STRESZCZENIE

Zwierzeta udomowione charakteryzuja si¢ niezwykle roznorodnym umaszczeniem —
jest to cecha, ktéra odroznia je od ich dzikich przodkow. W ciggu ostatnich lat zostato
opublikowanych wiele prac, w ktorych omowiono i uporzadkowano wiedz¢ na temat genéow
warunkujacych umaszczenie. Mimo to, szlaki genetyczne odpowiedzialne za powstawanie
pigmentu i wzoru umaszczenia wciaz nie zostaly wystarczajaco opisane. Do tej pory odkryto
ponad 150 gendw uczestniczacych w powstawaniu pigmentu i wzoru ubarwienia. Naleza do
nich geny zaangazowane w biosyntez¢ melaniny, biologi¢ melanocytow i melanosomoéw oraz
migracj¢ 1 przetrwanie melanocytow podczas transportu. Do tej ostatniej grupy zalicza si¢ gen
kodujacy receptor kinazy tyrozynowej — c-kit. Chociaz zmienno$¢ genu receptora kinazy
tyrozynowej jest czesta przyczyng wystepowania biatych powierzchni w umaszczeniu zwierzat,
to do tej pory nie zostata ona doktadnie opisana dla wielu gatunkow, w tym dla kota domowego
(Felis catus). Dlatego tez celem niniejszej rozprawy doktorskiej jest analiza zmiennosci
sekwencji nukleotydowej genu c-kit kotow rasy ragdoll oraz analiza wplywu wykrytej
zmienno$ci nukleotydowej na udziat w powstawaniu powierzchni biatych we wszystkich trzech
typach umaszczenia kotow tej rasy (colourpoint, colourpoint mitted, colourpoint bicololour).
Badania przeprowadzono na materiale sktadajagcym si¢ z 96 kotow rasy ragdoll. W badanej
grupie znalazto si¢ 15 osobnikéw typu umaszczenia colourpoint, 46 osobnikow typu
colourpoint mitted oraz 35 osobnikdw typu colourpoint bicolour. Do detekcji mutacji
zastosowano sekwencjonowanie poroéwnawcze, co pozwolito na zidentyfikowanie 40
polimorfizméw. Dla kazdego z nich zaprojektowano oraz zoptymalizowano rutynowy test
genetyczny przy uzyciu nastgpujacych technik opartych na reakcji PCR: PCR-RFLP, ACRS-
PCR oraz AS-PCR. Zlokalizowano 22 polimorfizmy typu SNP, ktére do tej pory nie zostaty
opisane w literaturze fachowej oraz w genetycznych bazach danych. Analiza statystyczna (test
niezaleznosci Pearsona y2 oraz doktadny test Fishera) wykazata, ze sposrod 40 loci
zlokalizowanych w genie receptora kinazy tyrozynowej kotow rasy ragdoll, rozktad genotypow
24 z nich wykazywat statystycznie istotny zwigzek z typami umaszczenia kotow rasy ragdoll.
Oprocz 40 zidentyfikowanych polimorfizmdw, postanowiono zbada¢ dwie, istotnie zwigzane z
tematykg pracy mutacje opisane w literaturze fachowej — FERV1 i Gloving.



