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Introducéao

O processo de domesticagdo e selecdo levou a diversificagdo extrema do tamanho das espécies e
0s cavalos ndo sdo excecao. Atualmente, ragcas como a American Miniature medem, em meédia,
menos de um metro ao garrote, enquanto as racas Shires e Percherons podem exceder os dois
metros. Nos equinos, o tamanho corporal € uma caracteristica étnica determinante e um critério
importante para a caracterizacdo morfoldgica das diferentes racas e, em alguns casos, como na
raca Garrana, € crucial para a classificacdo de reprodutores. Entre outros requisitos, apenas €
permitida a inscricdo no Livro de Adultos de animais com menos de 1,36 metros de altura ao garrote.
O tamanho corporal é descrito como sendo uma caracteristica complexa, influenciada por muitos
genes e fatores ambientais. No entanto, € reconhecida em diversas espécies e populagfes por
apresentar uma heritabilidade elevada e, em varios estudos de associacdo gendmica foram
identificados loci que explicam uma proporcéao significativa da variabilidade do tamanho corporal.
As técnicas moleculares podem permitir identificar o potencial genético dos animais em idades
muito jovens e contribuir para o0 aumento da preciséo de sele¢éo, pelo que constituem um auxiliar
cada vez mais promissor nos programas de melhoramento genético, como no caso da raca
Garrana.

Neste sentido, o Laboratério de Genética Molecular do INIAV - Polo de Investigacao da Fonte Boa,
com o objetivo de associar as regides do ADN dos equinos com a conformagéo e tamanho corporal
em cavalos, efetuou andlises de 6 SNP’s (single nucleotide polymorphism) em 5 genes
apresentados na Tabela 1. Assim, foram genotipados os ADN’s de 113 equinos (identificacdo em

anexo) da raca Garrana para os referidos SNP’s.

Tabela 1 — Identificagdo dos SNP’s analisados

Gene ISAG ID Cromossoma Alelo Referéncia Alelo Alternativo
ACAN P306304DWARFD4 1 CGTGGTGATGATCTGGCACGA -
ACAN P313DWARFSHETLAND 1 G C
B4GALT7 | P381DWARFFRIESIAN 1 G A
CLCN1 P882MYOT 4 A C
RYR1 P926MH 10 C G
SCN4A P705HYPP 11 C G
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Foram analisados 3 SNP’s associados ao tamanho dos animais P306304DWARFD4;
P313DWARFSHETLAND e P381DWARFFRIESIAN, que em algumas racas de cavalos foram
determinantes no fendtipo do Nanismo Condrodisplasico. Esta doenca genética tem como
consequéncia a reducéo desproporcional do tamanho corporal do equino e pode estar associada a
defeitos de desenvolvimento 6sseo e articular, que afetam a saude do equino (Eberth et al., 2018;
de Andrade et al., 2020). As mutacBes que causam esta patologia estdo presentes em genes
diferentes, como o gene ACAN (AggreCan) e o gene BAGALT7 (beta-1,4 galactosiltransferase 7)
(de Andrade et al., 2020). No entanto, em termos de transmissibilidade, estas mutacfes sao todas
autossomicas recessivas (Eberth et al., 2018; de Andrade et al., 2020). Os equinos da raga Garrana
analisados neste estudo ndo apresentam nenhum alelo “mutante”, ou seja, ndo se identificaram
animais com predisposicédo para o referido Nanismo Condrodisplasico ou que possam transmitir
esta variante a descendéncia, pois apresentaram homozigotia para o alelo do tipo selvagem.
Foram também analisados 3 SNP’s ligados a patologias relacionadas com o musculo-esquelético
(P882MYOQOT; P926MH; P705HYPP), mas com sintomatologias diferentes.

O SNP P882MYOT, presente no gene CLCN1 (Chloride Voltage-Gated Channel 1), é uma mutacéo
autossémica recessiva, que regula a excitabilidade elétrica da membrana do musculo esquelético
(Wijnberg et al., 2012), pelo que, a transversdo A>C induz a substituicio do aminoacido acido
aspartico por alanina, tendo como consequéncia uma doenca neuromuscular, designada de
Miotonia. Expressa-se pelo relaxamento lento dos musculos apds a contracdo voluntaria ou a
estimulacdo eléctrica. Os equinos de raca Garrana utilizados no presente estudo apenas
apresentaram o genotipo A/A, pelo que nao € possivel que estes animais transmitam o alelo
mutante a descendéncia.

A alteracdo genética do nucleétido C por um G (SNP P926MH), do gene RYR1 (Receptor de
Rianodina, tipo 1), associada a doenca Hipertermia Maligna (HM), causa a libertacdo excessiva de
calcio, com um estado hipermetabdlico consequente e morte celular (Aleman et al., 2004; Aleman
et al., 2009). A exposicao a anestésicos volateis (nomeadamente isoflurano e halotano), relaxantes
musculares despolarizantes ou situagcbes de stress fazem com que equinos afetados por esta
patologia exibam taquicardia, hipertermia, rigidez muscular, rabdomidlise (ruptura do tecido
muscular esquelético), acidose respiratoria e metabdlica e disturbios eletroliticos, podendo ser fatal
(Aleman et al., 2009).

O SNP P705HYPP é caraterizado pela alteracdo de C>G, que ocorre no gene SCN4A (sodium

voltage-gated channel alpha subunit 4) e esta associada a Paralisia Periddica Hipercalémica
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(HYPP), que se pode manifestar através de sinais clinicos, como ataques intermitentes de
espasmos musculares e fraqueza, cdlica, decubito involuntario ou a morte do equino (Naylor et al.,
1999).

Estas duas ultimas muta¢cBes (SNP P926MH e SNP P705HYPP) sdo autossémicas dominantes.
Ou seja, as doengas sdo expressas apenas com uma copia do alelo dominante. No entanto, a
populacdo Garrana analisada é homozigética recessiva para o alelo normal, pelo que né&o
transmitem o alelo mutante a sua descendéncia e, consequentemente, ndo deverao ser afetados

pelas referidas patologias.

Conclusao

Todos os animais da raga Garrana analisados sdo homozigotos para o genotipo dito selvagem nos
6 SNP’s estudados e, neste caso particular, o facto de serem geneticamente homogéneos
apresenta-se como uma vantagem, tendo em conta que os animais nao revelaram ser portadores
de alelos mutantes associados a certas patologias e aspetos menos desejaveis ligados a
conformacao dos equinos, ndo podendo, desta forma, manifestar e transmitir nenhuma doenca
relatada a descendéncia.

Os estudos de genética molecular fornecem medidas objetivas da diversidade entre e intra racas,
independentemente do grau de organizacao dos Livros Genealdgicos e do nivel de conhecimento
das genealogias, permitindo avaliar a importancia de uma populacdo, numa perspetiva de
conservacao, valorizacdo e melhoramento dos recursos genéticos animais, podendo identificar
atributos genéticos Unicos ou a evidéncia de isolamento genético atual ou no passado e a sua

importancia cultural ou histérica.
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Identificac&o dos animais genotipados

Amostra | NIN NOME SEXO | DATA_NASC
74653 257479 |ISA F 15/07/2013
74654 257472 | IDALIA F 30/05/2013
74655 260616 | ILIANA F 01/06/2013
74656 260750 | |IRINA F 22/05/2013
74657 256067 | IVANA F 30/05/2013
74658 257280 |IBA F 21/07/2013
74659 258288 | IGUANA F 20/05/2013
74661 255374 | IPICA F 20/05/2013
74662 255370 | IMPERIAL F 30/05/2013
74663 256402 | IPICA F 11/06/2013
74664 256328 | |ZAURA F 01/08/2013
74665 255358 | IMARA F 04/06/2013
74667 255344 | ISOLDA F 27/05/2013
74668 271096 | IRINA F 01/09/2013
74669 270405 | IMAIA F 01/06/2013
74670 255357 | IERIA F 02/06/2013
74671 255373 | ISBELTA F 31/05/2013
74672 256334 | |ARIS F 31/05/2013
74673 259326 | IDALIA F 01/07/2013
74674 259261 | IDALIA F 14/08/2013
74675 259260 | IDILIA F 20/12/2013
74676 264705 |I-HICAS F 16/05/2013
74677 264595 | |-HACATA F 17/05/2013
74678 250822 |HAXOS M 30/05/2012
74679 250857 |HAMIN M 26/05/2012
74680 255977 | HSILO M 01/05/2012
74681 255123 |HEPICO M 15/04/2012
74682 248137 |HOMERO M 15/03/2012
74683 | 253064 |HAJIO VICENTE M 26/08/2012
74685 259841 |HUGO M 01/04/2012
74686 256474 |HITLER M 29/04/2012
74687 269929 |HAQUO M 01/04/2012
74688 251344 |HILTO M 30/04/2012
74689 250564 |HIPO M 10/03/2012
74690 250576 |HALDO M 01/06/2012
74691 253200 |HILO SANCHO M 01/03/2012
74692 250828 | HELIO MEAES M 17/04/2012
74693 252163 |HENO M 17/03/2012
74694 296839 |HORACIO M 01/11/2012
74695 281256 | HERCULES M 05/05/2012
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74696 | 251157 | GAROTO M 08/06/2011
74697 | 251066 |GALA M 01/06/2011
74698 | 244950 |GAVE M 22/04/2011
74699 | 244952 | GANT M 20/04/2011
74700 | 245520 | GULIVER MEAES M 15/05/2011
74701 244446 | GONCALO MEAES M 30/05/2011
74702 | 261910 |GAROTO M 05/05/2011
75482 | 270410 |JAZO M 01/05/2014
75484 | 258641 [1SOCO M 01/08/2013
75485 | 255958 |ICOS M 06/05/2013
75486 | 270407 |1Z0 M 31/07/2013
75487 | 255997 ||QIU M 25/04/2013
75488 | 259258 |1QUOLO M 03/04/2013
75489 | 255377 |IBIDO M 23/05/2013
75491 240346 |FADO M 12/05/2010
75492 | 240350 |FULO M 15/04/2010
75493 249358 | FOGUETE M 01/03/2010
75494 258281 | FERRADURA M 16/05/2010
75495 241957 | FELIZARDO M 15/05/2010
75496 241971 | FIDALGO M 22/05/2010
75497 240163 | FAUSTINO M 07/05/2010
75498 | 244352 |FIGO M 20/05/2010
75499 | 239465 |FAROL M 15/05/2010
75500 | 242391 |FUZETA M 25/04/2010
75501 239046 | FASCO M 07/05/2010
75502 | 239641 |FALCAO M 07/08/2010
75503 243685 | FIGO SANCHO M 26/04/2010
75504 239139 | FORTUNA M 20/05/2010
75505 | 240806 |FALCAO M 12/05/2010
75506 | 241963 |FIGARRO M 17/04/2010
75507 262263 | JACIARA F 20/05/2014
75508 261997 | JACARTA F 22/04/2014
75509 | 261998 | JACA F 22/04/2014
75510 | 269933 |JURIMA F 02/04/2014
75511 260788 | JOANA F 07/04/2014
75513 260792 | JULIETA PENTIEIROS F 03/04/2014
75514 | 261550 |JAMARA F 10/04/2014
75515 | 269601 |JESSICA F 04/04/2014
75516 | 269602 |JAB F 30/05/2014
75517 | 269604 |JESSA F 31/05/2014
75518 | 263969 |JADE F 01/07/2014
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75520 264785 | JABARDA F 01/07/2014
75521 274686 | JULIETA F 10/08/2014
75522 | 261913 |JIPA F 03/05/2014
75524 | 262358 |JC F 28/02/2014
75525 | 262357 |JAZA F 31/03/2014
75526 262673 | JEITOSA F 15/05/2014
75527 | 291666 |JINA F 02/08/2014
75528 275887 | JUIZA F 28/08/2014
75529 293225 | JOAQUINA F 01/06/2014
75530 | 259577 | JANDIRA F 02/04/2014
75531 270408 | JAZA F 10/04/2014
108798 | 291351 |MACA F 2016-04-14
108799 | 291352 | MAFARRICA F 2016-04-22
108800 | 295960 |MIMOSA F 2016-03-28
108802 | 306625 |MIA F 2016-04-21
108803 | 306300 |MALAGUETA F 2016-03-10
108812 | 290867 | MARAVILHA F 2016-03-02
108813 | 299790 | MIMI F 2016-05-18
108814 | 290865 | MICOLADA F 2016-02-28
108832 | 295400 | MACDONALDS M 2016-04-22
108833 | 297666 |MOURO M 2016-04-26
108834 | 290855 | MUPO M 2016-05-01
108835 | 301684 |MILU M 2016-07-01
108836 | 306299 | MANTAS M 2016-03-01
108837 | 297664 |MARQUES DAS SEBES M 2016-06-09
108838 | 289536 |MARIO MEAES M 2016-05-10
108839 | 294287 | MAJOR M 2016-07-20
131562 | 215838 |ZOR M 20/04/2004
131563 | 219510 |AMBAR M 20/10/2005
131564 | 219709 |ATICA F 21/05/2005
131565 | 234155 |DUNDA F 12/05/2008
131566 | 237105 |BIANCA F 30/04/2006
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