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RESUMO

A tecnologia de genotipagem baseada no emprego de chips de SNPs, tem sido
largamente utilizada na detecgao de variagbes no numero de copias (CNVs, do inglés
Copy Number Variation) de regides do genoma, alteracées que podem contribuir para
a variagao fenotipica observada entre individuos. Em animais de producéao, estudos
tém reportado a associacdo de CNVs com caracteristicas de importancia econdémica,
tornando a identificagao e analise desses marcadores moleculares objeto de estudo na
Embrapa. Um fator que interfere na acuracia da identificacdo das CNVs por meio
dessa tecnologia € a ocorréncia das chamadas ondas gendmicas, definidas como
variacoes na intensidade do sinal de hibridizacdo entre amostras (artefatos), cujos
padrbes sao relacionados ao conteudo de GC da regido. Esse fendbmeno pode
influenciar a detecgcao de CNVs pelos algoritmos, resultando em um maior nimero de
falsos positivos. O presente trabalho teve como objetivo avaliar uma metodologia de
ajuste da intensidade do sinal para ondas genOmicas, na identificacao de CNVs em
bovinos da raga Canchim, genotipados com um chip de SNPs de alta densidade.
Foram utilizados 400 dados de genotipagem dos animais, realizadas com o chip
comercial BovineHD BeadChip (lllumina®). A identificagdo das CNVs foi feita por meio
do software PennCNV, que utiliza duas medidas de intensidade de sinal calculadas
para cada SNP: LRR e BAF. Para o ajuste da intensidade do sinal de LRR, foi utilizado
um modelo de regressdo proposto por Diskin et al. (2008), que correlaciona a
intensidade do sinal de um dado marcador com o conteudo de GC dentro de uma
janela de 1Mb ao seu redor, e calcula o residuo para cada marcador como a
intensidade ajustada do sinal. Comparando-se os valores de GCWF (indice que mede
a magnitude de flutuacdo da intensidade do sinal ao longo do genoma) das 400
amostras antes e apods o ajuste, verificou-se uma variacao de -5,197 a 8,694 e -0,006
a 0,008, respectivamente, evidenciando a eficacia do método utilizado na redugao dos

efeitos das ondas genémicas e no aumento da acuracia na inferéncia das CNVs.
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