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Recenzja

pracy doktorskiej Pani mgr Moniki Stefaniuk-Szmukier pt. "'Polimorfizm genu MSTN u
wybranych ras koni w Polsce" wykonanej pod kierunkiem prof. dr hab. Marii Kulisy w
Zakladzie Hodowli Koni na Wydziale Hodowli i Biologii Zwierzat Uniwersytetu

Rolniczego im. H. Kollataja w Krakowie

Rozwd¢j badan nad poznawaniem genomow zwierzat gospodarskich doprowadzil do
identyfikacji genetycznego podloza szeregu cech istotnych w hodowli i produkcji zwierzegce;.
U wielu gatunkéw zwierzat hodowlanych zidentyfikowano regiony genomu, ktérych
polimorfizm warunkuje badz wykazuje silny zwigzek ze zmiennoscig fenotypu cech
uzytkowych. W przypadku koni zidentyfikowano szereg regionéw QTL badz okreslone
warianty genetyczne, ktore warunkujg zmienno$¢ cech pokroju, umaszczenia, plodnosci,
wystepowania choréb dziedzicznych badZ chordéb o podlozu wieloczynnikowym, a nawet
zmienno$¢ cech zwigzanych z uzytkowaniem wys$cigowym. W ramach wyzej wymienionych
badan zidentyfikowano réwniez warianty genow o tzw. duzym efekcie, ktore u
wysokoprodukeyjnych gatunk6w zwierzgt stanowiag podstawe selekcji  wspomaganej
markerami, zwiekszajac postep hodowlany przy znacznym obnizeniu kosztéw prowadzonej
selekcji. Jednym z nich jest gen kodujacy miostatyne — biatko bedace negatywnym regulatorem
wzrostu miesni szkieletowych. Wariant tego genu w okreslonym ukladzie genotypowym
blokuje wytwarzanie aktywnego biatka, w rezultacie warunkujac wystgpowanie fenotypu tzw.
hipertrofii mie$niowej. Zmienno$¢ genetyczna w locus miostatyny jest migdzy innymi
uwzgledniana w programach hodowlanych bydta miesnego, a takze nabiera coraz wigkszego
znaczenia u gatunkéw malych przezuwaczy. Na uwage zastuguje rowniez komercyjne
wykorzystanie polimorfizmu tego genu w selekcji na cechy uzytkowosci wyscigowej u
okreslonych ras koni. Kolejng kwestig jest potencjalne wykorzystanie zmiennosci locus
,.hipertrofii mie$niowej” w selekcji na cechy umiesnienia u koni. Poszukiwanie genetycznego
podloza predyspozycji koni do wykonywania wysitku fizycznego stanowi aktualnie ogdlny

trend w genetyce tego gatunku zwierzat gospodarskich.




Majgc na wzgledzie predyspozycje koni o réznych kierunkach uzytkowosci mgr
Monika Stefaniuk-Szmukier podjeta sie kompleksowej oceny zmiennosci genetycznej w locus
genu miostatyny w populacjach czterech ras i jednego typu uzytkowego koni hodowanych w
Polsce. Charakterystyce poddata zmienno$¢ nowo wykrytych polimorfizméw w locus MSTN
u koni czystej krwi arabskiej, koni huculskich, konikow polskich oraz polskich koni
zimnokrwistych jak réwniez dokonala oceny potencjalnego wptywu polimorfizmu typu SNP
na ceche wysokosci w klebie u koni czystej krwi arabskiej w réznych okresach rozwoju
osobniczego. Uzyskane wyniki przez Panig mgr Stefaniuk stanowig solidng podstawe dla
dalszych badan z zakresu ekspresji genow oraz badan funkcjonalnych odnoszacych si¢ do

metabolizmu migéni szkieletowych u koni o réznych kierunkach uzytkowania.

Podstawowym walorem w ocenie zmienno$ci sekwencji w Jlocus miostatyny w
prezentowanej pracy jest dobor do analizy prob DNA od pokaznej liczby 491 koni
pochodzagcych z 10 o$rodkéw hodowlanych. Autorka wykorzystata szereg prawidtowo
dobranych technik z zakresu genetyki molekularnej poczawszy od metod przygotowania i
zabezpieczenia kwaséw nukleinowych, poprzez etapy amplifikacji matrycy DNA, az do
trafnego zastosowania rozmaitych rozwigzan w analizie polimorfizmu genetycznego w
zaleznosci od skladu sekwencji nukleotydowej oraz wielkosci proby. Dopelnieniem
wykorzystanych metod molekularnych jest zastosowanie catego panelu rozwigzan
bioinformatycznych w interpretacji i analizie wynikow, w celu wychwycenia biologicznego
kontekstu zidentyfikowanych polimorfizméw SNP oraz charakterystyki zmiennosci
genetycznej w poszezegdlnych populacjach koni, zobrazowanej za pomocg programoéow do
rekonstrukcji  haplotypdw na bazie polimorfizmu SNP. Ewentualnym uzupetieniem
uzyskanych wynikow zmiennos$ci w locus MSTN mogloby by¢ zobrazowanie relacji
filogenetycznych miedzy poréwnywanymi rasami koni w formie dystansu genetycznego, ktore
pokazaloby stopien r6znic genetycznych z uwzglednieniem grup koni w typach
gorgcokrwistym i zimnokrwistym oraz odr¢bnosci genetycznej w przypadku prymitywnych czy
szlachetnych ras koni. Odniesienie wynikow analizy dystansu genetycznego do zmienno$ci na
poziomie zréznicowania haplotypow SNP wskazatoby na pochodzenie populacji badanych ras

koni, ktére wynika z rozwoju ich hodowli.

Informacja o zmiennosci zidentyfikowanych loci SNP w odniesieniu do prymitywnych
ras koni w tej pracy, stanowi znaczny wkiad w badania nad réznorodno$cia genetyczng tego

gatunku zwierzat hodowlanych. Nowo adnotowane loci SNP powigkszajg swiatowy panel




marker6w SNP zidentyfikowanych w ramach projektow dotyczacych badan nad zmiennoscia

genomu konia.

Przedstawiona rozprawa doktorska jest oparta na jednolitym tematycznie cyklu
artykulow, sposrod ktorych dwa to artykuly opublikowane w czasopismach anglojezycznych.
Artykul przegladowy zatytulowany ,,Polimorfizm genu miostatyny (MSTN) u zwierzat
domowych” opublikowany w czasopismie Postepy Higieny i Medycyny Do$wiadczalnej (IF =
0,573), oraz praca oryginalna ,,Identification of a New Haplotype within the Promoter Region
of the MSTN Gene in Horses from Five of the most Common Breeds in Poland” opublikowana
w czasopismie Folia Biologica (IF = 0,882), to prace z 2014 roku. Drugi artykut oryginalny pt.
,»Analysis of polymorphisms in the equine MSTN gene in Polish populations of horse breeds”
ukazat sie w 2016 roku w czasopi$mie Livestock Science (IF = 1,171). Laczny ,,impact factor”
dla wyzej wymienionych czasopism wynosi 2,626. Pani Monika Stefaniuk-Szmukier jest

pierwszg autorkg wyzej wymienionych prac.

Poczatek rozprawy doktorskiej Pani mgr Moniki Stefaniuk-Szmukier stanowi forme
przegladu literatury na temat polimorfizmu genu miostatyny u réznych gatunkow zwierzat
gospodarskich, ktory rozpoczyna krétki wstep dotyczacy osiagnie z zakresu genetyki konia
domowego. Wstep rozpoczyna sie prezentacjg aktualnej wiedzy na temat zidentyfikowanych
mutacji odpowiedzialnych za szereg chorob dziedzicznych oraz charakterystyke

zidentyfikowanych loci QTL u réznych ras koni.

Rozdzial wprowadzajacy do molekularnej charakterystyki genu kodujacego bialko
miostatyne, rozpoczyna sie szczegélowa prezentacja pokrewnych jemu biatek TGF-, ktore
pelnig funkcje transformujacych czynnikéw wzrostu. Kolejne partie wstgpu odnoszg sig juz do
genu MSTN i jego wptywu na cechy miesnosei oraz na inne bardziej lub mniej korzystne efekty
fenotypowe udokumentowane u bydta, owiec, koz, psow i koni. Uwage zwraca szczegotowy a
zarazem zwiezly charakter opisu szeregu mutacji warunkujacych poszczegélne fenotypy u
wymienionych gatunkéw zwierzat hodowlanych, ze szczegdélnym naciskiem na
charakterystyke wariantow genetycznych w locus miostatyny i ich efektu na cechy uzytkowosci

wyscigowej oraz wysokosci w kiegbie u koni.

Cele pracy sg jasno sformutowane a dobor i dokumentacja materialu badawczego oraz
zastosowane techniki molekularne, narzedzia bioinformatyczne oraz analizy statystyczne

szczegdltowo zaprezentowane.



Omowienie wynikow, to forma dyskusji w odniesieniu do danych literaturowych, ktéra
obejmuje charakterystyke zmiennosci haplotypow w locus MSTN u pieciu ras koni, opis
zidentyfikowanych mutacji w regionie promotorowym genu MSTN z uwzglednieniem ich
potencjonalnej funkcji w regulacji aktywnosci tego genu w komorkach miesni szkieletowych
oraz zaprezentowanie roli okreslonych wariantéw genetycznych locus MSTN w filogenetyce
molekularnej gatunkow koniowatych. Osobng czg$¢ stanowi omowienie zaleznosci pomigdzy
polimorfizmem genu MSTN a roznicami w wysokosci w klebie w roznych okresach rozwoju

osobniczego koni, udokumentowanych wynikami analizy statystycznej.

Rozprawa doktorska koniczy sie szescioma wnioskami, stanowigcymi skondensowany

zapis uzyskanych rezultatow badan.

Recenzowana dysertacja jest efektem ogromnego nakladu pracy popartego ogromng
pasjg badawcza Autorki, stanowiage punkt wyjscia do dalszych badan w zakresie molekularnych

podstaw biologii tkanki migéniowej u koni uzytkowanych w sporcie.

Przedstawiona przez mgr Monike Stefaniuk-Szmukier praca spetnia wszystkie wymogi
okreslone w Ustawie o stopniach naukowych i tytule naukowym oraz o stopniach i tytule w
zakresie sztuki z dnia 14 marca 2003 r. Rozdziat 2, Art. 13, Ust 2 (z pdzniejszymi zmianami),
wobec czego stawiam wniosek o dopuszczenie Pani mgr Moniki Stefaniuk-Szmukier do
dalszych etapéw przewodu doktorskiego. Pani mgr Monika Stefaniuk-Szmukier w swojej pracy
potrafi doskonale taczy¢ aktualng wiedze dotyczacg hodowli i genetyki koni z umiej¢tnosciami
z zakresu genetyki molekularnej, co doprowadzito ja do uzyskania bardzo interesujgcych
wynikéw wykonanych badan. Biorgc pod uwage ogrom wlozonej pracy, polegajacej na
starannej organizacji materiatu badawczego oraz calkowitego zaangazowania w badania z
zakresu genetyki molekularnej stawiam wniosek o wyroznienie rozprawy doktorskiej Pani

Moniki Stefaniuk-Szmukier.
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