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Rozwój technologii oraz redukcja kosztów wykorzystania wysokowydajnych technik anali-
zy genomu umożliwiły implementację nowoczesnych metod analitycznych do badań i prak-
tyki hodowlanej zwierząt gospodarskich. Do najpopularniejszych technik molekularnych 
wykorzystywanych w badaniach na skalę genomu należą: sekwencjonowanie następnej 
generacji oraz analizy z wykorzystaniem mikromacierzy genotypowych, pozwalające na 
stosunkowo szybkie i tanie prowadzenie szeroko zakrojonych badań populacyjnych. Wy-
niki otrzymane z wysokowydajnych systemów genotypowania mogą zostać wykorzystane 
do szeregu badań o charakterze poznawczym i aplikacyjnym. W związku z tym, celem ni-
niejszego opracowania było omówienie zasad działania i najpopularniejszych zastosowań 
podstawowych narzędzi analizy genomu, ze szczególnym uwzględnieniem mikromacierzy, 
badań asocjacyjnych w skali genomu i wybranych zagadnień z dziedziny genetyki popula-
cyjnej oraz podstaw selekcji genomowej – jako praktycznego aspektu wykorzystania da-
nych genomowych.
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Na przestrzeni ostatniego dziesięciolecia dokonał się ogromny postęp w dziedzinie 
badań genetycznych, związany przede wszystkim z opracowaniem metod masowego 
sekwencjonowania DNA oraz rozwojem technologii wysokoprzepustowego genoty-
powania. Zwiększenie skali eksperymentów i przeniesienie ich na poziom analizy 
genomu spowodowało istotną redukcję kosztów oznaczeń w przeliczeniu na marker 
i zapoczątkowało lawinowy przyrost ilości danych, dotyczących zmienności i struk-
tury genomów zwierząt gospodarskich (Morozova i Marra, 2008). W ślad za wzra-
stającą ilością danych dotyczących polimorfizmu DNA oraz wzajemnych związków 
i zależności pomiędzy markerami genetycznymi a cechami fenotypowymi, nastąpił 
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dynamiczny rozwój metod statystycznych i obliczeniowych, pozwalających na upo-
rządkowanie ogromu informacji i  wychwycenie rzeczywistych zależności z morza 
szumu statystycznego (Andrews i Luikart, 2014). Synergiczny rozwój metod mole-
kularnych i obliczeniowych zaowocował także wdrożeniem do praktyki hodowlanej 
metod genomiki – w postaci selekcji genomowej, która jest obecnie obiecującym na-
rzędziem stymulowania postępu genetycznego w obrębie cech produkcyjnych i funk-
cjonalnych (Hayes i in., 2009 b). Te nowe techniki analityczne otworzyły także spek-
trum nowatorskich obszarów badawczych obejmujących pełne rozpoznanie struktury, 
polimorfizmu i mechanizmów regulacji ekspresji genomu, jak również identyfikację 
możliwie najszerszego spektrum loci cech ilościowych (QTL) warunkujących cenne 
dla hodowców cechy fenotypowe. 

Celem niniejszej pracy było omówienie najpopularniejszych metod analiz genomu 
oraz przykładów ich zastosowania w badaniach genetycznych prowadzonych u róż-
nych gatunków zwierząt gospodarskich.

wysokowydajne sekwencjonowanie dna – przełom w badaniach nad geno-
mami

Impulsem do poszukiwania nowych, wysokowydajnych metod sekwencjonowa-
nia DNA był przebieg projektu sekwencjonowania genomu człowieka, który pomi-
mo  wysiłków licznych zespołów badawczych pochłonął znacznie więcej środków 
oraz czasu niż początkowo przewidywano. Pomimo dużej dokładności odczytów  
i wysokiej wiarygodności sekwencji, zastosowane metody sekwencjonowania okaza-
ły się zbyt mało wydajne dla szybkiego odczytu ogromnej, liczącej około 3 mld par 
zasad sekwencji genomowej (Hert i in., 2008). Obecnie dostępne techniki sekwen-
cjonowania określane wspólnym mianem „sekwencjonowania następnej generacji” 
lub „masowego równoległego sekwencjonowania”, z których najpopularniejsza jest 
metoda sekwencjonowania przez syntezę (SBS) opracowana przez firmę Illumina, 
polegająca na równoczesnym odczytywaniu setek milionów klonów pojedynczych 
cząstek DNA związanych ze stałym podłożem. W przypadku reakcji SBS, do uni-
wersalnego startera połączonego z adapterem (oligonukleotydem o znanej sekwencji) 
poprzedzającym badaną matrycę przyłączane są kolejno znakowane fluorescencyjnie 
nukleotydy, komplementarne do odczytywanej sekwencji. Fluorescencja nukleoty-
dów jest sczytywana w kolejnych cyklach reakcji, co umożliwia ustalenie sekwen-
cji wszystkich badanych cząsteczek jednocześnie (Ansorge, 2009). Rozwiązanie to 
pozwala na uzyskanie wydajności reakcji sięgającej 1,5 biliona par zasad w poje-
dynczym eksperymencie, wystarczających na kilkusetkrotne pokrycie ludzkiego ge-
nomu. Pomimo wysokiej wydajności istotną wadą tego podejścia jest stosunkowo 
mała długość odczytywanej sekwencji wynosząca standardowo 100 par zasad (pz) 
lub w przypadku niektórych systemów 250 pz ciągłej sekwencji (Frey i in., 2014). 
W związku z tym, że sekwencje te są losowymi fragmentami pochodzącymi z geno-
mu, muszą one zostać uporządkowane w kontigi lub zmapowane względem znanej 
sekwencji referencyjnej (przy resekwencjonowaniu znanych genomów). Zadanie to 
jest wymagającym procesem obliczeniowym i może być obciążone pewnym błędem 
ze względu na istnienie w genomie sekwencji powtarzalnych i sekwencji homolo-
gicznych (Li i in., 2008). Niemniej jednak, sekwencjonowanie następnej generacji 
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dostarcza wiarygodnej informacji zarówno na temat sekwencji, jak i polimorfizmu 
badanej cząsteczki DNA, dając możliwość poznania ogromnej liczby polimorfizmów, 
mających potencjał jako markery DNA lub mutacje funkcjonalne (Xu i in., 2012). 
Dane te mogą zostać wykorzystane do konstrukcji mikromacierzy genotypowych, 
które jako ekonomiczny sposób oznaczania ogromnej liczby polimorfizmów DNA 
są najczęściej wykorzystywane w badaniach genetycznych prowadzonych u zwierząt 
gospodarskich.

mikromacierze genotypowe
Najpopularniejszą wysokowydajną techniką badania zmienności genomów są ana-

lizy z użyciem mikromacierzy genotypowych. Pozwalają one na jednoczesną identy-
fikację tysięcy lub nawet setek tysięcy polimorfizmów pojedynczych nukleotydów 
(SNP). Najszerzej wykorzystywanymi i cechującymi się najwyższą wiarygodnością  
i powtarzalnością wyników są mikromacierze typu BeadChip opracowane przez 
firmę Illumina. Pod względem konstrukcyjnym (w pewnym uproszczeniu) są one 
płytkami szklanymi, na których w odpowiednio przygotowanych dołkach o średnicy  
3 µm umieszczono krzemowe koraliki opłaszczone sondami molekularnymi, ma-
jącymi zdolność (poprzez hybrydyzację) wykrywania komplementarnych do siebie 
sekwencji nukleotydowych. Sekwencje sond sąsiadują z miejscami polimorficznymi 
genomu, które w wyniku reakcji wydłużania sondy o jeden znakowany fluorescencyj-
nie nukleotyd mogą zostać oznaczone w wyniku skanowania macierzy w skanerach o 
wysokiej rozdzielczości (http://www.illumina.com/technology/beadarray-technology.
html). Standardowe macierze genotypowe zawierają sondy dla tzw. genomowych pa-
neli markerów SNP. Oznacza to, że pozwalają na genotypowanie SNP równomiernie 
rozmieszczonych w genomie, przeważnie niekodujących i polimorficznych w moż-
liwie największej liczbie ras i populacji (Syvänen, 2005). Te niekodujące SNP mają 
zdolność opisywania zmienności genomu oraz wykrywania przybliżonej lokalizacji 
QTL poprzez wykorzystanie zjawiska nierównowagi sprzężeniowej (ang. linkage 
disequilibrium; LD). Nierównowaga sprzężeniowa jest nielosową asocjacją dwóch 
lub więcej markerów genetycznych wynikającą z ich segregacji we wspólnym ha-
plotypie, czyli istnienia segmentów genomu o wspólnym pochodzeniu filogenetycz-
nym, w obrębie których rzadko zachodzi rekombinacja (Pritchard i Przeworski, 2001; 
Espigolan i in., 2013). Istnieje co najmniej kilka miar nierównowagi sprzężeniowej, 
z których najpopularniejsza oznaczana jest symbolem r2. Miara ta opisuje korelację 
wystąpień alleli w dwóch różnych loci i przyjmuje wartość 1 przy pełnym sprzę-
żeniu markerów oraz 0 przy ich niezależnej segregacji. Zaletą tej miary jest znacz-
nie mniejsza wrażliwość na różnice we frekwencji alleli pomiędzy markerami niż  
w przypadku innych miar LD (Du i in., 2007; Khatkar i in., 2008). Lokalna częstość 
rekombinacji jest jednym z głównych czynników kształtujących LD w poszczegól-
nych regionach genomu. Frakcje DNA o niskiej częstości rekombinacji, takie jak np. 
cały chromosom Y lub regiony zlokalizowane w pobliżu centromerów autosomów, 
charakteryzują się wysokim poziomem LD na długich odcinkach sekwencji geno-
mowej. Natomiast szybki rozpad LD obserwuje się w obrębie tak zwanych gorą-
cych miejsc rekombinacji (Jeffreys i in., 2001). Zasięg nierównowagi sprzężeniowej,  
a więc dystans pomiędzy markerami na jakim wykrywalne jest użyteczne LD, jest 
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najistotniejszym czynnikiem warunkującym przydatność mikromacierzy do identyfi-
kacji QTL czy poszukiwania mutacji przyczynowych chorób genetycznych (Ogawa 
i in., 2014). Im niższa wartość średniej  nierównowagi sprzężeń na danym odcinku 
sekwencji genomowej, tym większa gęstość markerów jest potrzebna do precyzyjnej 
identyfikacji QTL (Pritchard i Przeworski, 2001; Du i in., 2007). W przypadku iden-
tyfikacji QTL, miara LD pomiędzy markerem i QTL opisuje także proporcję warian-
cji genetycznej powodowanej przez QTL, jaką można wykryć za pomocą markera 
genetycznego (Ogawa i in., 2014). Oznacza to, że przy nierównowadze sprzężeń na 
poziomie r2=0,5 jedynie 50% zmienności genetycznej warunkowanej przez QTL bę-
dzie mogło zostać wykryte za pomocą markera. W populacji bydła holsztyńskiego 
obliczono, że dla utrzymania średniej nierównowagi sprzężeń pomiędzy markerami 
umieszczonymi na macierzy a potencjalnym QTL na poziomie 0,5, konieczne jest 
rozmieszczenie markerów w genomie ze średnim dystansem około 10 tysięcy par za-
sad (kpz) (Gautier i in., 2007). Gęstość ta jest i tak znacząco niższa niż konieczna do 
badań u ludzi (Shifman i in., 2003) ze względu na fakt, że zasięg nierównowagi sprzę-
żeń w populacjach zwierząt hodowlanych jest znacznie wyższy, co można tłumaczyć 
wyraźnie mniejszą efektywną wielkością populacji zwierząt hodowlanych oraz silną 
presją selekcyjną ukierunkowaną na pożądane haplotypy (McRae i in., 2002). Przy-
kładowo, u niemieckiego bydła holsztyńskiego stwierdzono, że nierównowaga sprzę-
żeń pomiędzy poszczególnymi parami markerów na dystansie do 25 kpz wyrażona 
miarą r2 wynosi 0,3 (±0,32 ) i obniża się do 0,20 (±0,24) na dystansie 50–75 kpz 
(Qanbari i in., 2010 b), natomiast u jednej z hiszpańskich ras owiec, średnie LD na dy-
stansie do 10 kpz wyniosło 0,33, a dla markerów o dystansie pomiędzy 200–500 kpz 
zaobserwowano niską wartość LD równą 0,061 (García-Gámez i in., 2012). Zasięg 
i struktura nierównowagi sprzężeń różni się pomiędzy poszczególnymi rasami i ga-
tunkami i w dużym stopniu zależy od historii populacji, zdarzeń demograficznych, 
ostrości selekcji, mutacji i innych mechanizmów powodujących ewolucję frekwencji 
alleli (Slatkin, 2008).

Innym czynnikiem warunkującym przydatność mikromacierzy do badań asocja-
cyjnych czy populacyjnych jest frekwencja alleli markerów umieszczonych na ma-
cierzy (Gurgul i in., 2013). Im wyższa frekwencja rzadszego allelu (ang. minor alle-
le frequency; MAF) tym większa szansa, że dany marker będzie opisywał zjawiska 
charakterystyczne dla całej populacji, a nie powiązane z rzadką zmianą mutacyjną, 
występującą w pojedynczym haplotypie ancestralnym. Badania przeprowadzone 
przy konstrukcji najpopularniejszej macierzy przeznaczonej do badań u bydła (Bo-
vineSNP50) zawierającej sondy dla około 54 tys. markerów wykazały średni MAF  
u 19 badanych ras na poziomie 0,24 (http://www.illumina.com/Documents/products/
datasheets/datasheet_bovine_snp5O.pdf).

Badania asocjacyjne
Z punktu widzenia genetyki i hodowli zwierząt gospodarskich największą po-

pularnością cieszą się badania prowadzone w kierunku identyfikacji molekularnego 
podłoża obserwowanych, dziedzicznych różnic fenotypowych w obrębie cech pro-
dukcyjnych i funkcjonalnych. Badania te zmierzają do precyzyjnej lokalizacji loci 
cech ilościowych, a w późniejszej fazie wykrycia polimorfizmów funkcjonalnych, 
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które bezpośrednio modyfikują mechanizmy ekspresji genów lub strukturę kodowa-
nych białek. Znaczące miejsce pośród tego typu badań zajmują badania typu GWAS 
(ang. genome-wide association study), które polegają na poszukiwaniu asocjacji po-
między markerami umieszczonymi na macierzy a zmiennością danej cechy. Tego typu 
badania wykorzystują zjawisko nierównowagi sprzężeniowej pomiędzy markerem  
a właściwym QTL, dzięki czemu możliwe jest wykrycie efektu QTL za pomocą poten-
cjalnie neutralnego markera (Tarres i in., 2009). Markery o istotnych efektach mogą 
wskazywać miejsca genomu, w których znajduje się właściwy polimorfizm funkcjo-
nalny. Przydatność tej metody do wykrywania QTL jest zależna od wielu czynników, 
spośród których najważniejsze to: odziedziczalność cechy, część całkowitej zmienno-
ści genetycznej warunkowanej przez poszczególne QTL (ilość QTL i ich siła), zasięg 
nierównowagi sprzężeniowej, liczba dostępnych obserwacji (badanych zwierząt) oraz 
liczba wykorzystywanych markerów genetycznych (Hong i Park, 2012). Bardziej zło-
żone modele statystyczne wykorzystują także poprawkę na strukturę oraz spokrew-
nienie populacji, pozwalające poprawić efekty markerów o efekty linii genetycznej 
(Yang i in., 2014). Pomimo że ten typ badań wydaje się być potężnym narzędziem  
w badaniach genetycznych, należy mieć świadomość, że większość cech ilościowych 
warunkowana jest przez dużą liczbę rozsianych w genomie polimorfizmów funkcjo-
nalnych o stosunkowo niewielkim efekcie (Lango i in., 2010), co znacznie utrudnia 
ich wiarygodną identyfikację. Przykładem może być praca Lango i in. (2010), w któ-
rej stwierdzono, że aż około 180 loci powiązanych ze wzrostem u ludzi wyjaśnia tylko 
10% całkowitej zmienności genetycznej. Z wykorzystaniem podejścia GWAS prze-
prowadzono szereg badań zmierzających do wykrycia głównych QTL dla cech pro-
dukcyjnych. Przykładowo, dla wydajności mleka u bydła przeprowadzono badania,  
w których zidentyfikowano 734 SNP o istotnym wpływie na badaną cechę (Bolormaa 
i in., 2010; Jiang i in., 2010; Mai i in., 2010). Markery te zlokalizowane były głównie 
w obrębie chromosomów: 8, 9, 10, 11, 13, 25 i 29, jak również w sąsiedztwie genu 
DGAT1. Natomiast u kurcząt brojlerów zidentyfikowano 9 markerów SNP, istotnie 
powiązanych z masą ciała w 7–12 tygodniu życia. Markery te zlokalizowane były 
głównie w obszarze chromosomu 4, na odcinku pomiędzy 71,6 a 80,2 Mpz sekwencji 
genomowej (Gu i in., 2011).

Selekcja genomowa
Dalszym rozwinięciem podejścia GWAS oraz selekcji wspomaganej markerami 

(Williams, 2005) jest koncepcja selekcji genomowej. Nie zakłada ona poszukiwa-
nia pojedynczych markerów powiązanych z poszczególnymi QTL, lecz dopuszcza 
możliwość, że każdy badany marker jest w nierównowadze sprzężeń z potencjalnym 
QTL, a więc wyraża pewną cześć wariancji genetycznej (Meuwissen i in., 2001). 
Oryginalnie, koncepcja selekcji genomowej zamyka się w dwóch krokach: oszaco-
wanie efektów markerów w oparciu o populację referencyjną (o znanym genotypie  
i wartości hodowlanej) oraz oszacowanie genomowej wartości hodowlanej u zwie-
rząt kandydujących wyłącznie na podstawie genotypów. Zaproponowano co najmniej 
kilka metod pozwalających na oszacowanie efektów markerów dla celów selekcji 
genomowej (Wang i in., 2012). Różnice pomiędzy nimi polegają przede wszystkim na 
pierwotnym założeniu odnośnie dystrybucji efektów w genomie oraz wykorzystaniu 
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różnych źródeł informacji odnośnie spokrewnienia zwierząt. Najczęściej stosowane 
metody (oparte o metodę BLUP) zakładają, że efekty markerów podlegają rozkła-
dowi normalnemu o równej wariancji, a więc nie dopuszczają istnienia bardzo sil-
nych QTL oraz zakładają, że niemal każdy marker będzie zasocjowany z QTL (Hayes  
i in., 2009 b; VanRaden i in., 2009). Opcjonalne metody (BayesA, BayesB, BayesC, 
BayesR) dopuszczają rozkład t-Studenta z różną liczbą stopni swobody, lub rozkłady 
normalne o różnej wariancji w zależności od wielkości efektu markera (Meuwissen 
i in., 2001; Habier i in., 2011; Wang i in., 2012). Różnica pomiędzy podejściami 
opartymi o BLUP polega przede wszystkim na wykorzystaniu macierzy spokrewnień 
obliczonej na podstawie rodowodów lub macierzy spokrewnień genomicznych – re-
prezentującej proporcję genomu identyczną przez stan (IBS) pomiędzy zwierzętami 
(tzw. G-BLUP). Oszacowane efekty markerów są później wykorzystywane do obli-
czenia bezpośredniej wartości genomowej, poprzez zsumowanie efektów wszystkich 
markerów genetycznych (SNP-BLUP), lub bezpośrednio jak w tradycyjnej metodzie 
BLUP (G-BLUP) (Koivula i in., 2012). Genomowe wartości hodowlane są ostatecz-
nie prezentowane jako kombinowana wartość hodowlana, która jest obliczana jako 
indeks złożony z konwencjonalnej wartości hodowlanej (lub indeksu rodowodowego 
dla młodych zwierząt) i bezpośredniej oceny genomowej, wyważonych przez ich do-
kładność (http://wycena.izoo.krakow.pl/doc/metody_oceny_2014_2.pdf). 

Biorąc pod uwagę elementy składające się na postęp hodowlany w jednostce 
czasu, selekcja genomowa może przynieść wymierne korzyści przede wszystkim 
w zakresie zwiększenia dokładności oceny (uzupełnienie indeksów rodowodowych 
o bezpośrednią wartość genomową) oraz skrócenia odstępu międzypokoleniowego 
(wykorzystanie młodych zwierząt w hodowli, bez oczekiwania na ostateczną ocenę 
na potomstwie) (de Roos i in., 2011). Selekcja genomowa może także przyczynić się 
do lepszego zarządzania inbredem i zmiennością genetyczną, poprzez wybór najbar-
dziej wartościowych osobników spośród grupy pełnego rodzeństwa, jednak wymaga 
to dodatkowej kontroli inbredu na poziomie danych pochodzących z genomu (Sones-
son i in., 2012). 

Badania populacyjne
Dane genotypowe pozyskane z mikromacierzy mogą także zostać wykorzystane 

do szeregu badań dotyczących struktury genomu, wzajemnych zależności istnieją-
cych w genomie oraz zmian zachodzących w genomie pod wpływem różnorodnych 
procesów populacyjnych czy też sztucznej selekcji. Do najpopularniejszych zagad-
nień badawczych należą: identyfikacja sygnatur kierunkowej selekcji, analiza ciągów 
homozygotyczności oraz zmienności i dystansu genetycznego pomiędzy populacjami 
(Gurgul i in., 2014). 

Ciekawym zagadnieniem wydają się być badania ukierunkowanie na identyfi-
kację zmian zachodzących we frekwencji alleli genomowych paneli markerów pod 
wpływem kierunkowej selekcji. Presja selekcyjna ukierunkowana na QTL powodu-
je stosunkowo szybkie zmiany we frekwencji alleli w danym locus, zmierzające do 
utrwalenia korzystnego wariantu w populacji (Wilkinson i in., 2013). Zmiany te od-
zwierciedlane są przez sąsiadujące SNP będące w nierównowadze sprzężeń z korzyst-
nym allelem QTL i pozwalają na stosunkowo precyzyjne wskazanie jego lokalizacji. 
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Generalnie, większość metod wykorzystywanych do identyfikacji sygnatur selekcji 
polega na porównaniu dystrybucji frekwencji alleli w populacjach o różnym pozio-
mie selekcjonowanych cech, poprzez obliczenie statystyk populacyjnych będących 
funkcją frekwencji alleli (Weir i in., 2005; Wilkinson i in., 2013). Zaproponowano 
również specyficzne testy istotności wykrytych regionów podlegających presji selek-
cyjnej (Kim and Stephan, 2002; Voight i in., 2006; Stella i in., 2010). Jedną z bardziej 
zaawansowanych metod umożliwiającą analizę pojedynczych populacji jest zapro-
ponowany przez Sabeti i in. (2002) test REHH (ang. relative extended haplotype ho-
mozygosity) polegający na identyfikacji regionów genomu obejmujących wyjątkowo 
długie haplotypy o wysokiej frekwencji w populacji. Dodatkowo, test ten pozwala na 
uwzględnienie częstości rekombinacji w obrębie sąsiadujących haplotypów i wyklu-
czanie błędu spowodowanego różnicą w częstości rekombinacji w poszczególnych 
regionach genomu (Qanbari i in., 2011).

Z wykorzystaniem jednego z dostępnych podejść metodycznych Hayes i in.  
(2009 a) zidentyfikowali 15 regionów genomu wykazujących sygnatury różnicowej 
selekcji pomiędzy bydłem mlecznym i mięsnym. Większość z tych regionów została 
zlokalizowana na chromosomie 20, w pobliżu locus genu GHR (receptora hormo-
nu wzrostu) o silnym wpływie na zawartość białka w mleku krów mlecznych (Blott  
i in., 2003). Natomiast, w oparciu o test REHH, Qanbari i in. (2010 a) zidentyfi-
kowali 12 haplotypów będących pod wpływem presji selekcyjnej u bydła holsztyń-
skiego, które obejmowały geny FABP3, CLPN3, SPERT, HTR2A5, ABCE1, BMP4  
i PTGER2, które stanowią potencjalne QTL dla cech mlecznych i reprodukcyjnych.

Inną ciekawą aplikacją danych genotypowych uzyskanych z mikromacierzy jest 
identyfikacja ciągów homozygotyczności – ROH (ang. runs of homozygosity). ROH 
są długimi, ciągłymi homozygotycznymi segmentami genomu, powstającymi w wy-
niku identyczności obydwu alleli odziedziczonych od wspólnego przodka, a wiec 
segmentami autozygotycznymi (Purfield i in., 2012). Istnienie w genomie zwierzęcia 
długich homozygotycznych segmentów wskazuje na stosunkowo duże i niedawne 
spokrewnienie rodziców (Kirin i in., 2010), natomiast krótkie segmenty ROH powsta-
ją w wyniku powtarzających się zdarzeń rekombinacyjnych i odzwierciedlają dawne 
spokrewnienie zwierząt (McQuillan i in., 2008). Procent genomu będącego w ROH 
może posłużyć do obliczenia współczynnika inbredu obrazującego proporcję genomu 
osobnika rzeczywiście identyczną dzięki pochodzeniu (odziedziczeniu od wspólnego 
przodka), a więc uwzględniającego zdarzanie rekombinacyjne i przypadkową iden-
tyczność poszczególnych alleli (Ron i in., 1996; Carothers i in., 2006). Współczyn-
nik ten wykazuje umiarkowaną korelację (0,4–0,7) z klasycznym współczynnikiem 
inbredu obliczonym na podstawie rodowodów (Ferencakovic i in., 2011). Ciągi ho-
mozygotyczności mogą także wskazywać na istnienie w populacji częstych i długich 
haplotypów, które podlegają presji selekcyjnej i zmierzają do utrwalenia w populacji. 
Analiza częstości poszczególnych ROH może więc także posłużyć do identyfikacji 
sygnatur selekcji (Kim i in., 2013), po uwzględnieniu poprawki na zjawisko dryfu 
genetycznego.

Podsumowując, sekwencjonowanie następnej generacji w połączeniu ze stosun-
kowo tanimi i wydajnymi metodami genotypowania w oparciu o mikromacierze są 
potężnym narzędziem w ręku genetyków, dającym szczegółowy wgląd w genomy 
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badanych gatunków i pozwalającym na precyzyjne mapowanie loci cech ilościowych. 
Niemniej jednak, stopień złożoności genomu oraz złożoność dziedziczenia cech ilo-
ściowych sprawia, że pełne rozpoznanie zjawisk i zależności zachodzących w geno-
mie jest ciągle wyzwaniem dla współczesnej genetyki. Pewne nadzieje w tym zakre-
sie wiąże się z szerokim wykorzystaniem technik sekwencjonowania, które pozwalają 
na bezpośrednie wychwytywanie polimorfizmów funkcjonalnych bez konieczności 
polegania na nierównowadze sprzężeń. Dalsza redukcja kosztów sekwencjonowania  
i wzrost wydajności sekwenatorów będzie więc źródłem dalszego postępu w bada-
niach nad zależnościami pomiędzy genomem a obserwowanym fenotypem.
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using high-throughput genome analysis techniques in livestock research and breeding

SUMMARY

Technological developments and the reduced costs of high-throughput genome analysis techniques 
enabled modern analytical methods to be applied in livestock research and breeding practice. The most 
popular molecular techniques used in genome-scale research include next-generation sequencing and 
genotyping microarray analysis which allows large-scale population studies to be performed relatively 
quickly and at a low cost. The results obtained with high-throughput genotyping systems can be applied in 
many studies that are of cognitive significance and useful for application. Therefore, the aim of this paper 
was to discuss the operating principles and most popular applications of basic genome analysis tools, with 
special consideration of microarrays, genome-scale association studies, selected issues in population ge-
netics and the fundamentals of genomic selection as a practical aspect of using genomic data.
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