Agnieszka Zmienko Zatacznik 7: Streszczenie

,IDENTYFIKACJA POLIMORFIZMU LICZBY KOPII DNA JAKO ISTOTNEGO SKtADNIKA KSZTAtTUJACEGO ZMIENNOSC
GENETYCZNA ARABIDOPSIS THALIANA”

Zmiennos$¢ liczby kopii (CNV) polega na wystepowaniu duzych zmian o charakterze duplikacji lub
delecji, réznicujgcych genomy osobnikéw nalezgcych do jednego gatunku. Z uwagi na swoje duze
znaczenie ewolucyjne oraz wptyw na ksztattowanie zmiennosci fenotypowej, ten typ polimorfizmu jest
intensywnie badany od kilkunastu lat. Pomimo to, informacje na temat CNV w genomie rzodkiewnika
(Arabidopsis thaliana) byty dotad stosunkowo nieliczne, a miedzynarodowa inicjatywa poznania
zmiennosci strukturalnej genomu tej modelowej rosliny (Projekt 1001 Genomdw) nie obejmowata
CNV. Dlatego jako cel moich badan przyjetam identyfikacje i charakterystyke wariantéw CNV w
genomie rzodkiewnika oraz okreslenie, w jakim stopniu polimorfizm liczby kopii wptywa na organizacje
informacji genetycznej i czy moze by¢ powigzany ze zmiennoscig obserwowang na poziomie fenotypu.

Do identyfikacji CNV wykorzystatam catogenomowe dane z wysokoprzepustowego sekwencjonowania
ponad 1000 ekotypdw rzodkiewnika. Poprawnos¢ stworzonego atlasu regionéw CNV sprawdzitam
poprzez liczne analizy poréwnawcze, zaréwno w skali catej populacji jak i pojedynczych genoméw.
Zaowocowato to detekcjg blisko 20 tysiecy wariantow CNV, ktérym nadatam zbiorczg nazwe wariantow
AthCNV. Nastepnie skupitam sie na charakterystyce obszaréw genomowych pokrywajacych sie z
regionami CNV. Pokazatam, ze wzajemne utozenie gendw i transpozondw oraz stopien ich zmiennosci
sg ze sobg mocno powigzane. To wptywa na globalny rozktad tych elementéw w genomie, ktéry w
przypadku gendw jest powigzany rowniez z ich funkcjg. Obrazuje to jak wspétistniejace ze sobg i czesto
przeciwnie dziatajgce mechanizmy wptywajg na strukture i kierunek ewolucji genomu.

Nastepnie potgczytam podejscie bioinformatyczne oraz eksperymentalne, aby okresli¢ liczbe kopii
ponad 27 tysiecy gendw w 1060 ekotypach rzodkiewnika. Wyniki genotypowania zostaty udostepnione
spotecznosci naukowe] poprzez strone internetowg (http://athcnv.ibch.poznan.pl/).

Ponadto podjetam sie oceny zasadnosci zastosowania wariantow CNV jako markerdw w analizach
genetycznych i populacyjnych, zwyczajowo bazujgcych na polimorfizmach pojedynczego nukleotydu
(SNP). Pokazatam, ze w porownaniu z danymi SNP, warianty CNV sg cennym Zrdodtem dodatkowych
informacji na temat historii demograficznej rzodkiewnika, a takie mogg stuzyé jako markery
genetyczne w badaniach asocjacyjnych na skale catego genomu (tzw. GWAS). Pokazatam réwniez
istnienie bezposredniej zaleznos$ci pomiedzy liczbg kopii genu, a jego ekspresjg, a co za tym idzie —
zmiennoscig tej ekspresji w populacji, obserwowang poziomie transkryptu oraz biatka, na przyktadzie
genu SECI10.

Réwnolegle zoptymalizowatam do badan na rzodkiewniku oraz wykonatam pordwnanie dwdch
eksperymentalnych metod genotypowania CNV: emulsyjnego PCR oraz multipleksowej zaleznej od
ligacji amplifikacji sond (MLPA). Opracowatam szczegdtowy protokdt zastosowania MLPA do badania
gendéw multiallelicznych (tj. wystepujgcych w wielu wariantach liczby kopii w populacji) u roslin.
Scharakteryzowatam réwniez ztozony strukturalnie region CNV obejmujgcy geny MSH2, AT3G18530 i
AT3G18535, wykazujac role nieallelicznej rekombinacji homologicznej w generowaniu duplikacji i
delecji w jego obrebie.

Powyzsze wyniki, stanowigce moje osiggniecie naukowe, opisatam w czterech wieloautorskich
publikacjach, opublikowanych w latach 2014-2020 z ktérych jedna jest pracg przeglagdowa, a pozostate
trzy przedstawiajg wyniki oryginalnych badan. We wszystkich tych publikacjach jestem pierwszg i/lub
korespondencyjng autorky. Sumaryczny piecioletni wskaznik Impact Factor tych publikacji wynosi
22,851, aich taczna liczba cytowan wynosi 118 (113 bez cytowan witasnych).
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