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Obsah prednasky

* Kontrola kvality genomickych udajov
* Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

* Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie na gendm
hospodarskych zvierat

* Funkcna anotacia oblasti signifikantne ovplyvnenych selekcnym
tlakom
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Kontrola kvality genomickych udajov

SNP data (genotypovanie pomocou SNP cCipov)

* QC je klucovym krokom na zabezpecenie presnosti a spolahlivosti
vysledkov naslednych analyz

* nespravne alebo nekvalitné udaje moézu viest k chybam v analyzach
a interpretacii vysledkov

 ukazovatele kvality dat — Uspesnost genotypovania SNP markerov
celkovo a v ramci jedincov, frekvencia minoritnej alely, odchylka od
Hardy-Weinbergovej rovnovahy, miera vazbovej nerovnovahy ...

* vyber ukazovatelov pouzitych v QC zavisi od ciela/ typu naslednych
analyz
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Kontrola kvality genomickych udajov

SNP data (genotypovanie pomocou
SNP cCipov)

« Standardna QC v pripade analyzy populaénej
Struktury:

* Uspesnost genotypovania SNP markerov celkovo —
min. 90%

* Uspesnost genotypovania SNP markerov v ramci
jedincov — min. 90%

 frekvencia minoritnej alely (MAF) — min. 1% v
populacii

* Hardy-Weinbergova rovnovdha - 1 x 10°°

* Softvérové nastroje: napr. PLINK
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Obr. 1: Graficka vizualizacia kontroly kvality SNP dat (Moravcikova et al., 2020)
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

SNP data (genotypovanie pomocou SNP cCipov)

Studium populaénej $truktiry pomocou genomickych dat umoziuje:
* analyzovat geneticku diferenciaciu v ramci a medzi populdciami,

* hodnotit mieru ich genetického premiesania ako aj zmeny v ich
genofonde, ktoré vznikli napr. vplyvom selekcie, migracie alebo
genetického driftu,

* vyhodnotit genomickd maticu pribuznosti a optimalizovat priparovacie
plany
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

SNP data (genotypovanie pomocou SNP cCipov)

NajCastejsie typy analyz:
* vypocet Wrightovho F.; indexu,
* vypocet genetickych vzdialenosti a matic pribuznosti
* analyza hlavnych komponentov
 diskriminacna analyza hlavnych komponentov

* bayesovska analyza genetického premiesania a toku génov medzi
populaciami

konstrukcia fylogenetickych stromov a genetickych sieti
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Wrightov F¢; index

* je jednym z najCastejsie pouzivanych ukazovatelov na stanovenie
miery genetickej diferenciacie medzi populaciami

* jeho hodnota sa pohybuje od 0 (populacie su geneticky identické)
po 1 (populacie su geneticky Uplne diferencované)

* vvhody: jednoduchost interpretacie, rychla vypoctova metdda pre
detekciu diferenciacie medzi populaciami

* nevyhody: nie je moZné ho vyuzit na individualnej Urovni, nizsia
spolahlivost v populaciach s nizkou urovriou diverzity
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Wrightov F¢; index
EREER  Softvéroveé nastroje: Arlequin, Genepop a

\/S""' “. GenAlEx (limitovany pocet SNP markerov),
W\ R (napr. baliky StAMPP)
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Obr. 2: Dendrogram zostrojeny na zaklade Fs; matice znazorfujuci genetické vztahy medzi 16 plemenami hovadzieho
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Matice pribuznosti

* vyjadruju genetické podobnosti a pribuznost medzi jedincami v ramci
populacie

* kazdy prvok matice predstavuje mieru genetickej podobnosti medzi
dvojicou jedincov

* pocitaju sa najcastejsie zaklade frekvencie alel, pricom samotny vypocet
moze byt zaloZzeny na roznych pristupoch, napr. na vypocte IBD (identita
podla povodu) matice €i Neiovych genetickych vzdialenosti

* vwhody: pomerne presné odhady pribuznosti, vhodné na studium
vhutropopulaénych vztahov
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* nevyhody: v pripade velkych databaz je vypocet Casovo néro%@g ?i
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

E [ ——

Matice pribuznosti

 Softvéroveé nastroje: PLINK, R
(napr. balik SStAMPP)

® Belgian Shepherd dog ® Czechoslovakian wolfdog ® German Shepherd dog ® Grey wolf ® Saarloos wolfdog

Obr. 3: Vnutropopulacnd geneticka Struktura v rdmci 5 plemien psov odvodend z matice
Neiovych genetickych vzdialenosti (Moravcikova et al., 2021)




AGREED

Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Analyza hlavnych komponentov (PCA)

* viacrozmerna Statisticka metoda, ktora dekomponuje kovariancnu maticu
genetickych dat a extrahuje hlavné komponenty, ktoré reflektuju
variabilitu dat v subore

* prvé dva hlavné komponenty zachytavaju zvycajne najvacsi podiel
variability

 poskytuje zakladné informacie o genetickej strukture, Co je uzitocné pri
testovani databaz s velkym poctom jedincov

* vwvhody: casovo nenarocna metoda na zhodnotenie stavu genetickej
diferenciacie, jednoducha a dobre interpretovatelna vizualizacia

* nevyhody: nizka citlivost s pohladu testovania genetického p@g\i.eéani
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A

Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

’ Analyza hlavnych komponentov
(PCA)

00 sz}?ﬁf :2, * Softvérové nastroje: PLINK, R (napr.

e CZS
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Obr. 4: Geneticka diferenciacia v ramci 16 plemien oviec na zaklade vizualizacie prvého a
druhého hlavného komponenta PCA analyzy (nepublikované vysledky)
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Diskriminacna analyza hlavnych komponentov (DAPC)

* DAPC je metoda diskriminacnej analyzy zamerana na vizualizaciu
genetickej Struktury medzi preddefinovanymi skupinami alebo klastrami.
Vyuziva PCA na redukciu dimenzie dat a nasledne diskriminacnu analyzu
na maximalizaciu rozliSenia medzi populaciami

* presnejsie zobrazenie genetickej struktury medzi vopred definovanymi
klastrami, napriklad odliSnych genetickych subpopulacii alebo
subpopulacii, ktoré vykazuju genetické premiesanie

* vyhody: vysoka presnost pri detekcii rozdielov medzi populdciami,
jednoducha a dobre interpretovatelna vizualizacia

* nevyhody: vyZaduje preddefinované skupiny, moze byt citlivd na nizku

uroven diverzity alebo vysoku mieru pribuznosti .
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury
° Diskriminacna analyza
hlavhych komponentov
(DAPC)

* Softvérové nastroje: R
(balik adegenet)
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Obr. 5: Genetické vztahy medzi 7 farmovymi a 2 volne Zijucimi populaciami jeleria lesného na zaklade prvej a druhej diskriminaénej funkcie DAPC analyzy 5\
(A), genetickych vzdialenosti (B) a prvej diskriminaénej funkcie samostatne za cely subor (C) a farmové populdcie (D) (Moravcikovd et al., 2023) ISAGREEQ}
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Analyza admixie — bayesovsky pristup

* detekcia populacnej struktury a identifikacia genetickych klastrov
bez nutnosti preddefinovat skupiny

e umoznuje identifikaciu genetickych skupin a mieru admixie v ramci
jedincov, €o je uzitocné pri studiu migracie a diferenciacie

* vyhody: presna identifikacia genetickych klastrov, flexibilna metdda
pre komplexné struktury

* nevyhody: ¢asovo narocny vypocet, spolahlivost vysledkov zavisi od
poctu pouzitych SNP markerov a testovanych jedincov
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

4

Analyza admixie —
bayesovsky pristup

* Softvéroveé nastroje: napr.
STRUCTURE, ADMIXTURE,
BAPS, FASTSTRUCTURE
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Obr. 6: Reprezentativne vysledky testovania genetického premiesania medzi farmovymi a volne Zijucimi populaciami jelena ® L] ®
lesného pomocou bayesovského pristupu pre K=2, K=3, K=6 a K=9 (Moravcikova et al., 2023) S\ISAGF:EEQ?
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Tok génov medzi populaciami — program TreeMIX

* na zdklade frekvencii alel vytvara fylogenetické stromy s moznostou
testovania intenzity migracie medzi populaciami

* metdda je zalozena na maximalnej pravdepodobnosti a umoznuje
simultdnne odhadnut fylogenetické vztahy a migraciu medzi
populaciami

* vvhody: umoznuje detekciu intenzity migracie a toku génov v
minulosti

* nevyhody: spolahlivost vysledkov zavisi od mnozstva dostupnych
genotypovych dat ako aj spolahlivosti odhadu frekvencii alel
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Tok génov medzi
populaciami — program
Bayesass

* vyuziva bayesovsky pristup

* umoznuje stanovit
intenzitu toku génov medzi
populaciami aj vo vnutri
nich

Obr. 7: Graficka vizualizacia intenzity toku génov medzi farmovymi a volne Zijucimi populaciami jelena lesného (Moravcikova

et al., 2023) a E’** o
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Konstrukcia genetickych sieti — program Netview

* je vizualizacny nastroj, ktory pouziva genetické siete na zobrazenie
vztahov medzi jedincami alebo populaciami

* vytvara genetické siete, ktoré zobrazuju pribuznost a tok génov
medzi populaciami

* je vhodny na zhodnotenie komplexnych vztahov ako aj vplyvu
migracie

* vyhody: intuitivna vizualizacia, vhodné na zobrazenie admixie a
diferenciacie

* nevyhody: obmedzené pouzitie v pripade populacii s velkym
poctom jedincov
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Konstrukcia genetickych sieti — program Netview

Obr. 8: Graficka vizualizacia vysledkov testovania 3 rozdielnych scénarov vyvoja vnutro a medzipopulaénych genetickych vztahov v ramci 16 plemien hovadzieho
dobytka pomocou programu Netview (nepublikované vysledky)
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Konstrukcia fylogenetickych stromov

* grafické reprezentdcie evoluénych vztahov medzi populaciami alebo
druhmi na zaklade ich genetickych dat

* pouzivaju sa na vizualizaciu genealogickych alebo genetickych
vztahov, modelovanie evoluénych procesov a sledovanie
diferenciacie a migracie populacii

* mozu byt vytvorené pomocou roznych algoritmov a modeloy,
najCastejSie zalozenych na genetickych vzdialenostiach (napr. Neiova
geneticka vzdialenost) alebo pravdepodobnostnych modeloch
(maximalna spolahlivost a Bayesovské metody).
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Pristupy a nastroje pre analyzu populacnej struktury

Konstrukcia fylogenetickych stromov
* Softvérové nastroje: napr. MEGA, SplitsTree, rozne baliky programu

R EnglishThoroughbred

Oldenburg

Westphalian
SlovakWarmblood

ArabianThoroughbred
NoricOfMuran

Obr. 9: Fylogeneticky strom zostrojeny na zaklade matice Neiovych genetickych vzdialenosti reflektujlci vzajomné vztahy medzi 8 plemenami koni (nepublikované vysledky)
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

* genomické oblasti pod signifikantnym selekcnym tlakom — tzv.
selekcné signaly

* analyza selekcnych signdlov umoznuje lepsSie pochopit:
* evolucné procesy a vplyv domestikacie
* vplyv prirodnej a intenzivnej zamernej selekcie na Specifické genomické
oblasti kontrolujuce preferované fenotypové znaky Ci uz z pohladu

adaptability, odolnosti Ci uzitkovosti jedincov, populacii i druhov
hospodarskych zvierat

* identifikovat genomické oblasti vykazujuce pokles genetickej
variability resp. jej zvysenie

* fenotypové informacie nie su potrebné

Co-funded by
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

* dve skupiny pristupov:

= hodnotenie medzipopulaénych/ medziplemennych rozdielov: napr.
Wrightov F¢; index na celogenémovej urovni
Rozdiely vo vazbovej nerovnovahe (LD) — analyza na zaklade haplotypovej Struktury
PCA analaza

* hodnotenie na vnutropopulacnej urovni: napr.
Distribucia homozygotnych usekov
Distribucia heterozygotnych uUsekov
Urovef viazbovej nerovnovahy
RDA analyza
Tajimova D Statistika

o Co-funded b
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov -
Wrightov F¢; index

* jeden z najcCastejSie vyuzivanych pristupov

* selekcneé signaly su identifikované na zaklade rozdielov v alelickych frekvenciach
medzi populaciami, ktoré vznikli v désledku napr. rozdielneho chovného ciela
alebo plemenného standardu

» dva zakladné typy signalov - rozdielnemu typu selekcie zodpovedaju useky
(reprezentované viacerymi lokusmi resp. SNP markermi v tesnej blizkosti) s
vysokou hodnotou F¢indexu a naopak useky s nizkou hodnotou reprezentuju
genomické oblasti, ktoré u danych plemien podliehali rovnakému typu selekcie
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov -

Wrightov F¢; index

* hranicna hodnota definujuca signal — napr. 1% najvyssich hodnoét

* vyvhody: relativne jednoduchy sposob vypoctu a Siroké vyuzitie v populacnej
genetike

* nevyhody: nie je mozné vyuzit pre identifikaciu signdlov na vnutropopulacnej
arovni
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na gendm hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov -
Wrightov F¢; index

Tab. 1: Popis vybranych selekénych signdlov (Moravcikova et al., 2019)

/7 /7 V4 . A .
. BTA Start (Mb) End (Mb) Length (Mb) Genesn QTL in region
* Softvérové nastroje: napr. PLINK S e
62.046 75.434 13.388 164 ] ] ] ]
1 live weight at age of 365 days, carcass weight, BSE resistance
0.4 80.063 91.358 11.295 132
=@ B & 5.277 5.664 0.387 6
° e . 2 61.736 62.266 0.530 9 marbling score, milk production, carcass weight
”Z‘ . g 70.560 77.289 6.729 45 marbling score, length of production life, birth weight, IMF
- ° 3 84.966 88.207 3.241 28 marbling score
g — l 4 70.452 71.554 1.101 10 LMA (Longissimus thoracis cut)
- 80.303 81.434 1.131 2
Ay Jf 48.460 49.399 0.939 11 i ittt VA, ESH _
ressing percentage, birth weight, N concentration,
1
) 1 5 55652 56.618 0.966 28 EBV for backfat thickness
= ! 57.470 60.557 3.086 154
= 67.644 69.185 1.541 21 growth, strength, body frame, ham thickness, claw angle, claw
s 6 70.001 72.907 2.906 35 quality, tits placement, udder quality, udder depth, fat and
" ! 74.085 76.210 2.125 6 protein content
27 i 38.904 39.327 0.423 8 ovulation intensity, SCS
0 - f T — 1.1 1 1. T 1T 1T 1T T 1T 1T T T 1T 1T 1t rrrrrrrri - 7 45.439 48.909 3.469 70
1 2 3 4 5 6 7 8 9 101112 14 16 18 20 22 2426 29
51.021 53.468 2.447 67
Chromosome
40.401 43.145 2.744 35 fat content
Obr. 10: Distribucia hodnbt Fg; indexu v autozomalnom genéme mésovych 9 milk yield, fat and protein yield, ham angle,
. . . vy . 46.531 69.144 22.613 148 : . L
plemien dobytka (A) a celkovo pomocou krabicového grafu (B) (Moravcikova conformation traits 2 and 6
et al., 2019)
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
integrované skore haplotypov (iHS)

* selekéné signaly su odvodené od zmeny vazbovej nerovnovahy v gendme
hodnotenych plemien a vzniku specifickych haplotypov v désledku vazbovej
nerovnovahy

* hodnota iHS moze byt definovana jednoducho ako miera vyjadrujuca, ako
neobvykly je haplotyp pozostavajuci zo Specifickych SNP markerov, v porovnani
so zvyskom genodmu
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
integrované skore haplotypov (iHS)

* iHS je obzvlast citlivda metdda na detekciu efektu nedavnej selekcie, ktora vedie
k zvysSeniu frekvencie urcitého alelického variantu v populacii, ale este nestihla
eliminovat iné varianty v danom lokuse

* analyza zacina vypoctom hodnoty EHH (extended haplotype homozygosity),
ktora kvantifikuje pokles homozygotnosti haplotypu od urcitého SNP markera a
nasledne pokracuje vypoctom hodnoty iHS, ktory je zalozeny na logaritme
pomeru integrovanych hodnot EHH pre dva alelické varianty

i
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
integrované skore haplotypov (iHS)

* iHS mo6ze nadobudat pozitivne hodnoty (haplotyp nesuci jednu alelu je dlhsi a
ma vysSiu EHH, Co indikuje signifikantny vplyv pozitivnej selekcie) alebo
negativne hodnoty (alternativna alela ma vyssiu EHH, ¢o moze takisto odrazat
selekciu, ale v opacnom smere)

* hranicna hodnota definujuca signal — napr. 1% najvyssich pozitivnhych hodnot

* vvhody: vhodny pristup pre detekciu efektu nedavnej selekcie a identifikaciu
signalov vznikajucich napr. v dosledku adaptacie, moznost analyzy haplotypovej
Struktury

* Nevyhody: potreba kvalitnych a robustnych genomickych dat, potreba
definovania resp. urcenie frekvencii haplotypov gaz@
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na gendm hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
integrované skore haplotypov (iHS)

* Softvérové nastroje: napr. balik programu REHH, Haploview

5. (A) 64 (B)
Rt 'f\‘;'.
s 5 : S
n "oons® . s ° 7 . v s . .fe 7 7 . oy
* LA - I % s : Tab. 2: Autozomalne oblasti pod selekénym tlakom identifikované na zaklade variability vo
A SR 4- ; ”5-33 By vazbovej nerovnovahe (Moravcikova et al., 2019)
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Obr. 11: Rozdiely vo vazbovej nerovnovahe na chromozémoch 7 (A), 13 (B), 20 (C) a 26 (D) - 0.
medzi holstajnskym plemenom a masovymi plemenami dobytka (Moravcikova et al., 2019) 5\|SAGREE|?9
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
PCA analyza

* predpoklada, ze selekcné signaly v genome vznikli v désledku lokalnej adaptacie
jedincov na podmienky prostredia

* alternativha metdda pre identifikaciu selekénych signalov k F.-indexu

 detekcia selekcnych signalov vychadza z predpokladu existencie korelacie medzi
genetickymi variantmi a hlavnymi komponentmi, ktora reflektuje lokalnu
adaptaciu jednotlivych populacii na produkcné resp. chovatelské prostredie
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
PCA analyza

* na identifikaciu selekcénych signalov sa pouziva napr. Mahalanobisov Statisticky
test, ktory hodnoti vzdialenost bodov od priemeru - identifikadcia SNP markerov
vykazujucich asociaciu s pozitivnou selekciou je potom zalozena na zostaveni
vektora z-skore, ziskaného regresnou analyzou vztahu medzi SNP markermi a
hlavnymi komponentmi K

* hrani¢nu hodnotu definijuci signal mozno stanovit napr. na zdklade FDR testu
* vyvhody: efektivna vizualizacia komplexnych genetickych dat

* nevyhody: alternativny, nie az tak casto vyuzivany pristup, komplikovana
interpretacia
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na gendm hospodarskych zvierat

Y  Hodnotenie medzipopulacnych/ medziplemennych rozdielov —
PCA analyza

Tab. 3: Genomické oblasti vykazujlce najsilnejsi selekény signal (Moravcikova et al., 2018)
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r. 12: Struktura populacie 6 plemien
Obr. 12: Struktu lacie 6 plemi
hovadzieho dobytka na zaklade PCA analyzy 51
(Moravcikova et al., 2018)

[ L
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 232425 27 29 * . PY
Chromosome (E;\ L
Obr. 13: Selekcné signaly identifikované prostrednictvom PCA analyzy (Moravcikova et al., 2018) IS.AGREEQ?
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Distribucia
homozygotnych usekov (ROH)

* tento pristup predpoklada, ze oblasti v gendme vykazujuce silné selekcné
signaly su vysledkom zvysenia lokalnej homozygotnosti v désledku intenzivheho
slachtenia na znaky definované v plemennom standarde kazdého plemena

* ROH useky tvoriace selekéné signaly lokalizované v gendme v tesnej blizkosti su
tvorené alelami pochadzajucimi od spolocnych predkov, ktoré sa dedia z
generacie na generaciu v nezmennej forme
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Distribucia
homozygotnych usekov (ROH)

* selekéné signaly sa stanovuju na zaklade frekvencie vyskytu SNP markerov v
ROH v konkrétnej oblasti napriec jedincami v populacii

* hranicna hodnota definujuca signal — napr. 1% najvyssich hodnot

* vwhody: umozniuje detekovat oblasti v ktorych doslo k zniZzeniu diverzity, dobry
indikator efektu pozitivnej selekcie

* nevyhody: potreba kvalitnych a robustnych genomickych dat
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na gendm hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Distribucia
homozygotnych usekov (ROH)

* Softvérové nastroje: napr. PLINK, R balik detectRUNS

Tab. 4: Selek¢né signaly v gendme slovenského teplokrvnika vykazujice extrémne hodnoty
frekvencie SNP markerov v ROH Usekoch (Morav¢ikova et al., 2020)

Start End Region
ECA position  position size Protein-coding genes
(Mb) (Mb) (A Ib)
70 7 . <
[} A STARDS TTBEZ. CDANI1, HAUS2, LRRC57. SNAP23, ZNF106, CAPN3.
2): 60 - . 1 147.61 148.06 0.44 GANC. VPS39
14
£ 42.74 4312 0.38 RERE. SLC45A1. ERRFIL, PARK7. TNFRSF2
%ﬂ 6 2936 30.02 0.66 CACNAZD4, DCP1B. LRTM2. ADIPOR2
w 41.18 4271 154 LEP6. MANSC1, BORCSS, DUSP16. CREBL2. GRP19. CDEN1B. APOLDI.
RS : i ) ) DDX47. GRPCSA. GRPC5D. HEBF1. FAM234B, GSGI1. EMPI1. GRIN2B
& = : - - - — = 9 4425 44 53 027 UQCRB. MTERF3. PTDSS1. SDC2
T K P 1 LI I MSI2, CCDC182. MRPS23, CUEDCI. VEZF1, SRSF1. DYNLL2, EPX, MKSI1.
1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 14 16 18 20 22 24 27 30 11 32.32 33.58 1.26 LPO. MPO. TSPOAP1. MIR 142, RNF43. SUPT4H1. HSF5. MTMR4, TEX 14,
RADS1C PPMIE. TRIM37. SKAZ
Chromosome 15 67.26 67.83 0.57 LBH. YPELP
SLC26A6. TMEMS9. UQCRC1. MIR711, PFKFB4. SHISAS. TREX1, ATRIP.
16 3990 40.62 0.71 CCDC51. PLXNB1. FBXW12, SPINKS. NME6. ECATH-3. ECATH-2, CDC25A,
MAP4

Obr. 14: Prekryvajuce sa ROH Useky v autozomdlnom gendme slovenského teplokrvnika
(Moravcikova et al., 2020)
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Distribucia
heterozygotnych usekov (HRR)

* tato metdda sluzi na detekciu oblasti vykazujucich vysokud mieru
heterozygotnosti, ktoré moézu mat vyznam z pohladu adaptability, odpovede na
environmentalne zmeny Ci vyskyt patogénov — heterozygotné jedince maju
vyssi fitnes ako homozygtné

* vysokd Uroven heterozygotnosti moze byt vysledkom posobenia stabilizacnej
selekcie — uchovavanie genetickej diverzity v ramci populacie

* podobny pristup ako pri ROH — avsak selekéné signaly tvoria rozne dlhé
nepretrzité useky heterozygotnych genotypov v gendme
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Distribucia
heterozygotnych usekov (HRR)

* selekéné signaly sa stanovuju na zaklade frekvencie vyskytu SNP markerov v
HRR v konkrétnej oblasti napriec jedincami v populacii

* hranicna hodnota definujuca signal — napr. 1% najvyssich hodnot

* vwhody: umoznuje detekovat oblasti v ktorych je zvySeny podiel
heterozygotnych genotypov — indikator oblasti dbélezitych z hladiska adaptacie
Ci evolucného potencialu

* nevyhody: potreba kvalitnych a robustnych genomickych dat
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na gendm hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Distribucia
heterozygotnych usekov (HRR)

* Softvérové nastroje: R balik detectRUNS
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Obr. 15: Graficka vizualizacia frekvencie vyskytu SNP markerov v HRR Usekoch (A) a distribtcia HRR Usekov v oblasti hlavného * ..
histokompatibilného komplexu (B) (Moravcikova et al., 2024) &ISAGREEQF
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — RDA analyza

* RDA (Redundancy analysis) testuje vztahy medzi genetickou variabilitou a environmentalnymi
faktormi — vplyv prirodnej selekcie

* jedna sa o metddu hodnotenia asociacii medzi genotypom a prostredim (GEA), ktora sucasne
hodnoti percento genomickej variability vysvetlené environmentalnymi premennymi a detekuje
lokusy pod selekénym tlakom

* dvojkrokova analyza v ktorej su genetické a environmentalne data hodnotené pomocou
viacrozmernej linearnej regresie

* vyhody: komplexny pristup na hodnotenie vztahov medzi genetickou variabilitou v ramci
populacie a faktormi prostredia

* nevyhody: potreba kvalitnych a robustnych dat

* Softvérové nastroje: napr. R balik vegan, DeepGenomeScan
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Tajimova D statistika

* hodnoti populaénu diverzitu a moéze sluzit ako jeden z indikatorov stabilizacnej selekcie

* pozitivhe hodnoty indikuju stabilizacnu selekciu - frekvencie alel maju strednu hodnotu, ¢o ma
za nasledok vacsiu variabilitu ako by sa oCakavalo na zaklade tedrie neutralnej evolucie

* negativne hodnoty su naopak asociované s efektom pozitivnej selekcie, ktora vedie k znizeniu
genetickej diverzity a nukleotidovej variability

* hrani¢na hodnota definujuca signal — napr. 1% najvyssich pozitivhych hodnét

* vyhody: umoznuje detekovat oblasti v ktorych je zvyseny podiel heterozygotnych genotypov —
indikator oblasti dolezitych napr. z hfadiska adaptacie

* nevyhody: potreba kvalitnych a robustnych genomickych dat
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Pristupy a nastroje pre vyhodnotenie vplyvu selekcie
na genom hospodarskych zvierat

Hodnotenie na vnutropopulacnej urovni — Tajimova D statistika
* Softvérové nastroje: napr. VCFtools, R balik SnpR
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Obr. 16: Signaly stabilizacnej selekcie v gendme 5 plemien koni identifikované na zaklade Tajimovho D indexu (Moravcikova et al., 2024)
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Funkcéna anotacia oblasti signifikantne ovplyvnenych
selekénym tlakom

* vyhladavanie lokusov pre kvantitativne vlastnosti (QTL) v okoli selekénych
signalov

* vyhladavanie génov lokalizovanych priamo v oblasti alebo v blizkosti selekénych
signalov — potencialne kandidatne gény pre dalsiu analyzu

* funkcna anotacia: identifikacia biologickych funkcii génov pomocou nastrojov
ako GO (Gene Ontology) alebo KEGG (Kyoto Encyclopedia of Genes and
Genomes)

ilSAGREEgy
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Funkcéna anotacia oblasti signifikantne ovplyvnenych
selekénym tlakom

Databazy pre identifikaciu QTL a génov

* Animal QTLdb - databaza informacii o QTL asociovanych s vyznamnymi fenotypovymi
vlastnostami roznych druhov hospodarskych zvierat

* BioMart — Ensembl — jednoduchy webovy nastroj pre ziskavanie udajov o gendme (napr. pozicie
génov) bez potreby znalosti programovania

Funkcna analyza génov

* DAVID: webovy nastroj na funkénu anotaciu a analyzu ulohy génov, vratane klasifikacie podla
biologickych procesov a drah

A
G ® °
(x\ ®
ISAGREE[_)Q
*e ..',_/oo Co-funded by
o—@ O the European Union



AGREED

Funkcéna anotacia oblasti signifikantne ovplyvnenych
selekénym tlakom

* vvhody: detailna analyza oblasti v gendme signifikantne ovplyvnenych selekciou
umoznuje identifikaciu konkrétnych génov a biologickych drah zodpovednych za
fenotypové vlastnosti, m6ze pomoct pri dalSom vyskume génov a QTL lokusov s
potencialnym vyuzitim v slachtitel'skych programoch

* nevyhody: prekryv medzi oblastami selekénych signalov a funkénymi oblastami
nemusi vzdy znamenat kauzdlny vztah, informdacie v dostupnych databzach su
obmedzené na aktualne poznatky a nie vidy musia pokryvat vsetky relevantné
geny resp. QTL lokusy
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