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Variagdes no numero de copias Copy Number Variations (CNVs) podem
ser definidas como regides gendmicas onde o nimero de cépias do DNA
difere entre 2 ou mais individuos de uma populagdo. Em humanos, obser-
va-se que algumas dessas CNVs sao responsaveis pela variabilidade feno-
tipica, incluindo a susceptibilidade a doengas (BECKMANN et al., 2007).
Vérias publicagbes tém relatado o efeito das CNVs na expresséo génica e
na associagao com doencgas complexas (ROVELET-LECRUX et al., 2006).
Em animais de produgéo, a caracterizagdo dessa variagao genética € um
passo importante na identificagdo de genes ou regides genémicas ligadas
a caracteristicas fenotipicas, particularmente as de importancia econémica.
A Empresa Brasileira de Pesquisa Agropecuaria (Embrapa), tem adotado
amplamente a tecnologia dos chips de genotipagem de SNPs em rebanhos
bovinos para a utilizagdo dos dados obtidos em estudos de associagéao
genética em larga escala. Esses estudos tém sido utilizados como ferra-
mentas em programas de melhoramento animal; cujo foco é a melhoria

da qualidade de carne e a obtencédo de animais mais resistentes a endo e
ectoparasitas, entre outros; para a identificagdo de marcadores molecula-
res para essas caracteristicas. Recentemente, com o emprego dos chips
de alta densidade de SNPs, metodologias que permitem a sua utilizagao
na identificagdo de Copy Number Variation (CNVs) foram desenvolvidas
(HENRICHSEN et al., 2009). Assim, o objetivo desse estudo foi construir
um pipeline de bioinformatica para a identificagdo e analise de CNVs a par-
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tir dos dados gerados pelos chips de genotipagem de SNPs da plataforma
lllumina, o qual tem sido largamente utilizado na genotipagem de reba-
nhos bovinos da Embrapa. Para a construgéo do pipeline, foram utilizados
dados de 400 animais (Canchim), participantes de um programa de me-
Ihoramento da Embrapa Pecuaria Sudeste, genotipados com o BovineHD
BeadChip (lllumina). O pipeline foi baseado na utilizagcao da ferramenta
PennCNV (WANG et al., 2007) para a identificacdo das CNVs a partir dos
dados brutos de intensidade de sinal gerados pela metodologia de geno-
tipagem; pela ferramenta ANNOVAR (WANG et al., 2010), para anotagéo
das CNVs identificadas; e programas e scripts desenvolvidos em Perl, para
a converséao dos arquivos de entrada e visualizagao dos arquivos de saida.
Analisando os dados acima citados no pipeline proposto, um total de 5.684
CNVs foram detectadas em 192 amostras (que restaram apds a utiliza-
¢éo de filtros de qualidade) de DNA de gado Canchim, com um tamanho
médio de 578.159bp. Nés estamos, agora, identificando as Copy Number
Variariation Regions (CNVRs), por meio da jun¢do de CNVs que se sobre-
pdem entre as amostras e identificando os genes e regides regulatérias
presentes nessas regides, por meio da ferramenta ANNOVAR. Para cada
gene identificado sera atribuido um termo de Ontologia Génica (GO), para
a identificacdo daqueles enriquecidos entre as CNVs. Os préximos passos
incluem a visualizagdo das CNVs identificadas em um browser visualizador
de genomas (Gbrowse) e a inclusao do presente pipeline na plataforma
Web Galaxy, para ampla utilizagdo pelos técnicos da Embrapa envolvidos
nos projetos que visam a identificacdo e analise de CNVs e também de
toda a comunidade cientifica da area.
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