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Resumo — O objetivo deste estudo foi avaliar um painel com 13 marcadores
do tipo polimorfismo de nucleotideo unico (SNP), funcionais e n&o funcionais,
em genes previamente associados a determinacao da pelagem (ASIP,
MC1R, TYRP1 e MITF), visando a caracterizagdo da cor da pelagem em
ovinos brasileiros. Em estudos de SNPs, marcadores n&o funcionais sao
aqueles sem efeito direto conhecido sobre proteina ou expressdo génica.
Foram genotipadas 1.152 amostras de DNA de ovinos de 15 ragas, incluindo
animais conservados ex situ no Banco Brasileiro de Germoplasma Animal
(BBGA), e estimadas as frequéncias alélicas por raga em cada gene/regido,
bem como as frequéncias haplotipicas dos SNPs nos genes MC1R e TYRP1.
No gene ASIP, a variante da insercdo de 5-pb (AGGAA) da indel g.100-
105del (D,) foi a mais frequente, assim como o alelo G do loco rs401457425
A>G. No gene MC1R, o alelo T (E*) predominou no p.M73K e o alelo G (E*)
no p.D121N, ambos associados a pelagem branca. No gene MITF, o alelo
T do rs414386339 C>T foi o mais frequente, enquanto o alelo G do loco
rs429090866 A>G predominou. Foram identificados trés haplétipos para
o MC1R, sendo o Haplétipo 1, associado a cor branca, o mais frequente,
presente em 14 ragas. No TYRP1, foram identificados quatro haploétipos,
com o Haplétipo 4 presente em todas as ragas. Conforme os resultados
observados, as amostras de germoplasma do BBGA retém parte da
diversidade genética das populagdes conservadas in situ. Apesar de ajustes
para sua otimizagao serem recomendados, o painel reduzido foi eficiente
em genotipar as racas ovinas brasileiras. Tal ferramenta pode ser aplicada
em estudos de conservacéo de recursos genéticos e melhoramento animal,
impactando diretamente a cadeia produtiva de 1a e pele, sobretudo em racas
localmente adaptadas de grande importancia econémica, como a Crioula.

Termos para indexacdo: Ovis aries, recursos genéticos animais, MC1R,
TYRP1, ASIP, MITF.



Abstract — Genetic diversity of Brazilian
sheep breeds: SNPs markers associated
with coat color

The aim of this study was to evaluate a panel of 13
single nucleotide polymorphism (SNP) markers, func-
tional and non-functional, in genes previously asso-
ciated with coat color determination (ASIP, MC1R,
TYRP1, and MITF), for characterizing coat color in
Brazilian sheep. In SNP studies, non-functional mark-
ers are those with no known direct effect on protein or
gene expression. A total of 1,152 DNA samples from
15 sheep breeds, including animals conserved ex situ
at the Brazilian Animal Germplasm Bank (BBGA), were
genotyped, and allele frequencies were estimated by
breed for each gene/region, as well as haplotype fre-
quencies for SNPs in MC1R and TYRP1. In the ASIP
gene, the 5-bp insertion variant (AGGAA) of indel
g.100-105del (D,) was the most frequent, as was the G
allele of rs401457425 A>G. In MC1R, the T allele (E")
at p.M73K and the G allele (E*) at p.D121N predomi-
nated, both associated with white coat color. In MITF,
the T allele of rs414386339 C>T was the most frequent,
while the G allele of rs429090866 A>G predominated.
Three haplotypes were identified for MC1R, with Hap-
lotype 1, associated with white coat color, being the
most frequent, present in 14 breeds. In TYRP1, four
haplotypes were identified, with Haplotype 4 present
in all breeds. According to the results, the germplasm
samples of BBGA retain some of the genetic diversi-
ty observed in in situ conserved populations. Although
optimization adjustments are recommended, the re-
duced panel proved efficient in genotyping Brazilian
sheep breeds. This tool can be applied in genetic re-
source conservation and animal breeding studies, di-
rectly impacting the wool and leather production chain,
especially in locally adapted breeds of high economic
importance, such as the Crioula.

Index terms: Ovis aries, animal genetic resources,
MC1R, TYRP1, ASIP, MITF.

Introducao

O Brasil apresenta ampla diversidade de recur-
sos genéticos ovinos, com ragas lanadas e deslanadas
adaptadas a distintas condigdes climaticas. Essa varia-
bilidade genética se reflete em caracteristicas fenotipi-
cas marcantes, como a cor da pelagem. A raca Criou-
la, por exemplo, € uma raga lanada nacional, que nao
esta mais em risco de extingdo e tem potencial para
ser usada em programas de melhoramento genético.
Ela possui, por exemplo, 1a colorida, usada em artesa-
nato e tapecaria (Associacgéo..., 2025). Entre as desla-
nadas, a Santa Inés, amplamente distribuida, sobretu-
do no Nordeste, exibe pelagens que variam do branco
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ao preto, passando pelo marrom, castanho e chitado,
sendo os individuos de pelagem branca mais tolerantes
ao calor (McManus et al., 2011). De modo semelhante,
na ragca Morada Nova, a variedade branca, que assim
como a vermelha é reconhecida pela Associagao Brasi-
leira de Criadores de Ovinos (ARCO), apresenta maior
capacidade de termorregulagdo em ambientes quentes
(Leite et al., 2020). Essas observacdes reforcam a com-
plexidade genética da cor de pelagem em ovinos bra-
sileiros, fortemente influenciada por pressdes seletivas
ligadas a adaptacéo climatica.

De modo geral, ovinos sdo animais modelo
para estudos de regulacao da cor de pelagem (Zhou et
al., 2023). Importantes genes candidatos para essa ca-
racteristica incluem: Melanocortin 1 Receptor (MC1R),
Agouti Signaling Protein (ASIP), Tyrosinase Related
Protein 1 (TYRP1) e Microphthalmia-Associated Trans-
cription Fator (MITF) (Bennett; Lamoreux, 2003; Sear-
le, 1968; Vage et al., 1999; Li et al., 2014). Entretanto,
os genes ASIP e MC1R interagem epistaticamente na
regulagcdo da sintese de eumelanina e feomelanina,
sendo determinantes na coloragcéo da pelagem ovina
(Rochus et al., 2019). O alelo dominante ED do MC1R
promove a produgdo de eumelanina (pelagem preta),
enquanto os recessivos E+ favorecem a sintese de
feomelanina (tons amarelos, vermelhos ou claros). No
ASIP, alelos dominantes estimulam a feomelanina, ao
passo que 0s recessivos reduzem sua expressao, favo-
recendo a eumelanina (Fontanesi et al., 2011).

Atualmente, BeadChips de genotipagem de
DNA sao amplamente utilizados em estudos de carac-
teristicas especificas, como a cor da pelagem (Li et al.,
2014; Muniz et al., 2016; Gebreselassie et al., 2020).
Todavia, apesar de eficiente, essa tecnologia demanda
infraestrutura avancada e alta capacidade computacio-
nal, elevando custos e limitando sua adogao rotineira
por produtores individuais (Wilkinson et al., 2011). Por
outro lado, painéis reduzidos de SNPs (Polimorfismos
de Nucleotideo Unico) viabilizam a genotipagem de
marcadores associados a uma caracteristica especi-
fica, a custo menor, tendo sido previamente utilizados
em estudos com ovinos (Paim et al., 2019; Marina et
al., 2022; Rodrigues et al., 2022). Contudo, ainda néo
existe um painel de SNPs otimizado para a cor de pela-
gem, que atenda com precisao a diversidade das ragas
ovinas brasileiras.

Uma parceria entre a Embrapa Recursos Gené-
ticos e Biotecnologia, Embrapa Caprinos e Ovinos, Em-
brapa Pecuaria Sul e Universidade de Brasilia (UnB),
resultou em um painel reduzido com 13 SNPs associa-
dos a cor da pelagem ovina, previamente identificados
em ragas europeias, norte americanas e brasileiras.

Com isso, o objetivo do presente estudo foi
utilizar o painel para genotipar um numero amostral
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significativamente alto de animais de racas localmente
adaptadas, além de algumas ragas comerciais criadas
no pais. Buscou-se avaliar a eficacia desses marcado-
res na caracterizagdo genética da diversidade da pela-
gem em ovinos brasileiros. Foram utilizadas amostras
de animais provenientes de unidades de conservagao
in situ da Embrapa distribuidas pelo pais. Além disso,
foram incluidas amostras de germoplasma de repro-
dutores do Banco Brasileiro de Germoplasma Animal
(BBGA).

Material e Métodos

Foram utilizadas 1040 amostras de sangue to-
tal do Banco de DNA e Tecidos da Embrapa Recursos
Genéticos e Biotecnologia. Estas sdo provenientes de
animais de 15 racas diferentes: Santa Inés, Morada
Nova, Crioula, Rabo Largo, Somalis Brasileira, Berga-
macia Brasileira, Corriedale, lle de France, Pantaneira,
Dorper, Damara, Suffolk, Hampshire, Texel e Barriga
Negra.

Além disso, foram inclusas amostras de sémen (N=112)
do Banco Brasileiro de Germoplasma Animal (BBGA),

pertencentes a sete dessas racas: Bergamacia Brasilei-
ra, Crioula, Hampshire, Morada Nova, Somalis Brasileira,
Santa Inés e Texel.

O DNA das amostras de sangue e sémen foi ex-
traido no Laboratério de Genética Animal (LGA) da Em-
brapa Recursos Genéticos e Biotecnologia, utilizando o
protocolo de extragao modificado da Gentra Puregene
Blood Kit, Qiagen (https://www.giagen.com/us). Foram
genotipados 13 SNPs distribuidos em éxons, ou seja, re-
gides de sequéncia transcritas e traduzidas, e em regides
intergénicas dos genes ASIP (5), MC1R (2), TYRP1 (4) e
MITF (2), conforme descrito na Tabela 1. Foram utilizados
ensaios do tipo primer alelo especifico (ASP1 e ASP2 —
primer loco-especifico e primer amplificacao-especifica)
via dindmica de fluidos, Fluidigm EP1™ (Fluidigm, San
Francisco, CA, EUA), seguindo instrugdes do fabricante.
Os primers foram desenhados conforme os parametros
indicados pela ferramenta D3 (https://d3.fluidigm.com/).

Apos a genotipagem, o controle de qualidade foi
conduzido no SNP & Variation Suite v8.9.1 — SVS (Gol-
den Helix, Bozeman, MT, www.goldenhelix.com), elimi-
nando amostras e marcadores com taxa de chamada de
<0,80 e <0,75, respectivamente.

Tabela 1. 13 marcadores SNPs selecionados nos genes ASIP, MC1R, TYRP1 e MITF.

Alelo de Re-  Alelo Alter-

Efeito fenotipico no alelo

Marcador Gene SNP A . g Raca Referéncia
feréncia nativo alternativo
9.5051G>C ASIP G/C G C cor preta Texel/Romanov/Merino  Norris e Whan (2008)
g.5172T>A ASIP TIA T A cor branca Texel/Romanov/Merino  Norris e Whan (2008)
ASIP AGGAA/
D, AGGAA del ou D, cor escura Texel/Romanov/Merino  Norris e Whan (2008)
ASIP del
ASIP AGCCGCCTC/
D, AGCCGCCTC del ou D, cor escura Texel/Romanov/Merino  Norris e Whan (2008)
ASIP del
rs401457425 A>G ASIP AG A G sem efeito conhecido Finnsheep Li etal. (2014)
p.M73K MC1R TIA TouE* Aou EP cor escura Norwegian Dala Vége et al. (1999)
p.D121N MC1R G/A GouE* Aou EP cor escura Norwegian Dala Vage et al. (1999)
c.462C>T TYRP1 cIT c T mutagdo Z?:i’t‘g;"sa (M Nanping/Romney Marsh  Deng et al. (2008)
c.192G>C TYRP1 G/IC G C sem efeito conhecido Nanping/Romney Marsh Deng et al. (2008)
c.869G>T TYRP1 GIT G T cor escura Soay Gratten et al. (2007)
rs429648229 C>T  TYRP1 CIT Cc T sem efeito conhecido Muiltiplas ragas (ISGC et al., 2010)
rs414386339 C>T MITF CIT Cc T sem efeito conhecido Multiplas ragas (ISGC et al., 2010)
rs429090866 A>G MITF AG A G sem efeito conhecido Finnsheep (ISGC et al., 2010)

As frequéncias alélicas e haplotipicas, foram estimadas
nos softwares GenAlEx 6.5 (Peakall; Smouse, 2012),
Arlequin 3.5.2.2 (Excoffier; Lischer, 2010) e SHEsis
(Shi; He, 2005; Li et al., 2009).

Resultados

Apds controle de qualidade, restaram 845 amos-
tras com taxa de chamada >0,80. Entre os 13 SNPs ge-
notipados, restaram oito para as analises, pois quatro
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foram eliminados por taxa de chamada <0,75 e a in-
del D9 (ASIP) por ser monomérfica (todos os animais
de todas as ragas possuem a variante da insergao do
fragmento de 9 pb — AGCCGCCTC).

No conjunto de amostras do Banco Brasileiro
de Germoplasma Animal (BBGA), a inser¢do de 5 pb
(AGGAA) no loco g.100_105del (D5) do gene ASIP foi
a variante mais frequente no germoplasma conserva-
do das ragas Texel, Crioula, Hampshire, Morada Nova,
Somalis Brasileira e Santa Inés. A delecdo, por outro
lado, associada ao fenétipo de coloracdo escura, foi
observada apenas nas ragcas Bergamacia Brasileira,
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Crioula, Morada Nova, Somalis Brasileira e Santa
Inés (Figura 1). Ainda no BBGA, o alelo G no loco
rs401457425 A>G (ASIP) foi o mais frequente na
maioria das ragas, com excecado da Somalis Brasi-
leira e da Crioula.

Nos loci p.M73K e p.D121N do gene
MC1R, os alelos T (E+) e G (E+), associados a pe-
lagem branca, predominaram em grande parte das
ragas, estando fixados nas ragas comerciais Texel
e Hampshire. Ja na raga Somalis Brasileira, os ale-
los A (ED), associados ao fendtipo de cor escura,
sdo mais frequentes.

1,00
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0,80 -

Frequéncia
o
(%3]
=}

0,20 -

0,10 -

0,00 - :
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Figura 1. Frequéncias alélicas de oito SNPs nos genes ASIP, MC1R, TYRP1 e MITF em 88 amostras de carneiros do Banco Brasileiro

de Germoplasma Animal (BBGA), distribuidos entre as ragas: OB — Bergamacia Brasileira (N=2); OCL — Crioula (N=26); OH — Hampshire
(N=2); OMN — Morada Nova (N=36); OS — Somalis Brasileira (N=4); OS| — Santa Inés (N=16); OT — Texel (N=2).

Assim como observado nos resultados do
BBGA, no loco o g.100-105del (D5) do ASIP, a inser-
¢éo de 5 pb (AGGAA) é a mais frequente na maio-
ria das ragas do estudo, com excecgao da Corriedale,
raca comercial caracterizada pela cor branca, que
apresentou frequéncia mais alta (62%) para a variante
da delecdo (Tabela 2). Entre as amostras conserva-
das in situ, observou-se ainda um padrao semelhante
ao do BBGA quanto a predominancia do alelo G no
loco rs401457425 A>G (ASIP) na maioria das racas.
As excegles incluiram Damara, Somalis Brasileira e
Rabo Largo, com maiores frequéncias do alelo A (90%,
69% e 68%, respectivamente). Para os loci p.M73K e
p.D121N (MC1R), o alelo E+ permaneceu como o mais
comum nas ragas de pelagem branca, estando fixa-
do em Bergamacia Brasileira, Corriedale, Hampshire,
Pantaneiro, Suffolk e Texel. Por outro lado, as racas de
pelagem escura, como Crioula, Damara, Santa Inés,
Dorper e Somalis Brasileira, apresentaram maiores

frequéncias do alelo EP, confirmando o padréao de
dominancia conhecido entre esses alelos.

No gene TYRP1, o alelo C do loco c.
462C>T é o mais frequente em dez racas, com ex-
cegao dos ovinos Bergamacia Brasileira, Damara,
Morada Nova, Rabo Largo e Santa Inés, nos quais
o alelo T foi mais frequente. No loco rs429648229
C>T, o alelo C esta fixado na Morada Nova e é o
mais frequente em quase todas as racas, com ex-
cegdo da Hampshire e da Somalis Brasileira. No
gene MITF, no loco rs414386339 C>T, o alelo T
foi mais frequente em nove racgas, com excecao
da Barriga Negra, Bergamacia Brasileira, Morada
Nova, Pantaneiro, Rabo Largo e Santa Inés, todas
localmente adaptadas. No loco rs429090866 A>G,
o alelo A foi mais frequente em apenas duas ragas:
Morada Nova (80%) e Rabo Largo (63%) (Tabela
2).
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Tabela 2. Frequéncias alélicas de oito SNPs nos genes ASIP,

ovinas do Brasil.

5

MC1R, TYRP1 e MITF nas principais ragas

Racga'

Gene Loco Alelo “0EN OB OC OCL ODA ODO OH OFF OMN OPT ORL OSI OS OSUF OT
100_105

9 % AcGAA 099 098 038 061 1 09 1 088 087 08 1 080 09 08 1

ASIP by del 001 002 061 039 0 004 O 012 043 011 0 020 002 017 0

's401457425 A 052 039 026 044 090 014 007 010 040 041 068 041 069 027 029

A>G G 048 061 074 056 010 086 093 090 060 059 032 059 031 073 071

owTKmT A 006 0 0 051 070 i 0 017 027 0 015 072 099 0 0

VCIR T 094 1 1 049 030 0 1 08 073 1 085 028 001 1 1

0.D121N A 0O O 004 051 0 094 0 008 0 0 0 021 099 O 0

A>G G 1 1 09 049 1 006 1 092 1 1 1079 001 1 1

 462CT C 026 034 079 075 042 083 057 069 029 067 020 025 070 070 096

vRpT T 074 066 021 025 058 017 043 031 071 033 080 075 030 030 0,04

1s420648220 C 079 087 062 067 050 061 043 090 1 074 093 092 040 064 093

c>T T 021 013 038 033 050 039 057 010 0 026 007 008 060 036 007

's414386339 _ C 088 072 040 049 010 010 014 036 086 058 074 080 010 039 029

e c>T T 012 028 060 051 090 090 086 064 014 042 026 020 090 061 071

1s429090866 A 0,50 027 005 048 030 028 025 040 080 034 063 029 050 034 025

A>G G 050 073 095 052 070 072 075 060 020 066 037 071 050 066 075

'Racga: OBN — Barriga Negra (N=43); OB — Bergamacia Brasileira (N=39); OC —Corriedale (N=29); OCL — Crioula (N=44); ODA — Damara
(N=10); ODO - Dorper (N=18); OH — Hampshire (N=14); OIF — lle de France (N=39); OMN — Morada Nova (N=129); OPT — Pantaneira
(N=46); ORL- Rabo Largo (N=34); OS| — Santa Inés (N=233); OS — Somalis Brasileira (N=14); OSUF — Suffolk (N=37); OT — Texel (N=28).

As frequéncias haplotipicas dos genes MC1R
e TYRP1 foram estimadas com base na localizacao
dos SNPs dentro de seus respectivos genes. No gene
MC1R, dois SNPs no éxon 1 foram analisados: p.M73K
(cédon 73) e p.D121N (codon 121). Trés haplotipos dis-
tintos foram identificados: Haplétipo 1 (T/G), ou tipo sel-
vagem (E+/ E+), associado ao fenétipo de cor branca;
Haplétipo 2 (A/G), ou heterozigoto (EP/E+); e Haplotipo
3 (A/A), ou mutante (EP/ED), associado a |a escura.

O Haplotipo 1 foi identificado na maioria das
populagdes, com excegao da raga Dorper (Tabela 3).
Esse haplétipo esta fixado (100%) em seis racgas la-
nadas (Bergamacia Brasileira, Corriedale, Hampshire,
Pantaneiro, Suffolk e Texel), enquanto ocorre em baixa
frequéncia na Santa Inés (28%) e na Somalis Brasilei-
ra (1%). A raga Crioula ndo apresentou o Haplétipo 2
(A/G), com frequéncias divididas entre os Haplotipos

1 (49%) e 3 (51%). O Haplétipo 2 também esta
ausente na Somalis Brasileira, quase fixada para
o Haplétipo 3 (99%), e nas racas Bergamacia
Brasileira e Pantaneiro, fixadas para o Haplétipo
1 (100%). O Haplétipo 3 (A/A), foi encontrado em
cinco ragas (Crioula, Dorper, lle de France, Santa
Inés e Somalis), estando ausente em importantes
ragas comerciais de cor branca e na raga deslana-
da Morada Nova, que apesar de possuir individuos
de coloragao preta, este fendtipo nao € oficialmen-
te registrado pela associacao de criadores.

No gene TYRP1 foram analisado dois
SNPs e identificados quatro haplétipos: Hapléti-
po 4 (C/C), Haplétipo 5 (C/T), Haplétipo 6 (T/C) e
Haplétipo 7 (T/T), sendo o Haplétipo 4 o mais fre-
quente, presente em todas as ragas genotipadas
(Tabela 3).
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Tabela 3. Frequéncias haplotipicas estimadas com os SNPs p.M73K e p.D121N (MC1R) e ¢.462C>T e
rs429648229 C>T (TYRP1) nas principais ragas ovinas do Brasil.

MC1R TYRP1
Raca’ N HA H2 H3 H4 H5 H6 H7
((TSL_‘;” ('?‘Ii_ff/)E?)” %{})Eg)" (cic)  (CIT)  (TIC) (TIT)
OBN 43 0,94 0,06 0,22 003 0,58 0,17
OB 39 1 0,34 0,53 0,13
oc 29 1 0,52 027 017 0,04
ocL 44 0,49 0,51 0,50 025 0,17 0,08
ODA 10 0,30 0,70 0,12 030 0,22 0,36
ODO 18 0,55 028 0,06 0,11
OH 14 1 0,22 035 0,21 0,22
OIF 39 0,83 0,09 0,09 0,60 009 0,29 0,02
OMN 129 0,73 0,27 0,28 0,01 0,71
OPT 46 1 0,52 015 0,22 0,11
ORL 34 0,85 0,15 0,18 002 077 0,03
osl 233 0,28 0,52 0,20 0,22 003 0,70 0,05
0S 14 0,01 0,99 0,27 043 0,17 0,13
OSUF 37 1 036 035 0,26 0,03
oT 28 1 092 0,04 0,04

'Raga: OBN — Barriga Negra (N=43); OB — Bergamacia Brasileira (N=39); OC —Corriedale (N=29); OCL — Crioula (N=44); ODA — Damara
(N=10); ODO — Dorper (N=18); OH — Hampshire (N=14); OIF — lle de France (N=39); OMN — Morada Nova (N=129); OPT — Pantaneira
(N=46); ORL- Rabo Largo (N=34); OSI — Santa Inés (N=233); OS — Somalis Brasileira (N=14); OSUF — Suffolk (N=37); OT — Texel (N=28).

Discussao

No gene ASIP, a cor preta recessiva foi as-
sociada a presenca da delegédo D, ou da variante
9.5172T>A (Norris; Whan, 2008). Contudo, é impor-
tante ressaltar que interacdes epistaticas entre os ge-
nes ASIP e MC1R ja foram reportadas em diversas
ragas ovinas (Fontanesi et al., 2011; Hepp et al,,
2016; Cavalcanti et al., 2017; Rochus et al., 2019; Di-
mov et al., 2025). Essas interagdes podem justificar
a alta frequéncia da delegéo D, observada na raga
Corriedale, cuja pelagem branca é determinada pela
acéo dos alelos E*/E* no gene MC1R, que suprimem
a expresséo fenotipica da cor preta na delegéo D, do
ASIP. Apesar disso, a variante da insergéo de 5 pb
foi a mais frequente na maioria das ragas do estudo,
incluindo as amostras do BBGA.

No loco rs401457425 A>G, o alelo A, asso-
ciado a pelagem branca na raga Finnsheep, apresen-
ta efeito dominante sobre o alelo G (Li et al., 2014).
No presente estudo, o alelo G foi o mais frequente,
e apenas as ragas deslanadas Damara, Rabo Largo
e Somalis Brasileira apresentaram frequéncias mais

' Disponivel em: https://d3.fluidigm.com/

altas para o alelo A, sendo que nesta ultima o alelo
A também predomina nas amostras do BBGA. Em-
bora esteja associado ao fenétipo de 1a branca nas
ovelhas Finnsheep, estudos complementares sao
necessarios para elucidar o papel dessa mutagao
nos animais brasileiros e se ha alguma contribui¢cdo
dessa variante na pelagem dos deslanados.

Em ovinos da raga Crioula, as deleges D, e
D, do gene ASIP foram previamente reportadas por
Cavalcanti et al. (2017). Entretanto, os autores en-
contraram apenas um animal D,/D, e D,/D,, contras-
tando com o presente estudo, em que a frequéncia
dos animais D,/D, na Crioula foi maior. Isso pode ser
explicado pelo nimero amostral maior utilizado na
presente investigagdo. Outro fator é a diferenga en-
tre metodologias de genotipagem utilizadas naquele
trabalho e no trabalho atual. E possivel que exista
uma limitacdo da metodologia de genotipagem Flui-
digm, que ndo recomenda a inclusédo de indels com
elevados numeros de pares de base, conforme o
manual da ferramenta D3'. Embora as mutagbes
D, e Dy néo estejam significativamente associadas
a cor da pelagem na raga Crioula (Cavalcanti et al.,
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2017), estudos sugerem que, em conjunto com a
mutacdo g.5172T>A e a interagéo epistatica com
os alelos E+ e EDP do gene MC1R, esses marcado-
res ajudam a explicar o fenétipo observado na raga
(Cavalcanti et al., 2017; Hepp et al., 2016). No en-
tanto, no presente estudo, o SNP g.5172T>A apre-
sentou baixa taxa de chamada na genotipagem, o
que motivou sua exclusdo das analises. Conside-
rando a dificuldade de confiabilidade da indel D, e
os problemas de desempenho do g.5172T>A, op-
tou-se, no caso da Crioula, pela avaliagdo apenas
dos SNPs do gene MC1R no painel reduzido, uma
vez que ja permitem inferéncia adequada do fendti-
po na raga Crioula.

No gene MC1R, estudos anteriores com a
raga Crioula identificaram que o alelo dominante EP
das variantes p.M73K e p.D121N esta relacionado

a coloragao escura da 13, enquanto o alelo recessivo E*
esta associado a pelagem branca, sendo encontrado
em homozigose apenas em ovelhas brancas (Hepp et
al., 2012, 2016). De forma consistente, a presente in-
vestigagao revelou uma predominancia do haplétipo E*/
E*na maioria das ragas analisadas, especialmente na-
quelas com coloragéo predominantemente branca, tan-
to nas amostras do BBGA como nas demais amostras.
Em contraste, o EP/EP foi menos frequente e restrito as
ragas Crioula, Dorper, Santa Inés e Somalis Brasileira,
que apresentam variagdes de cor ou individuos com ca-
beca preta. Notavelmente, na racga Crioula, observou-se
uma distribuicdo equilibrada do EY/EP (51%) e do E*/E*
(49%), refletindo a diversidade fenotipica caracteristica
da raga, cuja la naturalmente colorida varia do branco
ao preto, passando pelo cinza e marrom (Figura 2).

-

Figura 2. Diversidade de pelagem na raga ovina Crioula, exibindo variagdes de cores que vao do branco (A), passando pelo cinza (B)

marrom (C), até o preto (D). Fonte: Alelo Recursos Genéticos.

O gene MC1R foi previamente apontado
como determinante na variagdo da cor da pelagem
na raga Santa Inés (Jardim et al., 2018). No pre-
sente estudo, os animais dessa raga apresentaram
os trés haplétipos descritos para esse gene (E*/E*,
ED/E* e EP/EP), em conformidade com a diversida-
de fenotipica observada, dado que a raga possui
oficialmente quatro padrées de coloragdo reco-
nhecidos. Esses resultados reforcam a associagédo
funcional entre os alelos do MC1R e a expressao

fenotipica da pelagem na Santa Inés. Previamente, o
alelo dominante ED também foi reportado em outras ra-
¢as, de coloragao majoritariamente escura, como Black
Corriedale, Karakul e Black Merino (Vage et al., 2003;
Royo et al., 2008). Entretanto, em ovinos com fenoti-
pos coloridos, o alelo ED ndo € comum, sugerindo a
participagdo de outros genes na regulagéo da cor de
pelagem (Vage et al., 2003; Beraldi et al., 2006; Royo et
al., 2008; Fontanesi et al., 2011; Traoré et al., 2012). De
maneira similar, no presente estudo, o alelo ED foi ob-
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servado em baixa frequéncia na raga Morada Nova,
que possui apenas os haplotipos E+/E+ e ED/E+, com
este ultimo em menor frequéncia. Nesta raga, apenas
duas variedades sao registradas pela ARCO, sendo
elas a vermelha e a branca (Figura 3).
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Animais de coloragdo preta sdo geralmente des-
classificados para fins de registro, embora nao se-
jam incomuns nos rebanhos (Muniz et al., 2016;
Shiotisuki et al., 2016), o que pode explicar a pre-
senca do alelo EP na raga.

Figura 3. Exemplares da raga ovina Morada Nova nas variedades de pelagem branca (A) e vermelha (B). Fonte: Alelo Recursos Genéticos.

No gene TYRP1, os loci c. 462C>T (mutagéo
silenciosa) e rs429648229 C>T (mutagdo sem efeito
conhecido) ndo provocam altera¢gdes nos aminoaci-
dos e, portanto, ndo afetam a atividade enzimatica
(Deng et al., 2008). Portanto, é improvavel que ex-
pliquem a variagao na cor de pelagem das ragas bra-
sileiras. Hepp et al. (2016), relataram a auséncia de
associagao entre 18 SNPs no gene TYRP1 e os para-
metros de coloracdo da pelagem em ovinos Crioula,
que é uma importante raga lanada localmente adap-
tada do pais.

No gene MITF, no loco rs414386339 C>T, o
alelo T é o mais frequente na maioria das ragas ava-
liadas aqui. As excecdes foram as racas localmente
adaptadas Bergamacia Brasileira, Morada Nova e
Santa Inés, que apresentaram frequéncias mais altas
para o alelo C, tanto nas amostras de animais con-
servados in situ, quanto no germoplasma do BBGA.
Embora n&o pareca explicar a cor de pelagem nessas
ragas especificas e ndo haja evidéncias atuais de um
efeito funcional associado a essa mutacao (Li et al.,
2014), sua analise em estudos futuros pode revelar
uma possivel relagdo com o fenétipo de coloragao
branca com cabecga preta. Isso porque nas ragas Dor-
per, Damara, Hampshire e Somalis Brasileira, carac-
terizadas pelo fendétipo de pelagem corporal branca
e cabecga preta, o alelo T apresenta alta frequéncia,
estando praticamente fixado. No loco rs429090866
A>G, previamente associado a variagdo da coloragédo
da pelagem do branco ao preto (Li et al., 2014), o

alelo G foi o mais frequente na maioria das ragas
genotipadas neste estudo, com excecéo das racas
Morada Nova e Rabo Largo, nas quais predomi-
nam variedades de pelagem branca e vermelha,
conforme registros pela ARCO. A alta frequéncia
do alelo G, especialmente em ragas caracteriza-
das por pelagem predominantemente branca, su-
gere uma possivel associacdo desse alelo com o
fenotipo de cor branca. Contudo, essa hipotese
requer validagao por meio de estudos adicionais.

Diversos estudos visaram esclarecer a
genética da cor de pelagem em pequenos rumi-
nantes (Zhang et al., 2017; Wu et al., 2021; Shi
et al., 2022; Vasu et al., 2024; Dimov et al., 2025;
Zhou et al., 2025; Jemaa et al., 2025). Contudo,
no contexto brasileiro, investigacbes acerca do
tema séo escassas, sobretudo em ragas desla-
nadas, como Santa Inés e Morada Nova, onde o
fator adaptacdo ambiental é importante. Dessa
forma, uma ferramenta de genotipagem de baixo
custo, direcionada as particularidades genéticas
das ragas ovinas brasileiras, representa uma alter-
nativa promissora para estudos de melhoramento
genético voltados a cor de pelagem. Ressalta-se,
porém, a necessidade de otimizar o painel redu-
zido testado, excluindo variantes sem associagao
significativa ao fenotipo em populagdes nacionais,
como a mutagao silenciosa ¢.462C>T e a variante
rs429648229 C>T, de efeito funcional desconhe-
cido no gene TYRP1. Além disso, a utilizagdo da



Diversidade genética das ragas ovinas brasileiras [...]

metodologia de genotipagem Fluidigm pode ser
reavaliada, considerando-se alternativas que
apresentem maior robustez e precisdo, com o
objetivo de reduzir as baixas taxas de chamada
observadas em determinados marcadores.

Este estudo é pioneiro na caracterizacao genéti-
ca da cor de pelagem em uma ampla diversidade
de ragas ovinas adaptadas ao contexto ambien-
tal brasileiro, por meio da avaliagédo de um pai-
nel reduzido de SNPs para essa caracteristica.
O principal objetivo foi avaliar sua aplicabilidade
em um conjunto representativo de individuos das
principais ragas nacionais, conservadas in situ
e ex situ, incluindo também ragas comerciais, o
que justifica a amostragem de grande escala. A
ferramenta demonstrou eficacia na genotipagem
das diferentes ragas, embora exija ajustes para
uso futuro. Os resultados obtidos ainda reforgam
que as amostras de germoplasma conservadas
no BBGA retém a diversidade genética presente
nas populacées mantidas in situ, refletindo sua
representatividade para a caracteristica avaliada.
Varios exemplos podem ser observados quando
se comparam as frequéncias alélicas observa-
das na Figura 1 (BBGA) e Tabela 2 (rebanhos in
situ). Adicionalmente, o painel podera ainda ser
avaliado futuramente para outro objetivo: a certi-
ficacdo racial, conforme o que ja esta sendo feito
com marcadores associados a cor de pelagem
ovina (Negrini et al., 2009; Zhou et al., 2023; Cao
et al., 2023; Zhou et al., 2025). Isso possibilitara
a inclusao de individuos ainda n&o reconhecidos
oficialmente em suas respectivas ragas, além de
contribuir para programas de conservagao gené-
tica e agregar valor comercial a produtos de ori-
gem animal.

Conclusoes

1. As frequéncias alélicas e haplotipicas esti-
madas nos SNPs dos genes MC1R, TYRP1,
ASIP e MITF, revelaram diferencas entre as
racas lanadas e deslanadas, locais e co-
merciais, conforme o esperado. Além disso,
evidenciaram que as amostras do Banco
Brasileiro de Germoplasma Animal retém a
diversidade genética encontrada nas popula-
¢des conservadas in situ.

2. A cor da pelagem de ovinos brasileiros € de
grande relevancia econdmica para os merca-
dos de |a e pele. Assim, a utilizagcdo de um
painel reduzido que atenda a um grande nu-
mero de ragas pode ser uma excelente estra-
tégia de baixo custo em estudos de conserva-
¢éo e melhoramento genético.
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3. O painel foi eficiente na genotipagem das variadas
ragas ovinas inclusas, contudo, sua otimizagao é
importante e pode ser feita através da remogéo de
marcadores com baixa taxa de chamada ou que
ndo explicam a caracteristica de cor de pelagem
nas ragas brasileiras.
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