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STRESZCZENIE POPULARNONAUKOWE

Przepuklina jest zaburzeniem, w ktérym narzady wewnetrzne (glownie jelita) wydostaja si¢ z
jamy ciala poprzez przerwanie ciaglosci tkanki mig¢éniowej i tkanki lacznej tworzac
uwypuklenie na skoérze. Wystepowanie przepuklin pepkowych u $win jest powaznym
problemem hodowlanym powodujagcym straty ekonomiczne oraz wplywajagcym takze na
dobrostan zwierzat. Zjawisko to ma réwniez wptyw na jako$¢ sanitarng tuszy, co czasem
powoduje nawet jej catkowitg nieprzydatno$¢ do procesow technologicznych. Czegsto$¢
przepuklin w réznych populacjach $wini oszacowano na okoto 2%. Odziedziczalno$¢ tej cechy
oscyluje wokot 0,3, co daje podstawe do poszukiwania podioza genetycznego tego zaburzenia.
Wiedza na temat przepuklin pgpkowych §win jest ograniczona i opiera si¢ gldwnie na
badaniach asocjacyjnych z wykorzystaniem mikromacierzy SNP. Tego typu prace wskazuja na
rozne regiony genomu zaangazowane w patogeneze przepukliny, ale w ich obrgbie wskazano
jedynie kilka polimorfizméw, ktore wyjasnialy nie wiecej niz 10% zmiennosci. Zgodnie z nasza
wiedzg, nie przeprowadzono jak dotad okreS§lenia profili transkrypcyjnych oraz analizy
poziomu biatek u zwierzat z przepukling pepkowa. W zwigzku z tym postawiliSmy hipoteze,
ze przyczyna powstawiania przepuklin pepkowych $win jest zréznicowana ekspresja genow w
tkance migsniowej i tkance tacznej co moze skutkowaé réznym poziomem istotnych biatek
zaangazowanych w prawidtowg budowg i1 funkcj¢ tych tkanek w miejscu powstawania
przepukliny. Ponadto, zaktadamy, ze zr6znicowana ekspresja genéw moze wynikaé¢ z podtoza
genetycznego i by¢é zwigzana z wystgpowaniem polimorfizméw DNA w regionach
regulatorowych i zmian epigenetycznych takich jak metylacja DNA. Przewidujemy, ze
zaproponowane kompleksowe podejscie przyczyni si¢ do identyfikacji markerow zwigzanych
z wystepowaniem przepuklin pepkowych Swin.

Celem tego projektu jest wykonanie kompleksowej analizy zmian w poziomie ekspresji genow
w dwoch rodzajach tkanki otaczajacej miejsce wystgpowania przepukliny. Wytypowane na
podstawie globalnej analizy RNA (RNA-seq) geny o zréznicowanym poziomie transkrypcji
pomiedzy badanymi grupami beda nastgpnie sprawdzone z uzyciem PCR w czasie
rzeczywistym, a poziom i lokalizacje kodowanego przez nie biatka zbadamy przy pomocy
Western blot, a takze poprzez barwienia immunofluorescencyjne w hodowanych in vitro
komorkach pochodzacych z tkanki tgcznej i migniowej. Ponadto, w celu wskazania przyczyn
zroznicowanej ekspresji planuje si¢ poszukiwanie polimorfizméw w regionach regulatorowych
wytypowanych gendéw, ktore w przypadku zmian typu SNP oraz matych insercji-delecji beda
badane technikg sekwencjonowania Sangera, a w przypadku duzych zmian strukturalnych (np.
CNV) technikg emulsyjno-cyfrowego PCR. Dodatkowo, planuje si¢ analiz¢ poziomu metylacji
DNA przez konwersj¢ wodorosiarczynem sodu 1 pirosekwencjonowanie dla regionow
regulatorowych wytypowanych genow.

Spodziewamy si¢, ze badania te pozwolg zidentyfikowaé geny 0 zréznicowanym poziomie
ekspresji jak 1 pozna¢ potencjalne mechanizmy genetyczne i epigenetyczne wptywajace na
ekspresj¢ gendw zaangazowanych w patogenezg przepuklin pepkowych §win. Wiedza ta moze
by¢ istotna dla hodowcoéw, w celu wyeliminowania niepozadanych alleli z puli genowe;j
obnizajac jednoczes$nie potencjalne straty ekonomiczne zwigzane z wystgpowaniem tej
nieprawidlowos$ci. Ponadto, w zwigzku z faktem, ze $winia jest uwazana za duzy model
zwierzecy w naukach biomedycznych, uzyskane wyniki moga by¢ cenne dla podobnych
probleméw hodowlanych innych gatunkow zwierzat.



