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F = G + A + ( G A )X

Fenótipo Genoma
(DNA)

Ambiente

Variação fenotípica



Estrutura do DNA



Variantes genéticas

ATTCCGGATTAGTACGATCACCAATCGGTTCCGATGATATAGCATGCTA

ATTCCGGGTTAGTACGATCACCAATCGGTTCAGATGATATAGCATGCTA

ATTCCGGGTTAGTACGATCACCCCCAATCGGTTCCGATGA-----ATGCTA

ATTCCGG[ATT]10AGTACGATCACCAATCGGTTCCGATGATATAGCATGC

Referência

SNP

INDEL

Microssatélite

ATTCCGGGTTAGTACGGAGACCAATCGGTTCAGATGATATAGCATGCTA MNP



SNP
Variante mais abundante



Variantes formam blocos (haplótipos)

ATTCCGG[ATT]10AGTACGATCACCAATCGGTTCCGATGATATAGCATGC

ATTTCGG[ATT]15AGTACGATCACCGATCGGTTCCAATGATATACCATGC

ATTTCGG[ATT]12AGTACGATCACCAATCGGTTCCAATGATATAGCATGC

ATTCCGG[ATT]15AGTACGATCACCAATCGGTTCCAATGATATAGCATGC

ATTCCGG[ATT]10AGTACGATCACCAATCGGTTCCGATGATATAGCATGC

ATTTCGG[ATT]15AGTACGATCACCGATCGGTTCCAATGATATACCATGC

ATTCCGG[ATT]15AGTACGATCACCAATCGGTTCCAATGATATAGCATGC

ATTCCGG[ATT]15AGTACGATCACCAATCGGTTCCAATGATATAGCATGC
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ATTTCGG[ATT]12AGTACGATCACCAATCGGTTCCAATGATATAGCATGC

ATTCCGG[ATT]15AGTACGATCACCAATCGGTTCCAATGATATAGCATGC

ATTCCGG[ATT]10AGTACGATCACCAATCGGTTCCGATGATATAGCATGC

ATTTCGG[ATT]15AGTACGATCACCGATCGGTTCCAATGATATACCATGC
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Variantes formam blocos (haplótipos)

T[ATT]15GAC

T[ATT]12AAG
C[ATT]15AAG

C[ATT]10AGG

T[ATT]15GAC
C[ATT]10AGG

C[ATT]15AAG
C[ATT]15AAG

Haplótipo 1 (25%)

Haplótipo 2 (25%)

Haplótipo 3 (12,5%)

Haplótipo 4 (37,5%)



Variantes formam blocos (haplótipos)

T[ATT]12AAG
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Variantes formam blocos (haplótipos)

T[ATT]12AAG

C[ATT]10AGG

T[ATT]15GAC

C[ATT]15AAG

Suponha que o alelo G nesta posição aumente a taxa de crescimento
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Variantes formam blocos (haplótipos)

T[ATT]12AAG

C[ATT]10AGG

T[ATT]15GAC

C[ATT]15AAG

Haplótipo 1 (25%)

Haplótipo 2 (25%)

Haplótipo 3 (12,5%)

Haplótipo 4 (37,5%)

O alelo G ocorre apenas no haplótipo 2



Variantes formam blocos (haplótipos)

T[ATT]12AAG

C[ATT]10AGG

T[ATT]15GAC

C[ATT]15AAG

O alelo C na última posição serve como etiqueta (tag) do alelo G
Dizemos que as duas posições estão em desequilíbrio de ligação

Haplótipo 1 (25%)

Haplótipo 2 (25%)

Haplótipo 3 (12,5%)

Haplótipo 4 (37,5%)



Importante
Utilizando-se grande número de 
SNPs é possível capturar
indiretamente a maior parte da 
variação genômica





NadadeiraPleópodos

Extração de DNA



Outline

Conceitos básicos em genômica

Ferramentas genômicas

Aplicação da genômica no melhoramento genético



Unidades Dezenas Centenas Milhares

Custo em US$



Dados esparsos Dados densos Big data



Sequenciamento genômico



Shendure et al. (2017) Nature 550, 345-353, DOI: 10.1038/nature24286
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Fonte: http://www.thenextgenscientist.com/home/from-snakes-to-sequences-in-24-hours



Shendure et al. (2017) Nature 550, 345-353, DOI: 10.1038/nature24286



Genoma de referência do 

camarão



ASM378908v1

• Organism name: Penaeus vannamei (Pacific white shrimp)
• Breed: Kehai No.1
• Sex: male
• BioSample: SAMN08721527; BioProject: PRJNA438564
• Assembly level: Scaffold
• GenBank assembly accession: GCA_003789085.1 (latest)
• RefSeq assembly accession: GCF_003789085.1 (latest)
• WGS Project: QCYY01
• Assembly method: WTDBG v. 1.2
• Genome coverage: 84.0x
• Sequencing technology: PacBio; Illumina HiSeq



Genoma de referência da 

tilápia



O_niloticus_UMD_NMBU

• Organism name:    Oreochromis niloticus (Nile tilapia)
• Isolate: F11D_XX
• Sex: female
• BioSample: SAMN05859795; BioProject: PRJNA344471
• Assembly level: Chromosome
• GenBank assembly accession: GCA_001858045.3 (latest)
• RefSeq assembly accession: GCF_001858045.2 (latest)
• WGS Project: MKQE02
• Assembly method: Canu v. 1.0
• Genome coverage: 44.0x
• Sequencing technology: PacBio



Re-sequenciamento



SNP Chips

Affymetrix Illumina





SNP Chip do camarão

ShrimpLD



SNP Chip da tilápia

SNPs were identified from whole genome resequencing of 32 individuals from the commercial 
population of the Genomar strain …

… high-quality genotype data for 43,588 SNPs. 

The GST strain of Nile tilapia used in this study originates from the original GIFT population (Eknath et 
al., 1993). This strain was selected for growth from generation 1 to 14, growth and filet yield from 
generation 15 to 19, and growth, yield, and robustness from generation 20. 



Novo SNP Chip 

Trigene/Affymetrix

• Variantes identificadas

– 13 grupos distintos

– 15.994.791 totais

– 2.146.867 SNPs bi-alélicos

• Painel incluirá 40.000 SNPs

– Uniformimente espaçados no genoma

– Altas frequências nos 19 grupos



Novo SNP Chip 

Trigene/Affymetrix

• Estratégia para redução de custo

– Chip multi-espécie

– 7.000 SNPs de camarão

– SNPs de outras espécies (ex. Tambaqui e Pacú)



Ensaios baseados em PCR

Microssatélites
Painéis de baixa densidade de SNPs
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baixa

Confiabilidade da análise

moderada alta altíssima



PCR

1. Caracterização de linhagens

SNP Chip

Sequenciamento

$

$$$







PCR

2. Seleção genômica

SNP Chip

Sequenciamento

$

$$$



Reprodutores

Reprodução assistida





Mudança genética
Variabilidade Intensidade Acurácia

Intervalo entre gerações
=

x x





PCR

3. Associação fenótipo-genótipo

SNP Chip

Sequenciamento

$

$$$



Alguma característica de herdabilidade moderada a alta
são “oligogênicas”

Alguns QTLs são compartilhados entre características –
efeito pleiotrópico ou base fisiológica comum

A identificação de variants genéticas de efeitos maiores na
variação fenotípica podem auxiliar no progresso genético

Estudos de associação genômica ampla (GWAS)



N = 131 Cor da pelagem



N = 401 Presença/Ausência de chifres



N = 2.231 Tamanho do umbigo

HMGA2
Copy Number Variation (CNV)



N = 1.800

Marmoreio

GDF8 - miostatina
Unknown

HMGA2
Unknown

Gado Senepol



Escore de população 
folicular ovariana

HMGA2

CASP2 N = 1.800Gado Senepol



Precisamos de sistemas
robustos de coleta de 

fenótipos!



Genômica é prata…



Fenótipo é Ouro!!!!
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