
RESSALVA 

Atendendo solicitação do(a) 
autor(a), o texto completo desta 
dissertação será disponibilizado 
somente a partir de 30/11/2018. 



 
 

UNIVERSIDADE ESTADUAL PAULISTA – UNESP 

CÂMPUS DE JABOTICABAL 

 

 

 

 

ESTUDO GENÔMICO POPULACIONAL E DE ASSOCIAÇÃO 

AMPLA COM CARACTERÍSTICAS DE EFICIÊNCIA 

ALIMENTAR E CRESCIMENTO EM FRANGOS DE CORTE 

 

 

 

Jorge Augusto Petroli Marchesi 

Biólogo 

 

 

 

 

 

 

 

2016  



 
 

UNIVERSIDADE ESTADUAL PAULISTA – UNESP 

CÂMPUS DE JABOTICABAL 

 

 

 

 

ESTUDO GENÔMICO POPULACIONAL E DE ASSOCIAÇÃO 

AMPLA COM CARACTERÍSTICAS DE EFICIÊNCIA 

ALIMENTAR E CRESCIMENTO EM FRANGOS DE CORTE 

 

Jorge Augusto Petroli Marchesi 

Orientador: Prof. Dr. Danísio Prado Munari  

Coorientadores: Dra. Mônica Corrêa Ledur 

Dr. Marcos Eli Buzanskas 

Dr. Rodrigo Pelicioni Savegnago 

 

Dissertação apresentada à Faculdade de 
Ciências Agrárias e Veterinárias – 
UNESP, Câmpus de Jaboticabal, como 
parte das exigências para obtenção do 
título de Mestre em Genética e 
Melhoramento Animal. 

 

 

2016 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
  

Marchesi, Jorge Augusto Petroli 
M316e  Estudo genômico populacional e de associação ampla com 

características de eficiência alimentar e crescimento em frangos de 
corte / Jorge Augusto Petroli Marchesi. – – Jaboticabal, 2016 

  vi, 95 p. : il. ; 29 cm 
  
  Dissertação (mestrado) - Universidade Estadual Paulista, 

Faculdade de Ciências Agrárias e Veterinárias, 2016 
  Orientador: Danísio Prado Munari 

 Coorientadores: Marcos Eli Buzanskas, Mônica Corrêa Ledur, 
Rodrigo Pelicioni Savegnago 

 Banca examinadora: Claudia Cristina Paro de Paz, Nedenia 
Bonvino Stafuzza 

  Bibliografia 
  
  1. Avicultura. 2. Endogamia. 3. Gallus gallus. 4. Marcadores 

moleculares. 5. Melhoramento genético. I. Título. II. Jaboticabal-
Faculdade de Ciências Agrárias e Veterinárias. 

  
CDU 636.5:636.082 

  
Ficha catalográfica elaborada pela Seção Técnica de Aquisição e Tratamento da Informação – 
Serviço Técnico de Biblioteca e Documentação - UNESP, Câmpus de Jaboticabal. 

 

  



 
 

 



 
 

 

DADOS CURRICULARES DO AUTOR 

 JORGE AUGUSTO PETROLI MARCHESI – nascido em 20 de dezembro de 

1992, na cidade de Concórdia, Santa Catarina, filho de Jorge Marchesi e Emília 

Ivone Petroli. Iniciou o curso de Ciências Biológicas na Universidade do Contestado, 

UnC, Campus de Concórdia em março de 2010. Foi bolsista CNPq-PIBIC de 

iniciação científica na Embrapa Suínos e Aves de 2010 à 2015 e obteve o título de 

Biólogo em 2015. Em março de 2015 ingressou no curso de mestrado pelo 

programa de Pós-Graduação em Genética e Melhoramento Animal na Faculdade de 

Ciências Agrárias e Veterinárias, UNESP, Campus de Jaboticabal sob orientação do 

Prof. Dr. Danísio Prado Munari e coorientação da Dra. Mônica Corrêa Ledur, do Dr. 

Marcos Eli Buzanskas, e Dr. Rodrigo Pelicioni Savegnago. Foi bolsista CAPES de 

mestrado pelo período de março de 2015 a novembro de 2016. 

  



 
 

AGRADECIMENTOS 

Agradeço aos meus pais Jorge Marchesi e Emília Ivone Petroli por me 

apoiarem em todas as minhas decisões.  

Aos membros da banca de defesa da dissertação Dra. Claudia Cristina Paro 

de Paz e Dra. Nedenia Bonvino Stafuzza pelas colaborações e sugestões.  

Ao meu orientador Prof. Dr. Danísio Prado Munari por me receber como aluno 

e orientado.  

Aos meus coorientadores Dr. Rodrigo Pelicioni Savegnago pela disposição 

em ajudar-me, e Dr. Marcos Eli Buzanskas pela paciência e empenho em ensinar-

me e fazer este trabalho possível.  

A minha coorientadora Dra. Mônica Corrêa Ledur por incentivar-me a seguir 

minha formação na pós-graduação e ceder os dados utilizados para a realização 

desta dissertação.  

Aos amigos da Embrapa Suínos e Aves Dr. Maurício Egídio Cantão, Dr. 

Rafael Keith Ono, Dra. Adriana Mércia Guaratini Ibelli, Dra. Jane de Oliveira Peixoto 

pela ajuda na realização deste trabalho.  

Aos meus amigos e colegas de departamento Priscila, Tatiane, Jaqueline, 

Luara, Tássia, Alejandro, Guilherme, Letícia, e Ana Paula pelo apoio e ajuda 

recebida neste período. 

À UNESP-FCAV Jaboticabal por proporcionar excelente ambiente para 

formação profissional, e à CAPES-EMBRAPA pela bolsa de estudos concedida 

durante o período do mestrado. 

Muito Obrigado. 

 

 

 



i 
 

SUMÁRIO 

 

RESUMO.................................................................................................................... iii 

ABSTRACT ................................................................................................................. v 

CAPÍTULO 1 – CONSIDERAÇÕES GERAIS ............................................................. 1 

1.1 INTRODUÇÃO ............................................................................................... 1 

1.1.1 OBJETIVO GERAL .................................................................................. 3 

1.1.2 Objetivos específicos ............................................................................... 3 

1.2 REVISÃO DE LITERATURA .......................................................................... 4 

1.2.1 A evolução da galinha ............................................................................. 4 

1.2.2 O genoma da galinha .............................................................................. 4 

1.2.3 A galinha como animal de produção ........................................................ 5 

1.2.4 Melhoramento genético de aves .............................................................. 6 

1.2.5 Estudos genômicos em aves ................................................................... 9 

1.2.6 Estudos genômicos populacionais em aves .......................................... 11 

REFERÊNCIAS...................................................................................................... 14 

CAPÍTULO 2 - ANÁLISES DE DESEQUILÍBRIO DE LIGAÇÃO, TAMANHO 

EFETIVO DA POPULAÇÃO, ENDOGAMIA E SEGMENTOS DE HOMOZIGOSE EM 

UMA LINHA PATERNA DE FRANGOS DE CORTE ................................................ 19 

1.1 INTRODUÇÃO ............................................................................................. 20 

1.2 MATERIAL E MÉTODOS ............................................................................. 23 

1.2.1 Declaração de ética no uso de animais ................................................. 23 

1.2.2 População animal e genotipagem .......................................................... 23 

1.2.3 Desequilibro de Ligação (DL) e tamanho efetivo da população (Ne) ..... 24 

1.2.4 Estimativas de endogamia baseadas em dados genômicos e de 

pedigree .............................................................................................................. 25 

1.2.5 Identificação de regiões de ROH conservadas e genes candidatos ...... 26 

1.3 RESULTADOS ............................................................................................. 27 

1.3.1 Estatística descritiva .............................................................................. 27 

1.3.2 Desequilíbrio de Ligação (DL) e tamanho efetivo da população (Ne).... 29 

1.3.3 Estimativas de endogamia baseadas em dados de pedigree e 

genômicos .......................................................................................................... 33 

1.3.4 Segmentos de homozigose (ROH) ........................................................ 34 



ii 
 

1.4 DISCUSSÃO ................................................................................................ 37 

1.5 CONCLUSÃO .............................................................................................. 43 

REFERENCIAS...................................................................................................... 44 

CAPÍTULO 3 - ESTUDO DE ASSOCIAÇÃO AMPLA DO GENOMA COM 

CARACTERÍSTICAS DE EFICIÊNCIA ALIMENTAR E CRESCIMENTO EM 

FRANGOS DE CORTE ............................................................................................. 49 

1.1 INTRODUÇÃO ............................................................................................. 50 

1.2 MATERIAL E MÉTODOS ............................................................................. 52 

1.2.1 Animais e características estudadas ..................................................... 52 

1.2.2 Genotipagem e controle de qualidade ................................................... 53 

1.2.3 Análises estatísticas .............................................................................. 54 

1.2.4 Análise funcional e construção de redes gênicas .................................. 56 

1.3 RESULTADOS ............................................................................................. 57 

1.3.1 Características fenotípicas .................................................................... 57 

1.3.2 Análises de associação ......................................................................... 58 

1.4 DISCUSSÃO ................................................................................................ 77 

1.4.1 Análises de GWAS para características de eficiência alimentar ........... 77 

1.4.2 Análises de GWAS para características de crescimento ....................... 81 

1.5 CONCLUSÃO .............................................................................................. 86 

REFERÊNCIAS...................................................................................................... 87 

APÊNDICES ............................................................................................................. 93 

 

  



iii 
 

ESTUDO GENÔMICO POPULACIONAL E DE ASSOCIAÇÃO AMPLA COM 

CARACTERÍSTICAS DE EFICIENCIA ALIMENTAR E CRESCIMENTO EM 

FRANGOS DE CORTE 

 

 

RESUMO – Galinhas são responsáveis por significativa parcela da produção de 

proteína para o consumo humano no mundo, movimentando a economia de diversos 

países. Com desenvolvimento de tecnologias de genotipagem de polimorfismos com 

painéis de alta densidade tornou-se possível a realização de estudos de associação 

ampla do genoma (GWAS) com características de importância econômica para a 

indústria avícola e também sua incorporação como ferramenta em estudos de 

conservação genética e de estrutura populacional em frangos de corte. No presente 

estudo objetivou-se avaliar a estrutura populacional de uma linhagem de frangos de 

corte por meio da análise conjunta de informações do desequilíbrio de ligação (DL), 

tamanho efetivo populacional (Ne), coeficiente de endogamia e segmentos de 

homozigose (ROH) e realizar GWAS com características de eficiência alimentar e 

crescimento. Para isso foram utilizadas 1.433 aves provenientes da expansão de 

uma linha paterna de frangos de corte genotipadas com o painel 600K Affymetrix® 

Axiom® HD (Affymetrix®). No controle de qualidade, foram excluídos SNPs com “call 

rate” abaixo de 98%, desvio do equilíbrio de Hardy-Weinberg (p-valor ≤ 10-6) e cuja 

frequência do alelo raro foi inferior a 2%, utilizando-se apenas os cromossomos 

GGA1 ao GGA28 para o estudo da estrutura populacional. Para o estudo de GWAS 

foram utilizados os cromossomos autossômicos e grupos de ligação (programas 

SNP1101 e QxPak) e cromossomo sexual Z (programa QxPak). O controle de 

qualidade de amostras considerou a exclusão de indivíduos que apresentaram “call 

rate” de SNPs inferiores a 90%. O DL foi calculado com o programa Plink v.1.9 

utilizando a correlação entre dois SNPs (r²). A partir dos dados de DL foi calculado o 

Ne para até 200 gerações passadas utilizando o programa SNP1101 v.1.0. ROH 

foram identificados utilizando o programa Plink v.1.9, onde foram considerados 

segmentos de no mínimo 100 SNPs com tamanho mínimo de 1.000 Kb, sendo 

permitida a presença de um SNP heterozigoto e a ausência de um SNP em uma 

janela de 100 SNPs. O limite de significância estatística para a associação foi 

inferido pelo teste de Bonferroni a 5%, utilizando o número de marcadores 

independentes. O DL médio entre SNPs adjacentes em todos os autossomos foi de 

0,37 e variou de 0,38 a 0,43, 0,36 a 0,40 e 0,29 a 0,41 em macrocromossomos, 

cromossomos intermediários e microcromossomos, respectivamente. O Ne, a partir 

de dados de DL, sugere que a população ancestral de 200 gerações passadas era 

muito maior (548 animais) do que a recente população de 5 gerações passadas (157 

animais). Nesta população, 1.279 dos indivíduos apresentaram segmentos ROH. O 
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número total de segmentos genômicos em homozigose observados neste estudo foi 

de 9.414, dos quais 5.462 estão presentes em mais de 1% da população. Apenas 

uma região, a do microcromossomo GGA15, com tamanho de 2,81 Mb (entre 

2.214.888 e 5.022.515 pb), apresentou ROH que correspondeu a 52,41% da 

população (738 aves). Esta região abriga dois genes de miRNAs e 41 genes 

codificadores de proteínas, dos quais, 10 genes apresentam função relacionada com 

a formação e maturação de células germinativas. Na análise de GWAS, 48 regiões 

genômicas foram associadas sugestivamente (p < 5 x 10-5) com as características 

de eficiência alimentar, e 33 com as características de crescimento. Apenas duas 

regiões genômicas foram significativamente associadas (p < 2 x 10-6) à duas 

características de crescimento (peso aos 41 e 42 dias de idade). Alguns dos SNPs 

significativos estão localizados dentro ou próximos de genes que são conhecidos por 

influenciar as características estudadas em populações de frangos de corte, mas 

grande parte dos marcadores significativos estão associados a genes com funções 

pouco claras ou não descritas na expressão destas características. Como 

conclusão, foi evidenciada a importância da utilização de painéis de genotipagem de 

SNPs em alta densidade para fornecer conhecimentos sobre a estrutura genética de 

populações de frangos de corte e estudos de associação do genoma mais eficientes. 

Diversas foram as regiões genômicas encontradas, algumas ainda não descritas 

como associadas às características estudadas. Os resultados também fornecem 

valiosas informações sobre genes e SNPs candidatos envolvidos na determinação 

destas características e suas informações podem ser incorporadas em programas de 

seleção genômica em frangos de corte. 

Palavras-chave: avicultura, endogamia, Gallus gallus, marcadores moleculares, 

melhoramento genético 
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GENOMIC POPULATION AND WIDE ASSOCIATION STUDY FOR FEED 

EFFICIENCY AND GROWTH TRAITS IN BROILERS 

 

 

ABSTRACT - Chickens are responsible for a significant portion of protein production 

for human consumption in the world, moving the economy of many countries. The 

development of high-density arrays made possible the genome-wide association 

study (GWAS) for economic important traits to the poultry industry as well as its 

incorporation as a tool for genetic conservation and population structure studies in 

broilers. The present study aimed to evaluate the population structure of a broiler line 

of through the joint analysis of linkage disequilibrium (LD), effective population size 

(Ne), inbreeding coefficient and runs of homozygosity (ROH), and performing GWAS 

with growth and feed efficiency traits in a population from a male broilers line. A total 

of 1,433 birds were used from an expansion population of a paternal broiler line 

genotyped with 600K Affymetrix® Axiom® HD array (Affymetrix®). The genotype 

quality control considered the exclusion of single nucleotide polymorphisms (SNPs) 

with call rate below 98%, based on the deviations from Hardy-Weinberg equilibrium 

(p ≤ 1x10-6), and minor allele frequency was lower than 2%, using only Gallus gallus 

autosomes (GGA1 to GGA28) for the population structure study, and all autosomes, 

linkage groups and Z chromosome sex for GWAS. Quality control samples 

considered the exclusion of individuals who had SNPs call rate below 90%. The LD 

was calculated by Plink v.1.9 software using the correlation between two consecutive 

SNPs (r²). From the LD data was calculated Ne up to 200 generations ago using 

SNP1101 v.1.0 software. The ROH were identified using Plink v.1.9 software, which 

considered segments of at least 100 SNPs with a minimum length of 1,000 kb, and 

allowed the presence of a heterozygous SNP and the absence of one SNP in a 

window 100 SNPs. The GWAS analysis was performed using SNP1101 v.1.0 and 

QxPak 5.0 softwares. The statistical significance threshold for the association was 

inferred by the Bonferroni test at 5% using the number of independent markers. The 

average LD between adjacent SNPs in all autosomes was 0.37 and ranged from 0.38 

to 0.43, 0.36 to 40, and 0.29 to 0.41 in macrochromosomes, intermediates 

chromosomes and microchromosomes, respectively. Ne from LD data showed that 

the ancestral population of 200 generations ago was much larger (548 animals) than 

the recent past generations population of 5 (157 animals). In this population, 1,279 

individuals had ROH. The total number of genomic homozygous segments observed 

in this study was 9,414, of which 5,462 were present in more than 1% of the 

population. Only one region, in GGA15 microchromosome, with a length of 2.81 Mb 

(between 2,214,888 and 5,022,515 bp) showed ROH corresponding to 52.41% of the 

population (738 birds). This region includes two miRNAs genes, and 41 protein-

coding genes. In this region, 10 genes have function related to the formation and 

maturation of germ cells. In GWAS analysis, 48 genomic regions were associated 
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suggestively (p-value <5 x 10-5) with the feed efficiency traits, and 33 with growth 

traits. Only two genomic regions were significantly associated (p <2 x 10-6) to the two 

growth traits (body weight at 41 and 42 days of age). Some of the significant SNPs 

are located inside or near to genes that are known to influence the analyzed traits in 

broilers population, but most of the identified significant markers are associated with 

genes having unclear functions, or not described on the traits expression. In 

conclusion, the importance of using high-density genotyping arrays of SNPs could be 

highlighted in order to provide knowledge about the population structure and genome 

association studies. Several genomic regions not yet described were found as 

associated with the studied traits. These results also provide valuable information 

about candidate genes and SNPs that are involved in determining these traits and 

this information could be incorporated into marker assisted selection or genomic 

selection programs in broilers. 

Keywords: animal breeding, Gallus gallus, inbreeding, molecular markers, poultry 

 



1 
 

CAPÍTULO 1 – CONSIDERAÇÕES GERAIS 

 

1.1 INTRODUÇÃO 

 

  A galinha é um dos animais de produção mais criados no mundo, sendo 

utilizada para a produção de ovos e carne. No cenário avícola mundial, o Brasil 

apresentou forte crescimento desde a década de 90 e recentemente passou a ser o 

segundo maior produtor e um dos maiores exportadores de frangos de corte 

(NATIONAL CHICKEN COUNCIL, 2016). Tal conquista na produção avícola se deve 

às melhorias em técnicas de manejo, sanidade, nutrição e, principalmente, ao 

desenvolvimento de programas de melhoramento genético de aves que foram 

estabelecidos desde a segunda metade do século XX (FELÍCIO et al., 2013).  

A intensa seleção destas aves resultou em notáveis ganhos relacionados às 

características produtivas como eficiência no crescimento corporal, conversão 

alimentar e rendimento de carcaça. Atualmente, um frango de corte leva menos da 

metade do tempo para atingir o peso de abate com a metade do consumo de 

alimentos que era necessário nos anos 50 (HAVENSTEIN, 2006). Características de 

eficiência alimentar sofreram forte seleção, uma vez que o melhor aproveitamento 

dos nutrientes acarreta em menores custos da produção (WILLEMS; MILLER; 

WOOD, 2013). Outras características de rendimento de carcaça, como o peso de 

abate, também foram objetivos de seleção devido à sua grande importância 

econômica. 

Em geral, os modelos de avaliação genética tradicionais consideram que a 

expressão de determinado fenótipo é consequência do efeito de muitos genes de 

pequeno efeito (HILL, 2014), assim como da interação destes genes com o 

ambiente. Logo, a maior parte das características de interesse econômico são 

denominadas de “complexas” ou quantitativas, pois são determinadas por número 

desconhecido de genes. Com o desenvolvimento de ferramentas moleculares que 

poderiam beneficiar e otimizar o processo de seleção, diversos foram os esforços 

para mapear loci que controlam características quantitativas (“Quantitative Trait Loci” 

- QTL) em galinhas (BOSCHIERO et al., 2013; FELÍCIO et al., 2013). No início, 
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muitos estudos foram conduzidos em busca de associações entre marcadores 

próximos ou dentro de genes candidatos com as características estudas; no entanto, 

com o desenvolvimento de técnicas de sequenciamento do genoma e posteriores 

painéis de genotipagem de alta densidade (KRANIS et al., 2013) rapidamente outras 

abordagens começaram a ser utilizadas para a busca de QTL em aves. O primeiro 

estudo de associação ampla do genoma (“Genome-Wide Association Studies” - 

GWAS) em galinhas foi publicado em 2007 por Abasht e Lamont, apenas dois anos 

após ser publicado o primeiro estudo de GWAS em humanos (KLEIN et al., 2005). 

Os painéis de genotipagem são constituídos por milhares de polimorfismos de 

nucleotídeo único (“Single Nucleotide Polymorphism” - SNP) que são definidos como 

a alteração de um único nucleotídeo em uma determinada posição na sequência de 

DNA (VIGNAL et al., 2002). Devido à sua elevada frequência e ampla distribuição no 

genoma, a utilização de painéis de SNPs tornou-se essencial para estudos de 

GWAS, de genética da conservação e de estrutura populacional em aves (QANBARI 

et al., 2010). A utilização de informações do genoma para o estudo do desequilíbrio 

de ligação (DL) permitiu também sua aplicação no estudo da estrutura populacional 

por meio da estimação do tamanho efetivo da população (Ne), dos níveis de 

endogamia, e do surgimento de variantes no genoma, como sequencias de SNPs 

contendo segmentos de homozigose (“Runs of Homozygosity” – ROH) (KIRIN et al., 

2010). 
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1.5 CONCLUSÃO 

 

Neste trabalho, foram identificadas várias regiões sugestivas associadas com 

todas as características de eficiência alimentar e crescimento estudas, evidenciando 

a natureza poligênica da expressão destes fenótipos em aves. Por meio de análise 

de GWAS foi possível identificar novas regiões ainda não descritas para estas 

características, e regiões já identificadas em outras estruturas de população para as 

características CA, CR, PNAS, P21, P41 e P42. Os SNPs ou regiões que foram 

associados com a CA, CR e P42 podem ser utilizados como informativos na seleção 

genômica na população estudada e ainda podem ser testados e validados em outras 

populações de frangos de corte.  
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