda erfdamengjatvofoldunin atti ser stad pegar forfadir peirra skildist fr4 geddufiskum



fyrir um 80 milljon arum (Lien o.fl., 2016). | framhaldi af tvéféldun erfdamengja er algengt
ad adeins hluti af tvéféldudum genum haldist virkur og hin falli it eda missi virkni sina med
timanum (Berthelot o.fl., 2014). bad ferli er enn sem komid er illa pekkt en po er ljést ad vid
rannsoknir parf ad gera rad fyrir ad ymis hlidsteed gen finnist i erfdamengjum laxfiska, par
med talid i bleikju.

1.3 Bakgrunnur rannsoknar

Genatjaning a akvedonum stigum i fosturproska getur haft mikilveeg ahrif & ymsa
svipgerdareiginleika (Zimmer og Emlen, 2016) og pvi geta rannsoknir & pvi svidi leitt i 1jos
mikilvaegar upplysingar um préun og adlégun. I pvi samhengi hafa Johannes Gudbrandsson
og samstarfsmenn (Obirtar nidurstédur) rannsakad umritunarmengi i snemmfdstrum
kudungableikju, murtu og dvergbleikju. Lidur i peirri rannsokn var ad finna mogulegar
stakar basabreytingar (e. single nucleotide polymorphisms, eda SNPs) sem syndu
mismunandi genatjaningu milli afbrigda. Til pess voru umritunarmengi skodud ur 48 synum,
b.e. 18 dvergbleikjusynum og 15 synum ur kudungableikju annars vegar og murtu hins
vegar. Hvert syni sem var skodad samanstod af premur fostrum. RNA radgreining var
framkveemd & 5-6 timapunktum i fosturproska, en fostrin voru skodud a nokkrum
proskastigum adur en bygging héfuds og andlits myndast. Synin komu ur fjolskyldum, p.e.
skyldir einstaklingar voru skodadir og pvi var ekki um handahofskennda synatoku ad raeda.

Fyrir peer basabreytingar sem fundust var tioni hverrar breytingar reiknud Gt innan hvers
afbrigdis og hdn borin saman milli afbrigda. Par sem synin komu 0r fjélskyldum mé vera ad
mat & tidni kunni ad vera bjagad. Fyrir hverja breytingu var erfdafjarleegd (Fst) milli afbrigda
einnig reiknud, en Fst segir til um hversu olikir mismunandi stofnar eru med tilliti til erfoa.
Ef gildid er nalaegt nalli bendir pad til pess ad tidni samsaeta sé nokkurn veginn st sama milli
hopa. Gildid haekkar hins vegar pegar undirstofnar fjarleegjast hvor annan og tidni samseeta
milli peirra breytist (Zimmer og Emlen, 2016). Mat & erfdafjarleegd getur pvi gefid
upplysingar um sodgulegan adskilnad eda ahrif nattdrulegs vals. Ef valid hefur verid fyrir
akvedinni samsatu & tilteknu erfdaseti i stofni mun Fst gildid fyrir pad set vera harra en
fyrir 6nnur set pegar stofnar eru bornir saman. bar af leidandi m& nyta pekkingu &
erfoafjarlaegad til pess ad finna svaedi i erfdamenginu sem hafa ordid fyrir rjufandi nattdrulegu
vali (Holsinger og Weir, 2009). Ut fra Gtreikningunum voru SNPar sem syndu aberandi mun
a milli afbrigda flokkadir nidur i prja flokka eftir pvi i hvada afbrigdi peir voru algengastir.
I framhaldinu voru paer prjatiu breytingar sem syndu mesta erfdafjarlaegd i hverjum flokki
valdar. I heildina fundust niutiu basabreytingar sem ahugavert veeri ad skoda nanar.

Tilgangur pessarar rannsoknar sem hér verdur lyst var ad stadfesta nokkrar af pessum
basabreytingum med pvi ad hanna eftir peim visa og skoda tioni peirra i stofni. Visarnir voru
profadir & synum ur somu afbrigbum og konnud voru i rannsokn Jdéhannesar,
kudungableikju, dvergbleikju og murtu, auk pess sem syni Ur silableikju voru skodud. petta
er i fyrsta skipti sem erfdarannsokn er gerd a silableikju sidan Sandlund og samstarfsmenn
hans framkveemdu rannséknir med préteinrafdreetti arid 1992 (Sandlund o.fl., 1992). Synin
sem hér um radir voru handahdfskennd.

Johannes Gudbrandsson og Volundur Hafstad voldu fimm stakar basabreytingar r hverjum
flokki til nanari skodunar, fimmtan breytingar i heildina. Breytingarnar voru ekki valdar af
handahdfi heldur med tilliti til hlutverka genanna sem per fundust i. Fyrirfram var pé buid



ad meta hvort fleiri en eitt eintak veeri af genunum i erféamengingu og var pad mat haft til
hlidsjonar vid valid.

Visar voru hannadir til pess ad greina pessar fimmtan breytingar og voru sex peirra notadir
i rannsdknina sem hér verdur lyst. Tafla 1.1 synir genin sem voru préfud. Voélundur Hafstad
framkvaemdi samberilega rannsokn og notadi til pess sj0 visa. Tveir visar reyndust
onothefir.

Tafla 1.1 Basabreytingarnar sem préfadar voru. Sja ma hvada breytingar voru préfadar med hverjum visi.

Visir Ref Alt Stadsetning Ahrif Heiti gens
T171928c5g1i5p649 T C 649 UTR!? Transmembrane protein 9B
T174395¢001i1p238 A G 238 Fig? GA-binding protein subunit beta-

1-like, transcript variant X3

Plasminogen activator inhibitor 1
T172017¢492i1p2016 T C 2016 UTR?! RNA-binding protein-like,
transcript variant X2

T145131c0glilp355 A G 355 SiP? Metalloproteinase inhibitor 2-like

T175130c2g1i3p1594 T A 1594  UTR:  RNA-binding protein Musashi
homolog 1

T175223¢001i3p5236 A G 5936 UTR: Serine/threonine-protein kinase
SIK3

1UTR: Breyting er utan lesramma gens. EkKki er vitad um sameindaliffraeedileg ahrif
breytingar.
Tver breytinganna valda breytingum a amindsyrum.

1.4 Markmid rannsoknar

Leitast var vid ad svara eftirfarandi rannsdknarspurningum:
Eru breytileikarnir raunverulegir, hegda peir sér eins og samseatur & einu geni?
Eru LB, SB, PL og PI adskildir stofnar?
Ma finna mun a milli murtu og silableikju?
Erfast breytileikarnir 6had hver 6drum?

Synir tidni basabreytinga i stofni samband vid tidni somu basabreytinga i
umritunarmengi?






2 Adferadir
2.1 KASP arfgerdagreining

Til frekari greininga og stadfestingar & adurnefndum basabreytingum var svokollud KASP™
arfgerdagreining framkveemd (LGC, 2016a). Adferdin er fyrir greiningar & pekktum eins
basa breytingum (SNPs) i DNA. Hun byggist & bindingu flarljémandi visa vid tilteknar DNA
radir. Visarnir eru hannadir sérstaklega fyrir peaer basabreytingar sem skal skoda, einn visir
fyrir hvora samsatu. Pegar PCR hvarf er framkvaemt, eitt fyrir hverja basabreytingu, munu
tveer flurljémandi eindir losna vid hverja mégnun & DNA sem & sér stad. Merki fra eindunum
eru meeld og gefa til kynna hvort tiltekin basabreyting sé til stadar i arfblendnu eda arfhreinu
astandi i hverjum einstaklingi.

Framkveemd greiningarinnar er einfold en premur innihaldsefnum er blandad saman; DNA
syni, KASP Assay mix og KASP Master mix. KASP Assay mix inniheldur prja visa, einn R-
visi (reverse) og tvo sérhannada F-visa (forward). F-visarnir eru sem adur sagdi hannadir
fyrir hverja staka basabreytingu sem skal skoda, einn fyrir hvora mdgulega samsetu.
Visarnir tveir hafa hvor um sig sérstaka endar6d sem samsvarar FRET kasettu, par sem 6nnur
r60in er merkt med FAM™ flarljomunarhopum og hin med HEX™ flarljémunarhépum.

KASP master mix inniheldur &durnefndar FRET kasettur, ROX™, taq polymerasa, laus kirni
0og MgCl,. ROX™ er annad flurljomandi litarefni sem notad er til ad leidrétta fyrir mgulegu
flokti i peirri flarljomun sem skal mela, en slikt getur komio upp ef munur er & styrk eda
magni milli brunna.

pegar hvarf er keyrt munu visarnir bindast vio DNA synin & videigandi stddum og
fjollidunarhvarf fer fram. Vid eftirmyndun munu pvi flarmerktu endaradirnar tengjast vid
nymyndada strendinginn. Pad gerir pad ad verkum ad vid eftirmyndun i hverjum PCR hring
mun FRET kasetta Ur master mixinu geta bundist vid erfdaefnid a peim stédum sem visarnir
bekkja og flarljémandi sameindir losna i framhaldinu. bar sem hvor endaréd mun gefa fra
sér flarmerki i samraemi vid pa samsatu sem hun pekkir munu mismunandi litmerki sjast
eftir hvada samszeta er til stadar i syninu. Ef arfgerdin fyrir tiltekna eins basa breytingu er
arfhrein sést adeins eitt flirmerki og pa mismunandi litur eftir pvi um hvora samsatuna er
ad reda. Tvo flarmerki munu hins vegar melast ef einstaklingur er arfblendinn & pvi
genaseti. Med pvi moti méa arfgerdagreina einstaklinga med tilliti til stakra basabreytinga
(LGC, 2016b).

2.2 Framkvamd

Adur en hafist var handa voru allir fimmtan visarnir préfadir 4 8 PL synum, 8 SB synum og
6 LB synum til ad ganga ur skugga um ad peir virkudu. Kom pé i ljés ad einn peirra virkadi
ekki (T140854c0glilp76) og pvi var honum sleppt. Upphaflega voru pvi sj6 visar notadir i
rannsoknina sem hér er lyst en eftir ad framkvemd héfst reyndist einn peirra 6nothaefur
(T70543c0glilp795). bvi voru adeins gogn ur sex keyrslum notud til greininga likt og &dur
kom fram.



I upphafi rannséknar voru tveir 96 brunna bakkar med DNA synum undirbunir af Vélundi
Hafstad. Bakkarnir voru merktir ,,VH DNA master plate 1 og ,,VH DNA master plate 2.«
Notast var vid syni ur 93 einstaklingum en prir brunnar i hvorum bakka innihéldu vatn sem
neikvaett vidmid. I tilfellum kudungableikju, dvergbleikju og murtu voru syni ar 24
einstaklingum notud en syni ur silableikjum voru 6gn feerri, eda 21. DNA synin voru fyrst
styrkmeld i NanoDrop Vél og svo pynnt nidur i 5ng/pL. Pessar pynningar voru svo notadar
vid framkveemd rannsoknarinnar. Pé tveir bakkar hafi verid undirbdnir for pad svo ad annar
peirra dugdi og pvi komu 6l DNA synin sem notud voru Gr sému pynningunum.
Uppsetningu & bakkanum mé sja i vidauka A.

Vid undirbdning fyrir hvorfin var KASP Master Mix og KASP Assay Mix blandad saman i
1,5 mL eppendorfglas i peim hlutféllum sem synd eru i toflu 2.1. betta var gert fyrir hverja
basabreytingu sem var skodud. Vegna skekkju i pipettu var i tveimur keyrslum notast vid
110 falda uppskrift i stad 105 faldrar til ad ganga Ur skugga um ad magnid myndi duga fyrir
96 brunna bakka.

Tafla 2.1 Undirbaningur hvarfs. bar sem DNA var skammtad sér en ekki med 6drum efnum var alltaf notast
vid einfalda uppskrift af pvi.

I1x uppskrift (uL)  105x uppskrift (uL)

KASP Master Mix 5 525
KASP Array Mix 0,14 14,7

DNA i hverjum brunni 5 5
Heildarramma@l i hverjum brunni 10 10

Fyrir hverja keyrslu voru 5uL af bléndunni settir i hvern brunn. I 6llum tilfellum var notast
vid 20 pL pipettu. A0 pvi loknu voru 5 puL af DNA settir i hvern brunn. Til pess var notud
atta odda 10 pL pipetta svo hagt var ad skammta atta DNA syni i einu. Uppsetning & DNA
synum var alveg eins og i bakkanum sem undirbtinn var i upphafi (vidauki A). Bokkum var
svo lokad med gleeru limloki og hvarfid keyrt i qPCR Vél af gerdinni ABi 7500 4 stillingum
sem sja ma i toflu 2.2.

Tafla 2.2 Stillingar fyrir gPCR hvarf. bessar stillingar eru paer sému og framleidandinn melir med ad nota.

Skref Lysing Hitastig Timi Fjoldi hringja i
skrefi
1 Virkjun 94°C 15 minuatur 1 hringur
Edlissvipting 94°C | 20 sekundur

60 sekundur (leekkar N

2 pattatenging/lenging = 61-55°C  um 0,6°C vid hvern 10 hringir
hring)

3 Edlissvipting 94°C 20 sekuandur 26 hringir

pattatenging/lenging | 55°C 60 sekundur
4 Nidurstodur lesnar <40°C



2.3 Gagnavinnsla

Ur hverri keyrslu fengust upplysingar um arfgerd hvers einstaklings med tilliti il peirra visa
sem voru i lausninni hverju sinni, p.e. hvort einstaklingur veeri arfhreinn eda arfblendinn um
pann SNP sem verid var ad profa. Einnig fengust upplysingar um flarljomun fr& hvorum visi
fyrir sig og paer upplysingar voru notadar til pess ad setja nidurstédurnar upp myndraent par
sem hvert afbrigdi er taknad med lit. Til pess var notast vid reikniforritid R (R Core Team,
2016). Deemi um myndrana uppsetningu ma sja a mynd 2.1.

I vidauka A ma sja toflu yfir nidurstodur arfgerdagreininga fyrir hvern einstakling og hverja
staka basabreytingu sem var profud. | nokkrum tilfellum kom upp su stada ad forritid gat
ekki akvardad arfgerd fyrir suma einstaklinga. Pvi var akvedid ad nyta myndranar
nidurstddur til pess ad greina handvirkt hvort um arfhreina eda arfblendna einstaklinga veeri
ad raeda i peim tilfellum par sem pad var mogulegt.

Visir T171928c591i5p649 var profadur tvisvar par sem nidurstédur ar fyrstu keyrslu voru
ekki skyrar. Akvedid var ad endurtaka framkvaeemd fyrir pann SNP og bata tiu auka PCR
hringjum vid hvarfid. Vid pad fengust mun greinilegri nidurstddur og pvi voru adeins télur
ar seinni keyrslunni notadar i alla Gtreikninga. | vidauka B ma finna mynd sem synir
nidurstédur ar fyrri keyrslunni.

Primer T171928c5g1i5p649

Worph

2 NT
t Pl

Alele?. Rn

2 58

Allgle1..Rn

Mynd 2.1 Daemi um myndraenar nidurstédur ur KASP arfgerdagreiningu. A X-as er flarljomun fra FAM
sem samsvarar samsatu 1 og & Y-as er flirljomun fra HEX sem samsvarar samsetu 2. Hver punktur stendur
fyrir einn einstakling. Til haegri ma sjé hvada litur taknar hvada afbrigdi. Svartir punktar tdkna neikveed
viomid. Flarljémun fr4 866rum litnum bendir til arfhreins astands um vidkomandi samsztu en ljomun fra
badum litum gefur til kynna arfhreint astand.



Reikniforritid R var einnig notad til frekari dtreikninga og greininga a gognum. Allar R-
skipanir sem notadar voru i gagnavinnslu og uppsetningu mynda ma finna i vidauka C. |
6llum tolfrediprofum var midad vid marktaeknigildi P<0,05.

Byrjad var & ad reikna tioni arfgerda fyrir hvern SNP innan hvers afbrigdis. Nidurstodur ar
peim Gtreikningum voru notadar til pess ad athuga hvort um raunverulega breytileika veeri
ad reda. Kikvadratprof voru einnig framkvemd a peim nidurstodum til ad sja hvort
marktaekur munur veeri a tidni arfgerda milli afbrigda. Onnur kikvadratprof voru framkvaemd
a nidurstédunum fyrir Pl og PL med pvi markmidi ad athuga hvort marktekur munur veeri &
milli peirra tveggja afbrigda med tilliti til arfgerda.

Tioniprof a samsaetum voru einnig framkvemd. ba var tioni hvorrar samsatu fyrir hvern
SNP reiknud innan afbrigda. Hlutfall hvorrar samseetu midad vid heildarfjolda samseta i
hverju tilfelli var reiknad og peir Gtreikningar nyttir til frekari greininga. Aftur voru
kikvadratprof framkvemd, annars vegar til ad kanna hvort markteekur munur veeri & tioni
samsata milli afbrigda og hins vegar til ad athuga hvort marktekur munur veeri milli tioni
sams®ta hja Pl og PL. Nidurstddurnar voru einnig nyttar til ad bera nidurstodur
arfgerdagreininganna saman vid per nidurstédur sem fengust ur adurnefndri rannsokn eftir
Johannes Gudbrandsson. Pearson fylgniprof var framkvaemt til ad kanna hvort samband veeri
milli tidni samseeta i stofni og i umritunarmengi.

Hardy-Weinberg prof voru einnig framkvemd, baedi innan stofna og milli stofna. Hardy-
Weinberg préf innan stofna eru gagnleg til ad athuga frekar hvort breytileikarnir séu
raunverulegir eda ekki. Prof milli stofna voru framkveaemd til ad kanna hvort stofnarnir veeru
adskildir. Marktakt fravik fra Hardy-Weinberg jafnveegi kom fram i einu tilfelli pegar préf
var framkvaemt & tidni samsaeta innan stofna (tafla 3.2). Oll P-gildi voru par borin saman vid
marktaeknigildi 0=0,05. Hins vegar ma & eftirfarandi hatt leidrétta fyrir fj6lda profa (k) med
Bonferroni-adferd og fa nytt marktaeknigildi (a') sem er mun lagra.

=220 6002
A 7

[ pessu eina tilfelli var pvi midad vid marktaeknigildi P<0,002.

Allar basabreytingarnar voru bornar saman, tver og tver i einu, og med pvi moti matti kanna
hvort paer erfdust 6had eda ekki. Kikvadratprof var framkveaemt a hverri samsetningu.
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3 Nidurstoour
3.1 KASP arfgerdagreining

Byrjad var a ad setja allar nidurstédur ar KASP arfgerdagreiningunum myndrent upp. Sjo
SNPar voru profadir og sex peirra gafu skyrar nidurstodur eins og sjd ma & myndum 3.1 og
3.2. Myndranar nidurstédur fyrir sjdunda visinn sem ekki heppnadist (T70543c0glilp795)
ma sja i vidauka B.

Primer T171928¢c5g1i5p649 Primer T174395¢0g1i1p238
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Mynd 3.1 KASP nidurstéour 1-4. Myndranar nidurstédur fyrir fjorar arfgerdagreiningar af sex. Hver litur
taknar eitt aforigdi (morph). Neikvaed vidmio eru taknud med svortum lit. Visir T171928c5g1i5p649 var

préfadur tvisvar og adeins nidurstodurnar Ur seinni keyrslunni eru syndar.
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Primer T175130c2g1i3p1594 KASP Run 6, Primer T175223c0g1i3p5236
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Mynd 3.2 KASP nidurstéour 5-6. Myndreanar nidurstddur fyrir tvaer arfgerdagreiningar af sex. Hver litur
taknar eitt afbrigoi (morph) og neikveed viomio eru taknud med svortum lit.

Fjoldi greindra einstaklinga var & bilinu 88-93 sem samsvarar 95-100% af heildarfjolda
profadra einstaklinga. Fjoldi greindra var pvi nokkud jafn milli SNPa eins og betur mé sja
amynd 3.3. Pvi ma aetla ad hér sé ekki um null samsatur ad raeda.

3.2 Eru breytileikarnir raunverulegir?

Til pess ad kanna hvort breytingarnar hegdudu sér eins og samsatur a einu geni var tioni
arfgeroa fyrir hverja staka basabreytingu reiknud at fyrir hvert afbrigdi en paer nidurstoour
ma sja & mynd 3.3. Kikvadratprof voru framkveemd til ad kanna hvort marktekur munur
veeri & tioni arfgerda milli afbrigda. Nidurstédur ur peim syndu ad marktekur munur er &
tioni arfgerda milli afbrigda fyrir 6ll 6 erfoamorkin (tafla 3.1) sem bendir til pess ad
breytileikarnir séu raunverulegir.
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Mynd 3.3 Tioni arfgerda fyrir hvern SNP. X-&s synir afbrigdi (morphs) og Y-as synir tidni arfgerda. Her
stendur svartur litur fyrir einstaklinga arfhreina um samsatu 1, dékkgrar taknar arfblendna einstaklinga og
ljésgrar litur gefur til kynna arfhreint astand um samsatu 2.

Styttingar & afbrigdaheitum eru paer sému og fram komu i inngangi, en LB stendur fyrir
kudungableikju, SB fyrir dvergbleikju, PL taknar murtu og Pl silableikju.

Tafla 3.1 Munur a tidni arfgerda milli afbrigdoa metinn med kikvadratpréfum.

SNP Profstaerd Fritélur P-gildi
T171928c5g1i5p649 33.454 6 8.573e-06*
T174395c0g1i1p238 68.33 6 8.991e-13*

T172017¢c492i1p2016 43.19 6 1.07e-07*
T145131c0glilp355 18.948 6 0.004252*
T175130c2g1i3p1594 49.111 6 7.083e-09*
T175223c0g1i3p5236 49.321 6 6.43e-09*

*Marktaekar nidurstodur.

Hardy-Weinberg prof voru einnig framkvemd a tioni samseeta innan afbrigda. Nidurstodur
syndu marktaekt fravik fra Hardy-Weinberg jafnveegi i einu tilfelli af tuttugu og fjorum (tafla
3.2).

Tafla 3.2 Nidurstodur ar Hardy-Weinberg préfum innan stofna. Prof var framkveemt fyrir hverja
basabreytingu & hverjum stofni. Hér fengust fjogur P-gildi fyrir hvert prof en adeins LLR gildi eru synd.

T171928  T174395  T172017 T145131 T175130 T175223

LB 0.3567 1.000 1.000 0.08417 0.5556 0.02128*
Pl 0.6326 1.000 1.000 0.6008 0.3984 0.1695
PL 0.5891 1.000 1.000 1.000 1.000 1.000
SB 0.4594 1.000 0.3226 1.000 0.3102 0.6897

*Markteekt fravik fra Hardy-Weinberg jafnveegi
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Ef leidrétt er fyrir fjolda profa med Bonferroni leidréttingu og midad vid marktaeknigildi
P<0,002 i stad P<0,05 ma aztla ad Hardy-Weinberg jafnvaegi sé til stadar fyrir hverja staka
basabreytingu innan hvers bleikjustofns. Pad bendir aftur til pess ad hér sé um
raunverulega breytileika ad reeda.

Ut fra profum & tidni arfgerda og Hardy-Weinberg préfum innan stofna ma pvi sja ad allir
breytileikarnir sem skodadir voru eru raunverulegir.

3.3 Eru bleikjustofnarnir adskildir?

Afbrigdin fjogur finnast i sama vatninu og geetu pvi mogulega &xlast innbyrdis. Til pess ad
kanna hvort LB, SB, PL og PI séu adskildir stofnar er haegt ad skoda tidni samsata. bvi var
hlutfall hvorrar samseetu midad vid heildarfjolda samseata fyrir hvern erfdabreytileika
reiknad og nidurstodur fyrir samsetu 1 settar upp myndraent (mynd 3.4). Kikvadratprof voru
framkveemd til ad athuga hvort marktekur munur veeri & tioni samsaeta milli afbrigda.
Nidurstodur ar peim syndu ad i 6llum tilfellum er markteekur munur & milli afbrigda med
tilliti til tioni samsaeta fyrir hvern SNP (tafla 3.3).

T171928 T174395 T172017
o _ o _ o _
P @ ] @ @ | w @
o © o 9 K
[ o @
w @ | w© | ™ _
s °© G k=)
- = a-.
5§ T - 5 I § 3
I =] |
g g g
w o w o o o
o (=] o
= =2 _] [ e— <2 |
o (=] o
LB SB Pl PL LB SB P PL LB SB Pl PL
Morphs Morphs Morphs
T145131 T175130 T175223

1.0

04

Frequency of alleles
Frequency of alleles
Frequency of alleles

0.2

2

0.0

0
0

P o 7
] ] o )
LB SB Pl PL LB SB Pl PL LB sSB Pl PL
Morphs Morphs Morphs

Mynd 3.4 Tidni samsgeta fyrir hvern SNP. Tidni samseatu 1 midad vid heildarfjélda samseta fyrir hvern
SNP og hvert afbrigdi. X-as synir afbrigdi (morphs) og Y-as synir tidni samsata.

Hér sést ad greinilegur munur er & tioni samsaeta milli afbrigda. Til deemis eru T174395 og
T175130 mun algengari hja SB en 6drum afbrigdum. Jafnasta dreifingin kemur fram hja
T145131 par sem tioni hja Pl og PL er naestum su sama.

14



Tafla 3.3 Munur & tidni samsaeta milli afbrigda metinn med kikvadratpréfum.

SNP Profsterd Fritélur P-gildi
T171928c5g1i5p649 32.656 3 3.806e-07*
T174395c0g1i1p238 101.11 3 < 2.2e-16*
T172017¢492i1p2016 47.178 3 3.186e-10*
T145131c0glilp355 16.367 3 0.0009536*
T175130c2g1i3p1594 51.285 3 4.253e-11*
T175223c0g1i3p5236 64.155 3 7.606e-14*

*Marktaekar nidurstéour

Til ad kanna frekar hvort um adskilda stofna veeri ad raeda voru Hardy-Weinberg prof
framkvaemd & tidni samseeta milli afbrigda. Heegt var ad hafna pvi ad Hardy-Weinberg
jafnveegi veeri til stadar i premur tilfellum af sex (tafla 3.4).

Tafla 3.4 Nidurstddur ar Hardy-Weinberg préfum a milli afbrigda. Préf var framkvemt & hverri
basabreytingu med tilliti til heildarinnar. Fjogur mismunandi P-gildi fengust og 61l eru synd.

T171928 T174395 T172017  T145131 T175130 T175223
LLR 0.9999 5.791e-07*  0.1199 0.07628 0.004524*  1.206e-05*
Prob 0.9999 5.791e-07*  0.1199 0.07628 0.002647* 1.206e-05*
U 0.5255 5.791e-07* 0.06261 0.04420*  0.002112* 1.010e-05*
Chisq 0.9999 5.791e-07*  0.1199 0.07628 0.004524*  1.206e-05*

*Markteekt fravik fra Hardy-Weinberg jafnveegi

Ut fra nidurstddum Gr profum & tidni arfgerda og Hardy-Weinberg profum ma élykta ad
erfoafraedilegur munur sé & milli afbrigda og ad stofnarnir séu par af leidandi adskildir.

3.4 Ma finna mun milli murtu og silableikju?

Til ad kanna erfoafraedilegan mun & murtu og silableikju var notast vid Utreikninga & tioni
arfgerda og samseeta. Nidurstodur fyrir PL og Pl voru bornar saman. Kikvadratpréf voru
framkveemd til ad athuga hvort marktekur munur veeri & tioni samseta i afbrigdunum
tveimur. Tafla 3.5 synir nidurstodur ar kikvadratpréfum & tioni arfgerda og i toflu 3.6 ma sja
nidurstédur ar kikvadratprofum a tioni samseeta.

Tafla 3.5 Munur & tidni arfgerda milli Pl og PL metinn med kikvadratprofum.

SNP Profsterd Fritélur P-gildi
T171928c5g1i5p649 2.4176 2 0.2986
T174395c0g1i1p238 0.62779 1 0.4282
T172017c4g2i1p2016 10.255 2 0.005931*
T145131c0g1ilp355 1.257 2 0.5334
T175130c2g1i3p1594 1.213 2 0.5453
T175223c0g1i3p5236 8.4552 2 0.01459*

*Marktaekar nidurstodur

Munur & tidni arfgerda reyndist marktaekur i tveimur tilfellum af sex, p.e. fyrir
T172017¢492i1p2016 og T175223c0g1i3p5236.
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Tafla 3.6 Munur & tidni samsata milli P1 og PL metinn med kikvadratpréfum.

SNP Profsterd Fritélur P-gildi
T171928c59g1i5p649 1.2125 1 0.2708
T174395c0g1i1p238 0.59086 1 0.4421

T172017c4g2i1p2016 9.4186 1 0.002148*
T145131c0glilp355 8.4846e-31 1 1
T175130c2g1i3p1594 0.019072 1 0.8902
T175223c0g1i3p5236 7.4783 1 0.006245*

*Marktaekar nidurstéour

Hér reyndist munur & tidni samseeta milli afbrigdanna vera marktekur fyrir somu tvo
erfdamarkin. Ofangreindar nidurstodur syna p6 ad erfdafreedilegur munur er & murtu og
silableikju.

3.5 Erfast breytileikarnir 6had hver 68rum?

Basabreytingarnar sex voru allar bornar saman, tveer og tveer i einu, og kikvadratprof
framkveemt & hverri samsetningu med pad ad markmidi ad kanna hvort paer erfdust 6had
hvor annarri eda ekki. Marktaekar nidurstodur fengust i sjo tilfellum af fimmtan sem bendir
til pess ad sjo samsetningar af breytileikum séu hadar (tafla 3.7).

Tafla 3.7 Erfast breytingarnar 6h&d hvor annarri? Nidurstddur kikvadratprofa sem framkvemd voru fyrir
hverja mogulega samsetningu af SNPum. Fritdlur voru fjorar i 6llum Gtreikningum.

T175223 T171928 T145131 T172017 T174395
T171928  1.529e-05*
T145131 0.04238* 0.0003265*

T172017 0.03719* 0.06436 0.1835
T174395 0.229 0.08538 0.6527 0.0001737*
T175130 0.2479 0.8064 0.2212 0.0007601*  1.051e-06*

*Marktaekar nidurstdédur

3.6 Er samband milli tidni i umritunarmengi og
tidni i stofni?

Til pess ad kanna hvort samband vaeri milli tioni SNPa i umritunarmengi og i stofni var tioni
samsata sem adur var reiknud Ut (sja mynd 3.4) borin saman vid tidni sdmu samseta i
umritunarmengi. Gognin sem notud voru i samanburdinn koma fram i t6flu 3.8. Fylgniprof
var framkveaemt en nidurstddurnar voru einnig settar upp myndrant (mynd 3.5).
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Tafla 3.8 Tidni i stofni og umritunarmengi. Tidni hverrar basabreytingar i hverju afbrigdi kemur fram.

Morph SNP Tt TV Mismunur?
LB T171928 0.9349 0.6875 0.2474
SB T171928 0.4620 0.5417 -0.0797
PL T171928 0.02238 0.1667 -0.1443
LB T174395 0.09333 0.1087 -0.01537
SB T174395 0.8175 0.8261 -0.008543
PL T174395 0.002899 0.08333 -0.08043
LB T172017 0.9405 0.6875 0.2530
SB T172017 0.2555 0.2174 0.03806
PL T172017 0.9136 0.8958 0.01781
LB T145131 0.7050 05 0.2049
SB T145131 0.3552 0.3696 -0.01441
PL T145131 0.04615 0.1667 -0.1205
LB T175130 0.01973 0.2292 -0.2094
SB T175130 0.8527 0.8695 -0.01691
PL T175130 0.2001 0.2727 -0.07258
LB T175223 0.04444 0.04167 0.002777
SB T175223 0.06173 0.1429 -0.08113
PL T175223 0.7969 0.7609 0.03601

T+ Tidni { umritunarmengi (transcriptome).
2Tv: Tidni i stofni (validation).
SMismunur: Tt-Ty
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Mynd 3.5 Samanburdur & tidni i stofni og umritunarmengi. Tidni hverrar breytingar i hverju afbrigdi er

synd.

Nidurstodur Pearson fylgniprofs syndu ad fylgni milli tidni i umritunarmengi og stofni er
jakvaed (r=0,96) og marktaek (t=13,01, df=16, P=6.32¢1%). Mynd 3.5 stydur paer
nidurstédur. bvi méa alykta ad gott samband sé milli tidni i umritunarmengi og stofni.
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4 Umraadur

4.1 Talkun a nidurstédum

4.1.1 KASP framkvamd

Segja méa ad framkveemd & KASP arfgerdagreiningu hafi tekist nokkud vel, en prof & adeins
einum af sjo erfdabreytileikum virkadi ekki. Nidurstodurnar sem fengust og notadar voru i
frekari utreikninga voru godar po6 ekki hafi verid heaegt ad greina alla einstaklinga. Eins og
aour kom fram var fyrirfram blid ad meta hvort stoku basabreytingarnar sem skodadar voru
kaemu fyrir & fleiri en einum stad i erfdamengingu, sem lita ma a sem eins konar mat a geedum
visanna. bvi mé skoda hvort samband sé & milli peirra geeda og fjolda dgreindra einstaklinga
(tafla 4.1).

Tafla 4.1 Mat & fjolda 6greindra einstaklinga. Fjoldi einstaklinga sem ekki var haegt ad greina er tekinn
fram fyrir hvern visi.

T171928 T174395 T172017 T145131 T175130 T175223

Fjoldi 6greindra 0 2 4 4 3 5

Mat & geedum Gott? Gott!  Mismunandi?>  Gott!  Mismunandi? Tveir eins®

1Gott: Tiltekinn SNP finnst & einum stad.
2Mismunandi: Systurgen er til stadar en p6 ekki med alveg eins basar6d.
3Tveir eins: Tveir eins SNPar finnast hvor & sinum litningnum.

I 6llum tilfellum voru adeins fair eda engir einstaklingar sem ekki tokst ad arfgerdagreina,
en hlutfall 6greindra einstaklinga var haest u.p.b. 5%. bar sem 93 einstaklingar voru
arfgerdagreindir telst pad gott hlutfall.

Ahugavert er ad hesta tidni dgreindra kom fram hja peim visi sem metinn var med minnstu
geedin af peim sex sem voru préfadir. bo er erfitt ad segja til um hvort orsakasamband sé par
a milli eda hvort um tilviljun sé ad reeda par sem gagnasettid er litid. Gaedin virdast ekki hafa
haft mikil ahrif a nidurstodur fyrir hina visana. Liklegra er ad hvarfid sjalft hafi haft ahrif.
Sé visir sem profadur var tvisvar og latinn fara auka PCR hringi var eini visirinn sem gaf
nogu skyrar nidurstéour svo haegt veeri ad arfgerdagreina alla einstaklinga. Liklega hefdu pvi
areidanlegri nidurstodur fengist ef pad sama hefdi verid gert fyrir hina SNPana.

P& ogreindir einstaklingar séu fair og valdi pvi liklega litilli skekkju i utreikningum er gott
ad hafa i huga ad ekki ndkveemlega jafn margar arfgerdir og samseetur liggja ad baki i 6llum
nidurstédum.

4.1.2 Raunverulegir breytileikar

Nidurstodur ur Gtreikningum & tidni arfgerda (tafla 3.1) ma nota til pess ad segja til um hvort
um raunverulega breytileika sé ad reeda eda ekki. Kikvadratprof gafu marktaekar nidurstodur
i 6llum tilfellum svo fyrir hvern SNP er marktaekur munur & arfgerdum milli afbrigda. A
mynd 3.3 ma einnig sja ad tioni arfgerda er breytileg. betta gefur til kynna ad breytileikarnir
séu raunverulegir. Ef munurinn veeri ekki til stadar, t.d. ef arfblendid astand hefdi komid
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fram i 6llum einstaklingum, veeru peir pad ekki. Hardy-Weinberg profin svara pessu einnig
fyrir nokkrar breytingar (t6flur 3.2 og 3.4), en T174395, T175130 og T175223 reyndust vera
i Hardy-Weinberg jafnveegi innan hvers stofns en ekki & milli afbrigda sem aftur bendir til
raunverulegra breytileika.

4.1.3 Adskildir stofnar

Kikvadratprof sem framkveemd voru til ad kanna hvort marktekur munur veeri & tioni
samseeta milli afbrigda (tafla 3.3) gafu markteekar nidurstddur fyrir 61l sex erfdamorkin. baer
nidurstédur benda til pess ad stofnarnir séu adskildir par sem erfdafraedilegan mun ma finna
a milli peirra. Nidurstoour ur Hardy-Weinberg préfum & tioni samsaeta milli afbrigda (tafla
3.4) stadfesta pa alyktun. Nulltilgatu um ad Hardy-Weinberg jafnveegi veeri til stadar var
hafnad i premur tilfellum af sex likt og &0ur kom fram. P6 einhverjar stakar basabreytingar
virdist pvi vera i jafnveegi og bendi til blondunar syna pessar nidurstédur ad hér er um
adskilda stofna ad reeda. Engu ad sidur veeri gott ad framkvaema samberilega rannsokn a
fleiri synum til ad fa areidanlegri nidurstddur.

4.1.4 Munur a silableikju og murtu

Silableikjan er sjaldgefari en hin prju afbrigdin og litid er vitad um uppruna hennar. P06 er
talid ad hun sé erfdafraedilega likust murtu, enda eru baedi murta og silableikja svifleeg
afbrigdi.

Munur a tioni arfgerda milli afbrigdanna tveggja var marktaekur i tveimur tilfellum af sex
(tafla 3.5). bad sama & vid um nidurstodur ur kikvadratpréfum & tidni samsaeta i afbrigdunum
tveimur (tafla 3.6). S6mu tveer breytingarnar syndu marktseekan mun i badum tilfellum. Ut
fra pvi ma aaztla ad poé Pl og PL séu erfoafreedilega apekk afbrigdi er samt haegt ad greina &
milli peirra. Hér er adeins um fa gen ad reda sem neegir ekki til ad segja til um
heildarbreytileika milli afbrigdanna.

Einnig parf ad hafa i huga ad stoku basabreytingarnar sem voru kannadar voru valdar med
tilliti til PL, SB og LB og tidni peirra hefur ekki verid konnud i umritunarmengi Pl. Hér er
pvi ekki um handahofskennd syni af erfdamengjum ad reeda og liklegt er ad 6nnur gen heféu
verid profud ef umritunarmengi i Pl hefdi einnig verid skodad. Til pess ad meta
heildarbreytileikann milli Pl og PL pyrfti pvi ad framkvaeema steerri rannsokn par sem
umritunarmengi i snemmfdstrum Pl veeri skodad og fleiri gen profud, valin af handahofi.

4.1.5 Hadar eda 6hadar breytingar

Kannad var med kikvadratprofum hvort einhver genanna fylgist ad, p.e. hvort pau erfist had
hvort 6dru (tafla 3.7). bar nidurstddur voru nokkud ahugaverdar en svo virdist sem adeins
atta genasamsetningar af fimmtan mogulegum erfist 6had. Sjo samsetninganna lita par af
leidandi ut fyrir ad vera i tengsladjafnveegi svo alykta ma ad genin liggi nalaegt hvort 6oru &
litningum. Samband sem petta getur po einnig komid fram par sem stofninn a&xlast ekki
handahofskennt sem ein heild og pvi parf ad taka pessum nidurstdum med nokkrum
fyrirvara. Einnig ma bera saman t6flu 3.7 og mynd 3.4 og sja ad paer basabreytingar sem
virdast erfast had hvor annarri syna i nokkrum tilvikum svipad mynstur i tidni samsseta milli
afbrigda. bvi er liklegt ad utslagid i peim tilfellum sé vegna stofnbyggingar. Areidanlegri
nidurstddur fengjust ef petta yrdi reiknad innan hvers afbrigdis fyrir sig en til pess pyrfti ad
auka synasteerd.
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4.1.6 Samband tidni i umritunarmengi og stofni

Ef samband milli tidni stakra basabreytinga i umritunarmengi og tidni somu basabreytinga i
stofni er kannad, ma sja ut fra mynd 3.5 og nidurstédum Ur Pearson fylgniprofi ad fylgnin
par & milli er sterk. Fylgnistudullinn r=0.96 gefur til kynna mikla jakveeda fylgni auk pess
sem P-gildid (P=6.32¢1°) stadfestir ad peer nidurstodur séu marktekar. bvi ma éalykta ad
sambandid milli tioni i umritunarmengi og tioni i stofni sé linulegt og ad gildin viki litid ut
fra peirri dreifingu. Ef tafla 3.8 er skodud ma sjé ut fra mismuni gildanna ad tidni stakra
basabreytinga i umritunarmengi er oft nokkud vanmetin. I sumum tilfellum er han po6
ofmetin en munurinn er aldrei mikill. A heildina litid mé pvi segja ad sterkt samband sé &
milli tidni stakra basabreytinga i gagnasettunum tveimur.

Ut fra pessum nidurstédum ma einnig sja ad p6 ad synin Gr umritunarmengjum hafi komid
ar fjolskyldum, p.e. ar skyldum einstaklingum, duga pau til pess ad finna gen sem greina a
milli afbrigda.

4.2 Genin sem skodud voru

Genin sem voru skodud i pessari rannsokn eru nokkud mismunandi, enda voru pau ad hluta
til valin med tilliti til virkni. bau eru misvel pekkt og p6 einhverjar upplysingar séu til um
flest peirra i laxfiskum, pa helst i Atlantshafslaxi, er virkni peirra oft adeins pekkt i ménnum
eda 6drum lifverum. Hér verdur i stuttu mali sagt fra pvi helsta sem vitad er um hvert gen.

Transmembrane protein 9B (T171928c5g1i5p649)

Genid er pekkt i Atlantshafslaxi (Salmo salar) og er par stadsett & litningi nimer 11 (NCBI,
2016a). Litlar upplysingar er ad finna um virkni gensins i laxfiskum en pad hefur pé verid
rannsakad i monnum. Genid skréir par fyrir proteini og sem tekur patt i bodleidum tengdum
bolgusvorun. Préteinid er einnig mikilvaegt i ymsum TNF (tumor necrosis factor) bodleidum
(Dodeller o.fl., 2008).

GA-binding protein subunit beta-1-like (T174395c0g1i1p238)

Petta gen er einnig pekkt i Atlantshafslaxi (Salmo salar) par sem pad er stadsett & litningi
14. Litid hefur verid skrifad um genid i laxfiskum en p6 er vitad ad genid skrair fyrir préteini
og ad pad inniheldur 11 Gtradir (NCBI, 2016b). | ménnum skrair pad fyrir umritunarpaetti
sem getur verkad a GA endurtekningar og er naudsynlegur fyrir tjaningu & Adenovirus E4
geninu (UniProt, 2016a).

Plasminogen activator inhibitor 1 RNA-binding protein-like (172017¢492i1p2016)

Genid virdist finnast & tveimur stddum i erfdamengi Salmo salar, p.e. badi & litningi 23
(NCBI, 2016c) og & litningi 14 (NCBI, 2016d). Virkni pess er hins vegar betur pekkt i
monnum en talid er ad pad gegni hlutverki i stjornun & stédugleika mMRNA. I ménnum er
genid mikid tjad i hjarta, beinagrindarvédvum og nyrum (UniProt, 2016b).

Metalloproteinase inhibitor 2-like (T145131c0glilp355)
Genid finnst & litningi 28 i Salmo salar, inniheldur 5 Gtradir og skrair fyrir préteini. [

zebrafiskum er tjaning gensins mikilveg fyrir edlilegan fosturproska og hefur
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vaxtarpéttavirkni i ymsum vefjagerdum. Préteinid finnst par strax & einnar frumu stigi og er
tjao fyrstu 48 timana i pad minnsta (Zhang o.fl., 2003). Einnig hefur verid synt fram & ad
afurd gensins taki patt i endurmyndun spordugga i zebrafiskum (Bai 0.fl., 2005).

RNA-binding protein Musashi homolog 1 (T175130c2g1i3p1594)

I Salmo salar er genid stadsett & litningi 24, inniheldur 15 Gtradir og skrair fyrir proteini
(NCBI, 2016e). | ménnum hefur genid verid tengt vid hversu illkynja taugatrodsaxli og
sortugexli eru auk pess sem pad hefur ahrif & frumufjolgunareiginleika i sému gerdum af
&xlum (NCBI, 2016f). pad virdist einnig hafa ahrif & sérhafingu og vidhald stofnfrumna i
midtaugakerfinu (UniProt, 2016c).

Serine/threonine-protein kinase SIK3 (T175223c0g1i3p5236)

Engar upplysingar fundust um virkni gensins i laxfiskum. Eins og nafnid gefur til kynna
hefur pad po serine/theronine kinasavirkni og hefur péa virkni baedi i ménnum og masum. |
muasum hefur afurd gensins ymsa liffreedilega virkni, svo sem ahrif & proskun brjosks,
beinmyndun og myndun utlima og voxt lifverunnar svo demi séu nefnd (UniProt, 2016d).
Pé er ekki haegt ad aztla Ut fra peim upplysingum ad virknin sé st sama i fiskum.

4.3 Lokaorod

Par sem nidurstédur syndu ad bleikjuafbrigdin fjogur i bingvallavatni eru adskildir stofnar
er ahugavert ad velta fyrir sér peim erfdafreedilega mun sem sja ma & milli peirra. Ef til vill
verdur enn dhugaverdara ad skoda nidurstodur Ur rannséknum sem pessum eftir pvi sem
bekkingin & erfoafraedi og lifnadarhattum silableikju eykst. Einnig geeti verid athyglisvert ad
rannsaka hvort sému samsatur og hér voru kannadar syni mun milli bleikjuafbrigda i 6drum
nordlegum stoduvotnum par sem afbrigdamyndun hefur &tt sér stad.

Hafa verdur i huga ad adeins sex stakar basabreytingar voru skodadar hér en mun fleiri eru
pekktar. Rannsoknir og frekari greiningar & fleiri breytileikum geta pvi leitt i [jos mikilvaegar
upplysingar um proskunarferli og proun afbrigdanna fjogurra. Slik pekking sem og
nidurstédur ar annars konar rannsdéknum & bleikjunni i Pingvallavatni munu, dsamt peirri
pekkingu sem pegar er til stadar, feera okkur neer pvi ad skilja betur baedi préun og
tegundamyndun. S& skilningur mun ekki adeins reynast mikilveegur fyrir visindalegar
framfarir heldur kenna okkur einnig ad meta fjolbreytileika lifsins og pann merkilega heim
sem madurinn tilheyrir fyrir tilstudlan prounar.
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Vidauki A

Hér ma sja nidurstddur arfgerdagreininga fyrir hvern einstakling. Fyrstu tveir stafirnir i n6fnum
einstaklinganna gefa til kynna afbrigdid. Fyrsti dalkur to6flunnar synir stadsetningu i bakkanum sem
notadur var i gPCR hvarfid. Tolurnar takna eftirfarandi: O=arfhreinn um samsaetu 1, 1=arfblendinn
einstaklingur, 2=arfhreinn um samsaetu 2. NTC stendur fyrir neikvaett vidmid og N/A bendir til ad
ekki hafi tekist ad arfgerdagreina viokomandi einstakling.

Well Sample Name T171928  T174395  T172017 T145131 T175130  T175223
Al LB-CAL.EGG15-112 1 0 0

Al10 PL-14473

All PL-14481

Al2 PL-14493

A2 LB-CAL.EGG15-120
A3 LB-CAL.EGG15-128

Cc2 LB-CAL.EGG15-122
C3 LB-CAL.EGG15-130

2

2

1

1

0

Ad LB-LB04001 1
A5 PI-P104012 2
A6 PI-A545 1
A7 SB-A002 1
A8 SB-A014 2
A9 SB-A045 0
Bl LB-CAL.EGG15-113 2

B10 PL-14474 1
B1l PL-14482 2
B12 PL-14494 2
B2 LB-CAL.EGG15-121 0

B3 LB-CAL.EGG15-129 1

B4 PI-A038 2

B5 PI-P104013 2

B6 PI-A546 2

B7 SB-A003 2

B8 SB-A015 1

B9 SB-A046 2

C1 LB-CAL.EGG15-114 0

C10 PL-14475 0
C11 PL-14484 2
C12 PL-14497 2
2

2

2

2

1

1

2

1

NEFPNNPFRPORPRPNOPRPOPRPNEPENPEPREPNONOOONPEFEMNNDNPNNENPOORPREPENEFEEPNNDDN
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C4 PI-A039

C5 PI-P104014

C6 PI-A547

Cc7 SB-A004

C8 SB-A016

C9 SB-A047

D1 LB-CAL.EGG15-115 N/A
D10 PL-14476 2
D11 PL-14486 2
D12 PL-A017 1
D2 LB-CAL.EGG15-123 N/A
D3 LB-CAL.EGG15-131 2
D4 PI-A041 2
D5 PI-P104015 1
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D6
D7
D8
D9
E1
E10
E11
E12
E2
E3
E4
E5
E6
E7
E8
E9
F1
F10
F11
F12
F2
F3
F4
F5
F6
F7
F8
F9
Gl
G10
Gl1
G12
G2
G3
G4
G5
G6
G7
G8
G9
H1
H10
H11
H12
H2
H3
H4
H5
Heé
H7
H8
H9
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PI-A548
SB-A005

SB-A050
LB-CAL.EGG15-116

PL-14488
PL-A019
LB-CAL.EGG15-124
LB-CAL.EGG15-132
PI-A048
PI-P104016
PI-A549
SB-AQ007
SB-A018
SB-A055
LB-CAL.EGG15-117
PL-14477
PL-14490
PL-A020
LB-CAL.EGG15-125
LB-CAL.EGG15-133
PI-P104009
PI-P104017
PI-A550
SB-A009
SB-A022
SB-A056
LB-CAL.EGG15-118
PL-14478
PL-14491
PL-A021
LB-CAL.EGG15-126

PI-P104010
PI-P104018
SB-A000
SB-A010
SB-A025
SB-A057
LB-CAL.EGG15-119
PL-14480
PL-14492
PL-A013
LB-CAL.EGG15-127
LB-CAL.EGG15-134
PI-P104011
PI-P104019
SB-A001
SB-A012
SB-A032
PL-14471
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Vidauki B

Hér sjast annars vegar myndir fyrir visi T70543c0glilp795 sem heett var vid ad nota eftir ad
framkveaemd hofst (efri, var profadur tvisvar) og hins vegar mynd af nidurstédum ar fyrri greiningu &
visi T171928¢5g1i5p649 (nedri).

Allelic Discrimination Plot Allelic Discrimination Plot
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Vidauki C

Hér mé sja allar R-skipanir sem notadar voru vid urvinnslu. Skipanirnar eru syndar i
premur hlutum.

1. R-skipanir fyrir myndranar nidurstodur ur KASP arfgerdagreiningu

install.packages("ggplot2")
Tibrary(ggplot2)
install.packages("ggrepel™)
Tibrary(ggrepel)

### TOoflur sem innihalda upplysingar Ur KASP greiningunni fyrir hvern visi eru
fyrst lesnar inn. Upplysingarnar sem eru notadar koma beint ur forritinu og syna
svar fyrir hvora samsatu hja hverjum einstaklingi.

runl=read.table("runl.txt", header=T)
run2=read.table("run2.txt", header=T)
run3=read.table("run3.txt", header=T)
rund=read.table("run4.txt", header=T)
run5=read.table("run5.txt", header=T)
run6=read.table("run6.txt", header=T)

### Fyrir myndir an merkinga fyrir hvern einstakling.
### Eitt demi synt hér. Endurtekid fyrir hverja t6flu og nofnum a visum breytt i
samrami vid pad. Einn litur er notadur fyrir hvert afbrigdi.

attach(runl)
pdf ("KASPlomerkt.pdf")
gplot(Allelel..Rn,Allele2..Rn
col=Morph,
size=3,
main="Primer T171928c5gli5p649")+
scale_color_manual(values=c('#3333ff"', '#000000', '#a06b56', '#00e600',
'#ff0000'))
dev.off(Q

###Fyrir myndir med merkingum fyrir hvern einstakling. Stard myndar stillt pannig
ad merkingar séu greinilegar & mynd. Aftur eitt dami synt 4 sama hatt.

attach(run4)
pn?("KASP4merkt.png", width = 1200, height = 776)
plot(Allelel..Rn,Allele2..Rn

col=Morph,

size=3,

main="Primer T145131c0glilp355")+
scale_color_manual(values=c('#3333ff"', '#000000', '#a06b56', '#00e600',
'"#ff0000'))+
geom_point() +
geom_text_repel (aes(label=Sample.Name), size=3)
dev.off(Q

2. R-skipanir fyrir adrar nidurstédur

install.packages("Hwxtest")
Tibrary(Hwxtest)

# load datafile
kasp<-read.csv("../data/VHTMB_KASP.csv", 6 header=T,sep=";")

# checking datafile
head(kasp)
dim(kasp)

##### make tables for specific SNPs
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T171928<-table(kasp$T171928c591i5p649, kasp$Morph)
T171928

T174395<-table(kasp$T174395c0g1ilp238,kasp$Morph)
T174395

T172017<-tabTle(kasp$T172017c49g2i1p2016, kasp$Morph)
7172017

T145131<-table(kasp$T145131c0glilp355, kasp$Morph)
T145131

T175130<-tabTle(kasp$T175130c29gli3p1594, kasp$Morph)
T175130

T175223<-table(kasp$T175223c0gl1i3p5236, kasp$Morph)
T175223

# snidum af missing data (efsta 1ina) og negative controls

T171928<-T171928[c(1:3),c(2:5)]
T171928

T174395<-T174395[c(2:4),c(2:5)]
T174395

T172017<-T172017[c(2:4),c(2:5)]
T172017

T145131<-T145131[c(2:4),c(2:5)]
T145131

T175130<-T175130[c(2:4),c(2:5)]
T175130

T175223<-T175223[c(2:4),c(2:5)]
T175223

## er munur a tidni arfgerda milli afbrigda?
chisq.test(T171928)
chisq.test(T174395)
chisq.test(T172017)
chisq.test(T145131)
chisq.test(T175130)
chisq.test(T175223)
# er munur 4 tidoni arfgerda milli PI og PL?

T171928[,c(2,3)]
chisq.test(T1171928[,c(2,3)1)

T174395[c(2,3),c(2,3)]
chisq.test(T174395[c(2,3),c(2,3)])

##KO00inn hér er 6druvisi par sem engir einstaklingar voru arfhreinir um samsatu 1

T172017[,c(2,3)]
chisqg.test(T172017[,c(2,3)1)

T145131[,c(2,3)]
chisq.test(T145131[,c(2,3)])

T175130[,c(2,3)]
chisq.test(T175130[,c(2,3)1)

T175223[,c(2,3)]
chisq.test(T175223[,c(2,3)1])

# skilgreinum myndaglugga, 2 myndir h1id vid h1id
par(mfrow=c(1,2))

# breyta rod dalka i toflu
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T171928[,c(1
T174395[,c(1
T172017[,c(1
T145131[,c(1
T175130[,c(1
T175223[,c(1

4,2,3)]
4,2,3)]
4,2,3)]
4,2,3)]
4,2,3)]
4,2,3)]

# teiknum graf

barp1ot(T171928[,c(1,4,2,3)],ma1n="T171928",y1ab=“Frequency
genotypes",xlab="Morphs")

barp1ot(T174395[ c(1,4, 2 3)]1,main="T174395",ylab="Frequency
genotypes",xTlab=' Morph

barp1ot(T172017[ c(1,4, 2 3)],main="T172017",ylab="Frequency
genotypes",xTlab=' Morph

barp1ot(T145131[ c(1,4, 2 3)],main="T145131",ylab="Frequency
genotypes",xlab=' Morph

barp10t(Tl75130[ c(1,4, 2 3)],main="T175130",ylab="Frequency
genotypes",xlab=' Morph

barp10t(Tl75223[ c(1,4,2,3)],main="T175223",ylab="Frequency
genotypes”,x1ab=”Morphs")

## tidnipréf a allelum

T171928pal<-rbind((T171928[1,]1*2+T171928[2,1), (T171928(3,]
T171928pal

T174395pal<-rbind((T174395[1,]%2+T174395[2,1), (T174395[3, ]
T174395pal

T172017pal<-rbind((T172017[1,]%2+T172017[2,1), (T172017[3, ]
T172017pal

T145131pal<-rbind((T145131[1,]%2+T145131[2,1), (T145131[3,]
T145131pal

T175130pal<-rbind((T175130[1,1%2+T175130(2,1), (T175130(3,]
T175130pal

T175223pal

## allelatidni 611 4 afbrigdi

chisq.test(1171928pal)
chisq.test(T174395pal)
chisq.test(T172017pal)
chisq.test(T145131pal)
chisq.test(T175130pal)
chisq.test(T175223pal)

## allelatidni PI vs PL

chisq.test(T171928pal[,c(2,3)
chisq.test(T174395pal[,c(2,3)
chisq.test(T172017pal[,c(2,3)
chisq.test(T145131pal[,c(2,3)
chisq.test(T175130pal[,c(2,3)
chisq.test(T175223pal[,c(2,3)]1)

D)
1
1
1
1

## bloa til forrit til ad reikna tidni allela

fregAalleles<-function(gtyps){
pg=palleles=0
palleles<-(gtyps[1,]*2+gtyps[2,]1)/(colsums(gtyps)*2)
pq<-rbind(palieles,l-palleles)
colnames (pq) <- c("LB“ “pI","PL","SB")

rownames(pq)< )
pal,c(1,4,2,3)]
}
T171928pg<-freqAlleles(T171928)
T171928pq

bar‘p-l ot (Tl71928pq [1, ] ,y]-im=c(0 y 1) ,ma'i n="T171928" ’y-l ab:"Fr'eCI
alleles",xlab="Morphs™)

of
of
of
of
of
of

%24T171928[2,1))

*24T174395[2,1))

*24T172017[2,1))

*24T145131[2,1))

*2+T175130[2,1))

*2+4T175223[2,1))

uency of
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T174395pg<-freqAlleles(T174395)

T174395pq

barp10t(T174395pq[1 1,ylim=c(0,1) ,main="T174395",ylab="Frequency of
alleles",xTab=' Morphs )

T172017pg<-freqAlleles(T172017)

T172017pq
barplot(T172017pq[1,],ylim=c(0,1),main="T172017",ylab="Frequency of
alleles"” x1ab—”Morphs

T145131pg<-freqAlleles(T145131)

T145131pq

barp10t(T14513lpq[1 1,ylim=c(0,1),main="7T145131",ylab="Frequency of
alleles",xTab=' Morphs )

T175130pg<-freqAlleles(T175130)

T175130pq
barplot(T175130pq[1,],ylim=c(0,1),main="T175130",yTab="Frequency of
alleles",x1ab="Morphs")

T175223pg<-freqAlleles(T175223)

T175223pq

barp10t(T175223pq[1 1,ylim=c(0,1),main="7T175223",ylab="Frequency of
alleles",xTab=' Morphs )

HUHHRHHBHHRRH AR HRHHRR RS
#HwWxtest
Tibrary(Hwxtest)

## HWE prof a heildinni.
## KO0inn fyrir T171928 er 6druvisi en fyrir hina svo taflan komi rétt at

GenT171928<-table(kasp$T1171928c591i5p649)
GenT171928[c(1:3)]
T171928hwx<-hwx.test(as.vector(GenT171928[c(1:3)]1));T171928hwx

GenT174395<-table(kasp$T174395c0g1ilp238)
GenT174395[c(2:4)]
T174395hwx<-hwx.test(as.vector(GenT1l74395[c(2:4)]));T174395hwx

GenT172017<-table(kasp$T172017c492i1p2016)
GenT172017[c(2:4)]
T172017hwx<-hwx.test(as.vector(GenT172017[c(2:4)]1));T172017hwx

GenT1l45131<-table(kasp$T145131c0glilp355)
GenT145131[c(2:4)]
T145131hwx<-hwx.test(as.vector(GenT145131[c(2:4)]1));T145131hwx

GenT175130<-table(kasp$T175130c2g1i3p1594)
GenT175130[c(2:4)]
T175130hwx<-hwx.test(as.vector(GenTl1l75130[c(2:4)]));T175130hwx

GenT175223<-table(kasp$T175223c0g1i3p5236)

GenT175223[c(2:4)]
T175223hwx<-hwx.test(as.vector(GenT175223[c(2:4)]1));T175223hwx
# sa&kja tolurnar Ur outputtinu

T175223hwx[[1]]
#skrifa 1 toflu

write.table(T171928hwx[

[ ", ./output/T171928hwx . txt"
write.tab1e(T174395hwx[%
[

"../output/T174395hwx. txt"
", ./output/T172017hwx.txt"

) )
) )
write.table(T172017hwx[ , )
, "../0utput/T145131hwx.txt'g
1 )

write.table(T145131hwx[
write.table(T175130hwx[[
write.table(T175223hwx[[1]

", ./output/T175130hwx. txt"
"../output/T175223hwx. txt"

## HWE prof & hverjum stofni
T175223

T175223[,1]
as.vector(Tl175223[,11)
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hwx.test(as.vector(T171928([,
hwx.test(as.vector(T171928[,
hwx.test(as.vector (1171928,
hwx.test(as.vector(T171928[,

hwx.test(as.vector(T174395[,
hwx.test(as.vector(T174395([,
hwx.test(as.vector(T174395[,
hwx.test(as.vector(T174395([,

hwx.test(as.vector (1172017 [,
hwx.test(as.vector(T172017[,
hwx.test(as.vector (1172017 [,
hwx.test(as.vector(T172017[,

hwx.test(as.vector(T145131[,
hwx.test(as.vector(T145131[,
hwx.test(as.vector(T145131[,
hwx.test(as.vector(T145131[,

hwx.test(as.vector(T175130[,
hwx.test(as.vector(T175130[,
hwx.test(as.vector(T175130[,
hwx.test(as.vector(T175130[,

hwx.test(as.vector(T175223[
hwx.test(as.vector(T175223[
hwx.test(as.vector(T175223[
hwx.test(as.vector(T175223[

AWN R AWN R AWN R AWN R AWN R AWN R
PO T T T e T T T T T T T o T T T T S T T T T N T T Tl |
NN NN R I\ R NI\
AL L v A L A I\ NN\ I\ NN\

#ERHHHA###E Eru genin 60had?
###Ath ad kodinn par sem 1171928 kemur fyrir er 60ruvisi

###T175223 a moti rest

T175223_T175130<-table(kasp$T175223c0g1i3p5236,kasp$T1175130c29gli3pl594)
T175223_T175130

T175223_T175130[c(2:4),c(2:4)]
T175223_T175130<-T175223_T175130[c(2:4),c(2:4)]

chisq.test(T175223_7T175130)

T175223_T145131<-table(kasp$1175223c0g1i3p5236,kasp$T145131c0glilp355)
T175223_T145131<-T175223_T145131[c(2:4),c(2:4)]

chisq.test(T175223_T145131)

T175223_T172017<-table(kasp$T175223c0g1i3p5236,kasp$T1172017c492i1p2016)
T175223_T172017<-T175223_T172017[c(2:4),c(2:4)]

chisq.test(T175223_T172017)

T175223_T174395<-table(kasp$T1175223c0g1i3p5236,kasp$T1174395c0glilp238)
T175223_T174395<-T175223_T174395[c(2:4),c(2:4)]
chisq.test(T175223_T174395)

T175223_T171928<-table(kasp$T175223c0g1i3p5236,kasp$T1171928c591i5p649)
T175223_T171928

T175223_T171928[c(2:4),c(1:3)]
T175223_T171928<-T175223_T171928[c(2:4),c(1:3)]
chisq.test(T175223_T171928)

##T175130 &4 moéti rest

T175130_T145131<-table(kasp$T175130c29g1i3p1594,kasp$T1145131c0glilp355)
T175130_T145131

T175130_T145131[c(2:4),c(2:4)]
T175130_T145131<-T175130_T145131[c(2:4),c(2:4)]
chisq.test(T175130_T145131)

T175130_T172017<-table(kasp$T175130c29g1i3p1594,kasp$T1172017Cc4g2i1p2016)
T175130_T172017<-T175130_T172017[c(2:4),c(2:4)]
chisq.test(T175130_T172017)

T175130_T174395<-table(kasp$T175130c2g1i3pl594,kasp$T174395c0g1lilp238)
T175130_T174395<-T175130_T174395[c(2:4),c(2:4)]
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chisq.test(T175130_T174395)

T175130_T171928<-table(kasp$T175130c2gli3p1594,kasp$T171928c5g1i5p649)
T175130_T171928

T175130_T171928[c(2:4),c(1:3)]
T175130_T171928<-T175130_T171928[c(2:4),c(1:3)]

chisq.test(T175130_T171928)
###T7145131c0glilp355 4 méti rest

T145131_T172017<-table(kasp$T145131c0glilp355,kasp$T1172017c492i1p2016)
T145131_T172017<-T145131_T172017[c(2:4),c(2:4)]
chisq.test(T145131_T172017)

T145131_T174395<-table(kasp$T145131c0glilp355,kasp$T1174395c0glilp238)
T145131_T174395<-T145131_T174395[c(2:4),c(2:4)]
chisq.test(T145131_T174395)

T145131_T171928<-table(kasp$T145131c0glilp355,kasp$T1171928Cc591li5p649)
T145131_T171928<-T145131_T171928[c(2:4),c(1:3)]
chisq.test(T145131_T7171928)

###7172017 a moti rest

T172017_T174395<-table(kasp$T172017c49g2i1p2016,kasp$T1174395c0g1lilp238)
T172017_T174395<-T172017_T174395[c(2:4),c(2:4)]
chisq.test(T172017_T174395)

T172017_T171928<-table(kasp$T172017c4g2i1p2016,kasp$T1171928c591i5p649)
T172017_T171928<-7172017_T171928[c(2:4),c(1:3)]
chisq.test(T172017_7T171928)

###7174395 a moti rest

T174395_T171928<-table(kasp$T174395c0g1il1p238,kasp$T1171928Cc591i5p649)
T174395_T171928<-T174395_T171928[c(2:4),c(1:3)]
chisq.test(T174395_7T171928)

3. R-skipanir fyrir samanburd a tidni i umritunarmengi og tioni i stofni

Tibrary(ggplot2)
jpeg("samanburdur.jpeg™)
gplot(TV,TT,
shape=Morph,
co1=SNP,
size=3,
main="Samanburdur")+
scale_color_manual(values=c('#3333ff"', "#ff00bf', '#00e600', '#000000',
'"#ff0000', '#f2e027'))+
geom_point(aes(shape = Morph)) + scale_shape_manual(values=c(1,2,3))+
theme_bw()+
xTab("Tidni 1 stofni'")+
ylab("Ti®ni i umritunarmengi')
dev.off()

##T10niprof til ad kanna sambandid & milli

cor.test(TV,TT)
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