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Analise de corridas de homozigose em diferentes populacdes de bovinos
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Resumo: Um dos principais aspectos estudados no ambito da genética populacional é a verificacdo da
possivel diversidade existente entre espécies, ragas e rebanhos e como a homozigose afeta tal diversidade.
Nosso objetivo foi investigar a estrutura populacional de 16 populagdes bovinas de 15 diferentes racas
puras ou compostas, verificando a existéncia de regifes em homozigoses e compara-las com a finalidade
de observar as divergéncias e/ou semelhangas genéticas existentes. Para tanto, genétipos de 2.415 animais
provenientes de quatro diferentes bases de dados foram utilizados nas analises de corridas de homozigose,
realizadas por meio do software PLINK v1.9. Ao total, 24.187 corridas de homozigose foram
encontradas, sendo a maioria classificadas como de tamanho entre 2-4MB. A populacéo que apresentou a
maior quantidade de corridas de homozigose foi a Senepol com 4.198 corridas. Ao contrério, a populagdo
que apresentou a menor quantidade de corridas (184) foi a Nelore, genotipada com painel de 35K.
Relacionando o tamanho das corridas com o tempo de formacdo nota-se que essas foram formadas em
geracbes mais antigas. A distribuicdo e padrdo de aparecimento de corridas de homozigose foi
caracteristico de cada populagdo e evidencia diferentes eventos atuando nas diferentes populagdes ao
longo do tempo.
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Runs of Homozygosity analyses in different bovine cattle populations

Abstract: One of the main aspects of genetic population studies is the possible diversity between species,
breeds, and herds and how homozygosity affects such diversity. Our goal was to investigate the
populational structure of 16 cattle populations from 15 different pure breeds or composites, checking
homozygous regions' existence and comparing them with the finality to observe the genetic divergence
and existent resemblance. Therefore, 2,415 animals’ genotypes provided for four different databases were
used in runs of homozygosity analyses, performed through PLINK v1.9 software. In total, 24,187 runs of
homozygosity were identified, being the majority classified with the length as 2-4MB. The population to
show the higher number of runs or homozygosity was the Senepol with 4.198 runs. In opposite, the
population to shown the smallest number of runs (184) was the Nellore, genotyped with 35K panel.
Relating the length of runs with the time that was created, it is noted that had been created in ancient
generations. The distribution and pattern of runs of homozygosity were characteristic of each population
and evidencing the different events that act on the different populations over time.

Keywords: autozygosity, genetic diversity, population structure.

Introducéo

Um grande nimero de ragas é definido por diferengas fenotipicas e, portanto, constituem modelos
valiosos para estudar a evolucdo do genoma em resposta a processos como selecdo e domesticacao
(Mastrangelo et al., 2018). Essas diferengas fenotipicas séo respostas, ao longo das geracoes, de processos
que levaram a especies a apresentar algumas especificidades produtivas, melhor caracterizando-as. Com o
avanco tecnoldgicos aplicados a biologia molecular tornou-se possivel avaliar profundamente o genoma e
como os processos moleculares influenciam na diversidade genética dentro de cada populagéo. Sabe-se
que a selecdo constante para uma caracteristica pode levar a uma reducdo da variabilidade ao redor das
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regifes gendmicas associadas a essas (Marchesi et al., 2018), levando a uma concentracdo de alelos
homozig6ticos ao redor dessas regibes. Um dos efeitos dessas concentrages € surgimento das corridas
em homozigose (ROH). AS ROH’s sdo definidas como comprimentos continuos de gendtipos em
homozigose que estdo presentes um animal devido aos progenitores transmitirem haplétipos idénticos aos
seus descendentes (Purfield et al., 2012). Objetivo desse estudo foi caracterizar as corridas de homozigose
em 16 rebanhos bovinos, identificando seu comprimento nas diferentes populacdes analisadas e
identificar a diversidade genética existente em algumas das principais racas de bovinos utilizadas no
mundo.

Material e Métodos

Para o estudo proposto, 2.415 gendtipos de 16 rebanhos bovinos foram utilizados durante as
analises. Os dados foram provenientes de quatro bases de dados distintas: Purdue University — com dados
dos animais cruzados Angus x Simental (ANGSIM - 487), Pecuaria Katayama — com dados dos animais
Nelore (NEL50 — 192, NEL35 — 209), Universidade de S&o Paulo — com dados dos animais da raca
composta Montana (MON — 271), e da plataforma WIDDE (http://widde.toulouse.inra.fr/widde/)
fornecendo os dados das ragcas Angus (ANG - 99), Borgou (BOR — 158), Brahman (BRM — 70), Criolo de
Guadalupe (CGU - 140), Charolés (CHL — 62), Gir (GIR — 50), Hereford (HFD - 61), Holandés (HOL —
137), Jersey (JER —84), Limousin (LMS — 87), Senepol (SEN — 153) e Santa Gertrudis (SGT — 55). Para 0
controle de qualidade foi considerada a remocgéo de gendtipos com call rate (>0.9), SNPs duplicados, néo-
autossomais ou sem posi¢do definidas. Para a identificacdo das corridas de homozigose as analises foram
realizadas pelo software PLINK v 1.9 (Purcell et al. 2007), seguindo os seguintes critérios de analises: 1
SNP heterozigoto e 1 perdido foram permitidos; O threshold utilizado de 0.05; O gap entre  SNPs
consecutivos ndo pdde ser maior que 1000 kb; O tamanho minimo de uma ROH de 500 kb; O ndmero
minimo de SNPs consecutivos que formam uma ROH igual a 30; A densidade utilizada de 1 SNP a cada
50 kb; Utilizando uma janela de 50 SNPs.

Resultados e Discusséo
Nosso trabalho propds avaliar 16 populacdes de bovinos de diferentes aptiddes, os quais puderam
ser comparados visto que os mesmos parametros de analise foram adotados quanto a homozigose. As
corridas de homozigose em cada populacéo séo apresentadas na Figura 1.
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Figura 1. Classificacdo de corridas de homozigose em diferentes populacGes de bovinos

Ao total, 24.187 ROHs foram identificadas distribuidas sobre o genoma autossomal das
populagbes. Observa-se que a grande maioria das ROHs foram classificadas como de 2-4MB
representando 55% de todas as ROHSs encontradas. Somente 14% das ROHSs apresentara-se como maiores
que 8MB e, dessas, 24% apresentaram-se maiores que 16MB. O grupo que apresentou maiores
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quantidades de ROHs foram os animais da raga SEN, com 4.198 ROHs distribuidas sobre o genoma
autossomal. Por outro lado, o grupo a apresentar a menor quantidade de ROH (184) foram os animais
pertencentes a raga NEL35. Observa-se que a maioria de ROHs foram definidas como de 2-4MB.
Levando em consideracdo que os eventos de recombinacdo que ocorrem a cada geragdo quebram os
segmentos homozig6ticos em menores porgdes, podemos inferir que as corridas aqui encontradas foram
formadas em geracfes mais antigas, devido ao comprimento observado. Alguns autores correlacionaram
em seus trabalhos os comprimentos das corridas de homozigose com as geracdes as quais essas foram
formadas. Como exemplo, Howrigan, Simonson e Keller (2011) estimaram por dados simulados que
comprimentos de ROHs de 10MB, 5MB e 2,5MB estariam correlacionados a 5, 10 e 20 geracdes,
respectivamente. Ou ainda, Cardoso et al. (2020) trabalhando com populacfes de Angus, estimou que 0s
comprimentos de ROHs maiores que 16MB se formaram ha menos de 3 geragdes e que ROHs menores
de 8MB h& mais que 6 geracbes. Um dos grandes desafios em administrar a diversidade genética de
populacBes é saber justamente as regifes do genoma que estdo em homozigose, uma vez que essa €
altamente heterogénea no genoma. Essa administracdo e caracterizacdo da estrutura genética das
populacgBes é essencial para 0 acesso a diversidade e entendimento das agdes do tempo sobre tal, bem
como na utilizagdo em programas de conservacdo e ainda para o bom controle de programas de
melhoramento genético animal.

Concluséo
O nuamero e a concentracdo de corridas de homozigose foram caracteristicos de cada populacéo
sugerindo que diferentes eventos atuaram nas diferentes popula¢fes ao longo do tempo. Os animais a
apresentarem a maior quantidade de corridas foram os animais da populagdo Senepol e a menor
quantidade os animais da raca Nelore genotipados com painéis de 35K. De modo geral, para grande parte
das populacbes, as corridas de homozigose foram classificadas como de 2-4MB sugerindo que estas
foram formadas em geracGes mais antigas, sendo transmitidas ao longo das geragdes.
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