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Streszczenie
Najczesciej wystepujacym polimorfizmem genetycznym jest zmiana pojedynczego

nukleotydu (SNP) wystepujaca pomiedzy genomami osobnikow jednego gatunku lub
pomiedzy chromosomami homologicznymi danego osobnika. SNP sa waznym zrédlem
zmienno$ci migdzyosobniczej i migdzyrasowej, a ich liczba w genomie bydta domowego
dochodzi do kilku milionéw. Celem naszych badan byto opracowanie genomu referencyjnego
dla rasy Brown Swiss, zawierajacego charakterystyczne tylko dla niej polimorfizmy
genetyczne typu SNP.

Materiat badawczy stanowit publicznie dostepny w biologicznej bazie danych NCBI
genom referencyjny bydta domowego (UMD 3.1) oraz zestaw SNP zidentyfikowanych na
poziomie catego genomu u 48 osobnikoéw rasy Brown Swiss. Projekt zaktadal wymiang
nukleotydow w oficjalnym genomie referencyjnym na nukleotydy charakterystyczne dla rasy
Brown Swiss. W pierwszym kroku okreslono czestos¢ wystgpowania wszystkich SNP w
analizowanej populacji. Te z nich, ktore charakteryzowaty si¢ frekwencja wyzsza badz rownag
0,9 zostaly uznane jako specyficzne dla badanej rasy. Stosujac techniki programistyczne
(Python, C++, Bash) dokonaliSmy zamiany nukleotydow w oficjalnym genomie
referencyjnym. Nastepnie stosujgc statystyki opisowe dokonali$my ogolnej charakterystyKi
nowoopracowanego genomu. Charakterystyczne SNP zostaly takze poddane adnotacji
funkcjonalnej przy pomocy narzedzia Variant Effect Predictor.

Z catego zestawu SNP zidentyfikowanych u 48 buhajow, 3% zostalo uznane za
specyficzne dla badanej rasy. Okoto 1 % z tych SNP zostato zlokalizowanych w rejonach
kodujacych i przypisanych do kategorii polimorfizméw synonimicznych lub nonsensownych

(zmieniajacych sekwencje kodowanego biatka).



