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I Posiadane dyplomy i stopnie naukowe

Urodzitem sie 17 marca 1981 roku we Wroctawiu. W latach 1996-2000 by-
fem uczniem XIV Liceum Ogoélnoksztatcacego im. Polonii Belgijskiej we Wrocla-
wiu, w klasie matematyczno-fizycznej z poszerzonym programem informatyki i
jezyka angielskiego. Egzamin maturalny zdatem w 2000 r.

W latach 2000-2006 studiowalem na Wydziale Podstawowych Probleméw
Techniki Politechniki Wroctawskiej, kierunek Matematyka, specjalnos¢ Statystyka
matematyczna. W dniu 6 lipca 2006 roku obronilem prace magisterska pt. ,Esty-
macja parametréw rozkladu na podstawie danych otrzymywanych w chwilach
losowych” (promotor dr hab. Alicja Jokiel-Rokita) i uzyskalem dyplom magistra
inzyniera matematyki o specjalnosci statystyka matematyczna.

W latach 2006-2010 bytem stuchaczem Studiéw Doktoranckich na Wydziale
Biologii i Hodowli Zwierzat Uniwersytetu Przyrodniczego we Wroctawiu. W
dniu 6 kwietnia 2011 roku obronitem prace doktorska na Uniwersytecie Wro-
clawskim (Wydziat Biotechnologii) pt. ,Modelling QTL effect on Bos taurus auto-
some 6 using random regression test day models” (promotor prof. dr hab. Joanna

Szyda) i uzyskatem tytut doktora nauk biologiczych w zakresie biotechnologii.

II Informacje o dotychczasowym zatrudnieniu w jednostkach naukowych

Od 21 lutego 2011 r. do 31 grudnia 2011 r. bylem zatrudniony w Katedrze
Genetyki Wydziatu Biologii i Hodowli Zwierzat Uniwersytetu Przyrodniczego
we Wroclawiu na stanowisku asystenta. Od 1 stycznia 2012 do chwili obecnej
jestem zatrudniony w Katedrze Genetyki Wydziatu Biologii i Hodowli Zwierzat
Uniwersytetu Przyrodniczego we Wroctawiu na stanowisku adiunkta. Méj do-
robek naukowy obejmuje 48 prac (facznie z pracami stanowiacymi szczegdlne
osiagniecie naukowe), w tym 17 oryginalnych prac naukowych (16 w bazie Jo-
urnal Citation Reports), 30 prac w materiatach z konferencji o zasiegu krajowym

i miedzynarodowym oraz jeden artykul popularnonaukowy. Sumaryczny Im-



pact Factor wszystkich prac opublikowanych w czasopismach znajdujacych sie
w bazie JCR wynosi 36,191, a suma punktéw wg list Ministerstwa Nauki i Szkol-
nictwa Wyzszego z roku wydania pracy wynosi 430 (475 wg aktualnej listy czaso-
pism MNiSW). Catkowita liczba cytowan wszystkich prac w bazie Web of Science
wynosi 175, a indeks Hirscha = 6.

III Prace stanowiace szczegdlne osiagniecie naukowe wynikajace z art. 16
ust. 2 ustawy z dnia 14 marca 2003 r. o stopniach naukowych i tytule na-
ukowym oraz o stopniach i tytule w zakresie sztuki (Dz. U. nr 65, poz.
595 ze zm.) pod wspélnym tytulem: ,Uzycie markeréw genetycznych do
wyjasnienia zmienno$ci genetycznej cech o zlozonej strukturze dziedzi-

czenia u bydla mlecznego”
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IV Opis szczegélnych osiagnie¢ naukowych pod tytulem: ,Uzycie marke-
réw genetycznych do wyjasnienia zmienno$ci genetycznej cech o zltozonej

strukturze dziedziczenia u bydla mlecznego”

Identyfikacja regionéw w genomie, w szczegolnosci genéw zwiazanych
ze zmienno$ciq fenotypéw cech iloSciowych, jest bardzo wazna dla wzbogace-
nia wiedzy o zmiennos$ci genetycznej gatunku. U bydia mlecznego dane po-
chodzace z mikromacierzy SNP (ang. Single Nucleotide Polymorphism, SNP)
staly sie popularne i stosunkowo tanie. Mozemy uzy¢ dziesiatek tysiecy poli-
morfizméw pojedynczego nukleotydu dostepnych dla kazdego osobnika w celu
wykrycia istotnych zwiazkéw fenotyp-genotyp. Wiele krajow wilaczylo juz in-
formacje genomiczne do rutynowych systeméw oceny wartoéci hodowlanej by-
dta mlecznego (Hayeset i in. 2009; VanRaden i in. 2009). Stanowia one obecnie
wazna cze$¢ rutynowej oceny wartoéci hodowlanej bydia mlecznego zaréwno
na poziomie krajowym, jak i miedzynarodowym (Liu i in. 2010). Oprécz pre-
dykcji genomowej wartosci hodowlanej, takie dane sa réwniez cennym Zrédiem
informacji dla genetykéw i zootechnikéw, poniewaz dostepnos¢ SNP dla dobrze
zdefiniowanych populacji ze szczegétowo zmierzonymi wartoéciami fenotypo-
wymi oraz dokladnymi informacjami o czynnikach §rodowiskowych i spokrew-
nieniu stanowi podstawe do badania zmiennosci genetycznej dla cech o zlozo-
nej strukturze dziedziczenia (ang. complex traits). Dotychczas przeprowadzono
znaczna liczbe badan asocjacyjnych catego genomu (ang. Genome-Wide Associa-
tion Study, GWAS) dla cech rutynowo mierzonych u bydta mlecznego, co najle-
piej ilustruje zgloszenie 34 754 gendéw cech iloSciowych (ang. Quantitative trait
loci, QTL) i 731 oryginalnych publikacji naukowych do bazy cattleQTLdb (http:
// www .animalgenome.org / QTLdb / cattle, wydanie 31). W konsekwencji
zidentyfikowano kilkaset genéw o duzym wptywie na fenotyp, okreslane jako
geny kandydujace (np. PPARGC1 i APBB2, Suchocki i in. 2013) lub nawet w
postaci mutacji przyczynowych (np. DGAT1, Grisart i in. 2002). Obecnie, w ana-
lizach genetycznych dla populacji bydta mlecznego, nacisk kladzie sie na geny
o Srednim efekcie addytywnym oraz takich, ktérych wplyw na zmiennos¢ cech

przejawia sie poprzez efekty nieaddytywne, takie jak dominacja lub epistaza (np.



Suniin. 2014 ; Kemper i in. 2016). Te pierwsze ciesza sie duzym zainteresowa-
niem w programach selekcji, zwlaszcza z uwagi na mozliwy spadek zmiennosci
genetycznej przypisywanej genom gtéwnym, podczas gdy te drugie sa wazne dla
lepszego zrozumienia genetycznej determinacji cech. W celu zachowania btedu
pierwszego oraz drugiego rodzaju na zalozonym poziomie wymagany jest duzy
rozmiar préby. Z jednej strony, dla bydta mlecznego duze rozmiary préb danych
sa obecnie stosunkowo fatwe do uzyskania dzieki powszechnemu stosowaniu
mikromacierzy Illumina BovineSNP50 BeadChip w krajowych programach se-
lekcji i wymianie danych genomowych, fenotypowych i rodowodowych pomie-
dzy krajami. Z drugiej strony, programy krajowe r6znia sie celami selekcji, a w
konsekwengcji réwniez adaptacja biologiczna bedaca odpowiedziq na selekcje. W
zwiazku z tym krajowe populacje r6znia sie pod wzgledem czestosci alleli SNP i
wzoréw nieréwnowagi sprzezen (ang. Linkage disequilibrium, LD) (Rosenberg
iin. 2010). Na przyktad w niemieckiej populacji rasy holsztyrisko-fryzyjskiej se-
lekcja opierala sie na zréwnowazonym celu hodowlanym obejmujacym produk-
gje, reprodukcje i cechy funkcjonalne, podczas gdy w polskiej populacji przez
wiele dziesiecioleci nacisk hodowlany byt kladziony wylacznie na wydajnosci
biatka i tluszczu, z innymi nieprodukcyjnymi cechami wiaczonymi do indeksu
selekcji dopiero w 2007 r. Dlatego waznym jest poznanie réznic w strukturze ge-
netycznej populacji przed wprowadzeniem danych dla danego kraju do wsp6lnej
analizy.

Analizy okreSlajace réznice w strukturze genetycznej pomiedzy polska, a
niemieckq populacja rasy holsztyrisko-fryzyjska zostata przeprowadzona w pierw-
szej pracy zgloszonej jako szczegdlne osiagniecie naukowe pt.: ,,Assessing the
degree of stratification between closely related Holstein-Friesian populations”.
Gloéwnymi celami pracy bylo wykorzystanie konwencjonalnych wartosci hodow-
lanych poddanych deregresji (ang. Deregressed proofs, DRP) reprezentujacych
pseudo-fenotypy cech produkcyjnych oraz indeksu liczby komoérek somatycz-
nych w mleku, oraz genotypéw SNP do poréwnania wzorcéw réznorodnosci
genetycznej miedzy niemiecka i polska populacja rasy holsztyrisko-fryzyjskiej.
W szczego6lnosci badane aspekty obejmowaty: poréwnanie wzorcéw LD pomie-

dzy populacjami, ocene réznic w efektach poszczegélnych regionéw genomu na
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analizowane cechy, ocene réznic w czestosci alleli SNP oraz oszacowanie skiad-
nikéw (ko)wariancji dla efektow poligenicznych. W analizie wykorzystano 2 234
polskich i 2 294 niemieckich buhajéw, dla ktérych byly dostepne wartoséci DRP z
rutynowej oceny wartosci hodowlanej przeprowadzonej odpowiednio w Polsce
i Niemczech. Analizowanymi cechami byly wydajnosci mleka (MY), biatka (PY),
tluszczu (FY) oraz indeks liczby komoérek somatycznych w mleku (SSC). Kazdy z
buhajéw byl zgenotypowany przy pomocy mikromacierzy Illumina BovineSNP50
BeadChip. Oryginalne dane zostaly poddane filtracji tak aby frekwencja rzad-
szego allelu (ang. Minor allele frequency, MAF) oraz jako$¢ genotypowania (ang.
Call rate, CR) byly wieksze odpowiednio od 1% i 90%. Tylko markery, ktére po
filtracji wystepowaly w obydwu populacjach zostalty wykorzystane w ostatecz-
nej analizie. Liczba polimorfizméw, ktére spetnily ww. warunki wynosita 39 557.
Efekty poszczeg6lnych SNP zostaty obliczone zaréwno dla populacji polskiej jak
i niemieckiej, przy pomocy modelu mieszanego z losowym efektem SNP wy-
korzystywanego w rutynowej ocenie genomowej wartosci hodowlanej w Polsce

(Szydaiin. 2011). Model statystyczny miat nastepujaca forme:
y=p+Zu+e, (1)

gdzie y jest wektorem DRP dla MY, FY, PY lub SCC; u jest $rednia ogdlna; Z
jest macierza wystapient genotypéw SNP z wartosciami —1, 0 lub 1 odpowied-
nio dla homozygoty referencyjnej, heterozygoty lub homozygoty alternatywnej;

u jest losowym efektem SNP natomiast € jest wektorem bltedéw. Zaktadamy, ze

u~ N(0,I N?%NP) ie ~ N(0,Dc?), gdzie I jest macierza identycznoéciowa; 02 jest
wariancja addytywnie poligeniczna; Ngyp jest iloScia markeréw SNP; D jest ma-
cierza diagonalna z odwrotna wartoécia ilosci efektywnych cérek (ang. Effective
Daughter Contribution, EDC) na przekatnej; (762 jest wariancja bledu.

W celu zbadania r6znic w zmienno$ci analizowanych cech miedzy obiema
populacjami zdefiniowano regiony genomowe o r6znych dtugosciach, w obrebie
ktérych poréwnano efekty SNP obliczone dla niemieckiej i polskiej populacji. W
szczegOlnosci, kazdy region zdefiniowany byt jako przedziat o okreslonej dtu-
gosci wyrazonej w parach zasad. Dla kazdego takiego okna testowano hipoteze

zerowa zakladajaca rownosc¢ Sredniego efektu SNP w regionie w populacji pol-
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skiej i niemieckiej. Dodatkowo, osobno dla obu populacji, zostaly wyznaczone
wspolczynniki LD pomiedzy wszystkimi parami SNP przy pomocy programu
tastPHASE (Scheet i Stephens, 2006). W rezultacie zaobserwowaliSmy znaczaco
nizsza warto$¢ wspélczynnika LD w populacji polskie;.

Dla kazdego z rozwazanych przedzialéw Srednia warto$¢ wspoétczynnika
LD w populacji polskiej byla znacznie nizsza niz w populacji niemieckiej. Jednak
wraz ze wzrostem odleglo$ci miedzy markerami wspétczynnik LD spadat 1,7
razy szybciej (P = 5 x 107 ) w populacji niemieckiej niz w polskiej. Na przy-
kiad, dla kroétkich odlegltosci pomiedzy markerami wynoszacymi od 0 do 0,025
Mpz oraz od 0,050 do 0,075 Mpz wspdtczynnik LD spadat érednio o 0,088316
w populacji niemieckiej i tylko o 0,04914 w populacji polskiej. Natomiast dla
duzych odleglosci miedzy SNP analizowanymi dla przedziatéw od 1,5 do 3,0
oraz od 3,0 do 5,0 Mpz, wspoétczynnik LD spadat o 0,01073 w populacji niemiec-
kiej i 0 0,00634 w populagji polskiej. Poréwnanie efektéw genomowych dla re-
gionéw chromosomowych zalezalo od diugosci zdefiniowanego okna. Sytuacja
ta uniemozliwita identyfikacje i opisanie regionéw odpowiedzialnych za réznice
w populagji. Z drugiej strony, poréwnanie wynikéw odpowiadajacych ré6znym
dtugosciom okna pojawito sie w ukladzie systematycznym: niezaleznie od dtu-
gosci porownywanych regionéw, stwierdzono tylko kilka istotnych réznic dla
cech produkcyjnych, podczas gdy wiele réznic byto istotnych dla SCS (Rysunek
1). Przyktadowo, rozpatrujac regiony o dtugosciach 0,6 Mpz wyrézniono 3 819
segmentOw, ze Sredniq liczba 10,3 SNP na segment. Nie zidentyfikowano zad-
nych réznic dla MY i FY, cztery segmenty réznity sie istotnie dla PY, ale az 2 787
segmentéw byto réznych dla SCS.
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Rysunek 1: Proporcja segmentéw genomu o istotnie réznych efektach pomiedzy

polska, a niemiecka populacja, dla r6znych diugosci zdefiniowanych segmentéw.

Oszacowane komponenty (ko)wariancji addytywnie genetycznej byto spéjne
dla wszystkich cechach. Dla kazdej cechy populacje niemiecka charakteryzowaly
znacznie wyzsze wariancje niz polska, przy czym stosunek wariancji wahat sie
od 1,8 dla SCS do 2,8 dla PY. Wszystkie kowariancje addytywnie genetyczne
byly pozytywne i wynosity 0,22, 0,24, 0,30 i 0,39, odpowiednio dla MY, PY, FY
i SCS. Poréwnanie polskiej i niemieckiej populacji wykazato, ze obserwowane
réznice w estymowanych regionach genomowych zaleza od réznic w uktadzie
nierownowagi sprzezenr (LD) miedzy populacjami oraz modelu dziedziczenia
cech. Uwzglednienie takich r6znic ma bezposredni wpltyw na potencjalna mie-
dzynarodowa ocene genomowej wartosci hodowlanej. Dlatego proponowanym
rozwiazaniem byloby uzywanie skumulowanego lub usrednionego efektu dla
grup SNP sklasyfikowanych wedtug ich lokalizacji genomowej (Pz) lub warto-
Sci wspoélczynnika LD, zamiast pojedynczych oszacowart SNP w modelu SNP-
MACE.

W drugiej pracy zgloszonejjako szczego6lne osiagniecie naukowe pt.: ,,Genome-
wide association study for semen production traits in Holstein-Friesian bulls”

zajeliSmy sie problemem znalezienia genéw kandydujacych dla nowych cech fe-



notypowych opisujacych jako$¢ nasienia buhajéw. Analizowaliémy pie¢ naste-
pujacych cech: koncentracje plemnikéw, objetos¢ ejakulatu , liczbe plemnikéw,
ruchliwosé plemnikéw oraz wskaznika ruchliwosci plemnikéw, dostepnych dla
1 212 buhajéw hodowanych w czterech stacjach inseminacyjnych na terenie Pol-
ski oraz zgenotypowanych przy uzyciu mikromacierzy Illumina BovineSNP50
BeadChip. Identyfikacja pozycji SNP w genomie oraz korespondujacych z nimi
gendéw kandydujacych jest bardzo wazne dla poprawy plodnosci buhajow. Ce-
chy te moga réwniez by¢ w przysziosci poddawane selekcji w rutynowych oce-
nach genomowej warto$ci hodowlanej. Celem pracy bylo oszacowanie parame-
tréow (ko)wariancji addytywnie genetycznej oraz identyfikacja istotnych staty-
stycznie SNP dla kazdej z ww. cech. Do oszacowania parametréw (ko)wariancji
addytywnie genetycznej oraz odziedziczalnosci uzyto wielocechowego modelu

mieszanego o nastepujacej postaci:
y=XB+Z«a +€, (2)

gdzie y jest macierza ztozona ze wszystkich rozwazanych cech o wymiarach
n x t, gdzie n = 21 906 jest iloSciqa wszystkich obserwacji fenotypowych dla da-
nej cechy, a t = 5 jest iloScia rozwazanych cech; B jest wektorem efektéw stalych
ztozonym ze $redniej ogdlnej, wieku buhaja w momencie przeprowadzania te-
stu (w miesiacach), sezonu przeprowadzania testu (1 miedzy pazdziernikiem, a
marcem i 2 miedzy kwietniem, a wrze$niem) oraz numerem stacji inseminacyj-
nej; « jest losowym efektem addytywnie poligenicznym buhaja; € jest wektorem
bledéw. Zaktadamy, ze « ~ N'(0,A ® G)ie ~ N(0,D ® R), gdzie A jest macie-
rza spokrewnieni; G jest poligeniczna macierza kowariancji pomiedzy cechami;
D jest macierza diagonalna z odwrotna wartoscia ilosci rekordéw fenotypowych
na przekatnej i R jest macierza kowariangji residualnej pomiedzy cechami.
Estymatory (ko)wariancji addytywnie genetycznych oraz btedu losowego
zostaly umieszczone w Tabeli 1. Wartosci odziedziczalno$ci wahaty sie od 0, 26
do 0,34 odpowiednio dla objetosci ejakulatu i koncentracji plemnikéw. Odziedzi-
czalno$ci te sa znacznie wyzsze, niz w przypadku cech ptodnosci krow, ktére w
populagcji polskiej wahaja sie od 0, 02 dla wspélczynnika niepowtarzalnoéci una-

sieniania jaléwek do 0,08 dla przestoju poporodowego.
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Uzyskane parametry zostaly wykorzystane w jednocechowych modelach
mieszanych, ktére postuzyly do identyfikacji istotnych statystycznie SNP. Mo-
dele te maja nastepujaca forme:

x=u+7Zg+e", 3)

gdzie w reprezentuje wektor wartoéci addytywnie genetycznych dla danej cechy
uzyskanych przy pomocy Modelu 2; u jest érednia ogdlna; Z* jest macierza wy-
stapiert genotypéw SNP z wartosciami —1, 0 lub 1 odpowiednio dla homozygoty

referencyjnej, heterozygoty lub homozygoty alternatywnej; g jest losowym efek-

tem SNP natomiast €* jest wektorem btedéw. Zaktadamy, ze g ~ N(0,I NZi P)
ie ~ N(0,Dc?), gdzie I jest macierza identycznosciowa; 0'; jest wariancja ad-
dytywnie poligeniczna; Ngyp jest iloscia markeréw SNP; D jest macierza diago-
nalna z odwrotna iloécia rekordéw fenotypowych na przekatnej i 02 jest warian-
cja bledu.

Dla cechy okreélajacej ruchliwos¢ plemnikéw zostato zidentyfikowanych 20
istotnych SNP zlokalizowanych na 12 autosomach. Dla koncentracji plemnikéw
znalezliSmy siedem istotnych SNP: trzy na chromosomie X i po jednym na chro-
mosomach 1, 6, 23 i 24. Dla objetos¢ ejakulatu oraz wskaznika ruchliwosci ziden-
tyfikowaliémy odpowiednio trzy i jeden istotny SNP. Wszystkie te markery byty
zlokalizowane na chromosomie X. Liczba plemnikéw korespondowata z dwu-
nastoma istotnymi SNP zlokalizowanymi na chromosomach 1, 2, 3,7, 8, 16 i X.
Badanie te wykazaty kluczowa role chromosomu X w determinacji zmiennosci
cech zwiazanych z jako$cia nasienia. Dodatkowo geny zlokalizowane w okolicy
istotnych statystycznie SNP zostaly wybrane jako geny kandydujace. Wczeéniej-
sze badania prowadzone dla cech zwiazanych z jakoscia nasienia przez Blaschek
iin. (2011) takze potwierdzily nasza teze o istotnym wplywie genéw zlokalizo-
wanych na chromosomie X. Jednakze, niektére z genéw kandydujacych ziden-
tyfikowanych w naszej pracy nie pojawily sie do tej pory w literaturze jako po-
wiazane z ptodnoscia buhajéw. 43 istotne statystycznie regiony z naszej pracy
zostaly wlaczone do bazy cattleQTLdb . Byly to trzy SNP dla objetos¢ ejakulatu,
19 dla ilosci i koncentracji plemnikéw oraz 21 dla ruchliwoéci plemnikéw.

W trzeciej pracy zgloszonejjako szczeg6lne osiagniecie naukowe pt.: , Using

9



gene networks to identify genes and pathways involved in milk production
traits in Polish Holstein dairy cattle” poszliSmy krok dalej i tworzyliSmy $ciezki
gendéw (ang. gene pathways), ktére mozna okresli¢ jako jednostki funkcjonalne
dla analizowanych cech o zloZonej strukturze dziedziczenia. WykorzystaliSmy
sieci genéw do okreslenia proceséw fizjologicznych umozliwiajacych opis zmien-
nosci cech rejestrowanych u bydta mlecznego. Rozwazaliémy cechy produkcyjne
tj. wydajnosci mleka (MY), biatka (PY) i ttuszczu (FY). Gtéwne aspekty tej pracy,
obejmowaly przeciwdziatanie utracie informacji wynikajacej z ignorowania in-
formacji na temat nieréwnowagi sprzezeni pomiedzy SNP zlokalizowanymi w
obrebie lub poblizu tego samego genu oraz braku mozliwosci biologicznej wali-
dacji uzyskanej sieci genéw. W analizie wykorzystano 2 601 buhajéw rasy pol-
skiej holsztyrisko-fryzyjskiej zgenotypowanych przy pomocy mikromacierzy Il-
lumina BovineSNP50 BeadChip i posiadajacych jako predyktory konwencjonalne
warto$ci hodowlanej ww. cech. Efekty SNP oszacowano za pomoca modelu mie-
szanego z losowymi efektami SNP. Model miat taka sama strukture jak Model
1. Nastepnie obliczono wptyw kazdego markera i przetestowano je pod katem
istotnosci dla kazdej z cech. Nastepnie, na podstawie Sciezek metabolicznych
oraz informagji z literatury przy uzyciu programu KOBAS (Mao i in. 2005) utwo-
rzono sie¢ gendw o bezposrednim lub posrednim wptywie na fenotyp kazdej z
cech. Sieci zostaly poddane walidacji przy pomocy analizy permutacyjnej. Osza-
cowano wplyw 4 345 genéw, co stanowi 16, 4% wszystkich genéw zmapowanych
w genomie bydta (wersja UMD3.1). Zakladajac maksymalna 10% frakcje btedu
pierwszego rodzaju, w przypadku wydajnosci mleka, 50 réznych ontologii ge-
néw (ang. Gene ontology, GO) i trzy $ciezki genéw zdefiniowane wg Encyklope-
dii Kioto Genéw i Genoméw (ang. Kyoto Encyclopedia of Genes and Genomes,
KEGG) byly istotnie nadreprezentowane w $ciezkach utworzonych na podsta-
wie danych rzeczywistych. Dla wydajnosci ttuszczu dziewie¢ terminéw GO byto
istotnie nadreprezentowanych. Z kolei dla wydajnosci biatka 28 terminéw GO i
sze$ciu Sciezek KEGG byto istotnie nadreprezentowanych w rzeczywistych da-
nych. Na podstawie informacji fizjologicznych zidentyfikowalisémy zestawy loci
zaangazowanych w determinacje wydajnosci mleka (224 geny), wydajnos¢ thusz-

czu (72 geny) i wydajnos¢ biatka (546 genéw). Wykaz genéw zawarto w Tabeli
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2., natomiast w Tabeli 3. znajduja sie istotne Sciezki KEGG. Niektore z genéw,
wykazujace znaczny wplyw na analizowane cechy, zostaty juz zidentyfikowane
we wczesniejszych badaniach, podczas gdy inne reprezentuja nowe odkrycia, a
zatem prawdopodobnie sa to geny o $rednim lub matym wptywie na zmiennos¢
cech produkcyjnych.

W przysztosci bedzie mozliwe zastosowanie podejscia obejmujacego uzycie
fenotypow kréw oraz genotypdéw dla kréw i buhajéw w ramach jednego modelu
statystycznego. Najwazniejsza zaleta takiego podejscia jest rownoczesne wyko-
rzystanie Zrodet informacji genomowych, rodowodowych i fenotypowych. Takie
podejscie pozwala réwniez na dokonanie predykcji jednoczeénie dla zwierzat po-
siadajacych i nieposiadajacych genotypéw. W ostatniej pracy pt.: ,Dissecting
an interplay between genomic and pedigree sources of information to esti-
mate breeding values for milk yield in Polish Holstein-Friesian dairy cattle
in a one-step approach based on a random regression test day model”, zgtoszo-
nej jako szczegdlne osiagniecie naukowe, badaliSmy mozliwo$¢ uzycia takiego
modelu oraz prébe jego kalibracji poprzez okreslenie optymalnych parametréw
wag dla kombinacji macierzy spokrewnieni opartej na informacjach rodowodo-
wych i genomowych. Niniejsze badanie pilotazowe miato na celu przetestowa-
nie modelu jednokrokowego (ang. single step) w kontekscie uzycia go do jed-
noczesnej oceny wartosci hodowlanej dla zgenotypowanych i niezgenotypowa-
nych osobnikéw. Testy byly przeprowadzone dla populagji polskiej holsztyrisko-
tryzyjskiej, z uwzglednieniem réznych macierzy spokrewnieri. Dane obejmo-
waty 890 zwierzat (10 zgenotypowych buhajéow, 100 kréw z danymi fenotypo-
wymi oraz ich 780 przodkéw bez genotypéw). Model mieszany, gdzie fenotypem
byly prébne udoje kréw, z wielomianami Legendre’a drugiego rzedu do mode-
lowania zmiennego w czasie efektu addytywnie poligenicznego, zostat uzyty do
estymacji parametréw (ko)wariancji oraz do predykcji genomowych wartosci ho-
dowlanych (ang. genomically enhanced breeding values, GEBV). Model uzyty

do estymacji parametréw (ko)wariancji miat nastepujaca forme:
y = htd +Z;a+ Zp + €, (4)
gdzie y jest wektorem z prébnymi udojami dla wydajnosci mlecznej (MY) dla

11



100 kréw; htd jest stalym efektem stado - probny uddj; a jest losowym efek-
tem addytywnie poligenicznym; p jest losowym efektem trwatym Srodowisko-
wym natomiast € jest bledem losowym. Efekt addytywnie poligeniczny oraz
trwaly srodowiskowy byly modelowane przy pomocy wielomianéw Legendre’a
stopnia 2 jako zmienne w czasie. ZakladaliSmy, ze a ~ N(0,A® G.), p ~
N(0,I, ® P) oraz € ~ N(0,Iy0?), gdzie A jest macierza spokrewnien; G, jest
macierza (ko)wariancji dla wspélczynnikéw regresji losowych dla efektu addy-
tywnie poligenicznego; P jest macierza (ko)wariancji dla wspétczynnikéw regre-
sji losowych dla efektu srodowiskowego natomiast I, oraz Iy oznaczaty odpo-
wiednio macierze identyczno$ciowe o wymiarach 7 (ilos¢ kréw) oraz N (ilosé
wszystkich prébnych udojéw). Z; i Z; sa macierzami wystapienn odpowiednio

dla efektéw a i p. Model uzyty do estymacji GEBV miat nastepujaca forme:
y = htd + Zja" + Zyp + €7, (5)

gdzie a* jest losowym efektem addytywnie poligenicznym dla wszystkich zwie-
rzat (zgenotypowanych oraz nie) oraz Zj jest macierza z ortogonalnymi wielo-
mianami zaleznymi od czasu pobierania prébnego udoju (ang. days in milk,
DIM). Zakladalismy, ze a* ~ N (0,H ® G,) oraz €* ~ N(0,Inc%*), gdzie H
jest macierza o nastepujacej postaci:
H— (A12A2_21GWA2_21A21 + A1 — ApAyAy A12A2_21Gw> ©)
GwAy Ax Gw ’
gdzie A jest macierza spokrewniefi pomiedzy niezgenotypowanymi i zgeno-
typowanymi osobnikami; Aj; jest macierza spokrewnierr pomiedzy zgenotypo-
wanymi osobnikami; Aj; jest macierza spokrewniei pomiedzy niezgenotypo-
wanymi osobnikami natomiast Gy = (1 — W)G + WAy, gdzie G jest macierza
podobieristwa genetycznego skonstruowana przy pomocy metody VanRadena
(2008). W modelu tym zastosowano macierz faczaca informacje o spokrewnie-
niu na podstawie rodowodéw oraz SNP zamiast tradycyjnej macierzy spokrew-
nier.. W tej macierzy proporcje informacji pochodzacych z rodowodéw i SNP
zostaly okreslone przez wagi (W). Rozwazano rézne wartosci wag. Na $redniq
doktadnos¢ GEBV nie mial znaczacego wplywu parametr W. Wahata sie ona mie-
dzy 0,8506 a 0,8518 dla 100 kréw z fenotypami oraz pomiedzy 0, 9605 a 0, 9607
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dla zgenotypowanych buhajéw (Rysunek 2). Nadal mozna zaobserwowac¢ stata
tendencje, ze najwyzsza wiarygodnosé oceny zawsze uzyskiwano dla parame-
tru W = 0 odpowiadajacego czystej ocenie genomowej, podczas gdy najnizsze
wiarygodnosci uzyskano dla W = 1 odpowiadajacego czystej ocenie opartej na
rodowodach. Srednia dokladnosé¢ dla przodkéw wyniosta 0,2616 i byta nieza-

lezna od parametru W.

0.86 0.89

0.85 - 0.8

0.84 0.87

dokladnosc dla krdw
dokladnodd dla buhajdw

W

dokladnosc dla krdw

------ dokladnosc dla buhajiw

Rysunek 2: Dokladnos¢ GEBV dla kréw i buhajow w zaleznoéci od wagi (W).
Zacieniowane czesci odpowiadaja odchyleniu standardowemu dla doktadnosci
GEBV.

Wyniki naszej pracy wskazuja, ze wlaczenie informacji genomowej do kon-
wencjonalnej oceny genomowej poprawia dokladnosé¢ predykceji GEBV. Jednak
informacje o rodowodzie sa wazne dla utrzymania stabilnosci oceny dla zwie-
rzat niegenotypowanych, gdyz to zrédlo informacji redukuje odchylenie stan-
dardowe dokladnosci prognozowania. Chociaz szacowane réznice byty bardzo
mate ze wzgledu na niewielka liczebnoé¢ proby, to nadal trend dla wspoétczyn-

nika W i dokladno$¢ oceny zostal zachowany.
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