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Introducéo

A gestdo da diversidade genética de racas locais, particularmente as de populacbes muito
reduzidas ou em risco de erosdo genética, € de extrema importante para a preservacdo das
mesmas, pelo que os programas de conservacgao e de melhoramento genético destas racas devem
focar-se nesta funcdo (FAO, 2015).

Durante muitos anos, os objetivos de melhoramento dos animais de producédo foram direcionados,
principalmente, para as carateristicas produtivas de importancia econémica na Producao Animal.
Esta selecdo teve um impacto negativo na aptidao genética dos animais para outras carateristicas,
nomeadamente em carateristicas funcionais como a longevidade, a salude e a reproducao dos
animais (FAO, 2015).

Ao selecionar uma carateristica, pode-se desencadear uma resposta benéfica na outra carateristica
com esta correlacionada, se a correlacdo genética entre duas carateristicas for positiva ou
desejavel. Contudo, em carateristicas em que se verifigue uma correlacdo genética negativa, ao
selecionar-se para uma carateristica verifica-se, consequentemente, uma resposta indesejavel na
outra carateristica correlacionada. A diminuicdo da variabilidade genética e o aumento da
consanguinidade, normalmente mais frequente em racas com efetivos reduzidos, provoca a
reducdo da capacidade de resposta das populacdes as alteracdes do meio e, consequentemente,
a populacéo corre um maior risco de extingao.

Ao longo dos anos, a utilizacdo de marcadores moleculares tem sido cada vez mais recorrente nos
estudos de caraterizacdo da variabilidade genética de populacdes, tornando-se também uma
ferramenta promissora em estudos de associacdo com carateristicas de interesse (desejaveis ou
indesejaveis), contribuindo para a definicdo de prioridades em programas de conservacao e
melhoramento genético das racas. No entanto, ainda sdo desconhecidos muitos dos genes que
conferem, por exemplo, resisténcia a doencas, a endo e ectoparasitas, ao calor, a uma melhor
conversao alimentar e maior eficiéncia reprodutiva, apesar de se conhecer a sequéncia completa
do genoma de algumas espécies de animais de producdo (Rocha et al., 2017).

A raca equina Garrana foi classificada como em risco de extingdo/Grau A nas Portarias 55/2015 e
268/2015 que regulamentam, respetivamente, a aplicagéo dos apoios 7.8.1 «Manutenc¢ao de racas
autoctones em risco» e 7.8.3, «Conservacdo e melhoramento de recursos genéticos animais» do
Programa de Desenvolvimento Rural do Continente (PDR2020) e, em 2022, no ambito do Plano

Estratégico da Politica Agricola Comum em Portugal (PEPAC Portugal), no Eixo C -
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Desenvolvimento Rural apoio C.1.1.4 - Manutengao de Ragas Autdctones como “Rara”. Ou seja, a
raca Garrana tem sido sucessivamente classificada como em risco elevado de extincdo (Carolino
et al., 2022).

Os equinos da raca Garrana sdo considerados animais rusticos e bastante resistentes. No entanto
por diversos fatores, apresentam uma taxa de mortalidade elevada, nomeadamente de animais
mais debilitados, associada a proliferacdo de ectoparasitas, devido ao aumento da temperatura
ambiental, a invernos rigorosos e a secas prolongadas (Marta-Costa et al., 2021).

As técnicas moleculares podem permitir identificar o genétipo dos animais em idades muito jovens
e contribuir para o aumento da precisao de selecao, pelo que constituem um auxiliar cada vez mais
promissor nos programas de melhoramento genético, nomeadamente no caso da raca Garrana.
Neste sentido, o Laboratdrio de Genética Molecular do INIAV - Polo de Investigacao da Fonte Boa,
com o objetivo de associar diferentes regides do ADN dos equinos com algumas caracteristicas de
interesse (desejaveis/indesejaveis) em cavalos, efetuou analises de 5 SNP’s (single nucleotide
polymorphism) em 5 genes, conforme 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 — Identificacdo dos SNP’s analisados

Gene Public Reference Cromossoma | Alelo Referéncia | Alelo Alternativo
B3GALNT2 P519HYDROCEPHALUS 1 C T
CA/MUTYH | P802CA 2 G A
PRKDC P704SCID 9 TCTCAAAT -
SLC5A3 P839FIS 26 C T
SERPINB11 | PB9Q9HWSD 8 - C

Os 5 genes apresentados na Tabela 1, foram associados, por diversos autores, a patologias a nivel
cerebral (BBGALNT2 e CA/ MUTYH), a imunodeficiéncias (PRKDC e SLC5A3) e a patologias que

afetam a constituicdo do casco (SERPINB11) dos cavalos.

No ambito das patologias a nivel cerebral, foram estudados 2 SNP: P519HYDROCEPHALUS e
P802CA. O SNP P519HYDROCEPHALUS esta presente no exdo 12 do gene B3GALNT2 (beta-
1,3-N-acetylgalactosaminyltransferase 2), no cromossoma 1 e distingue-se pela substituicao de um
nucledtido C por um T, tendo como consequéncia a doencga Hidrocefalia Congénita (Hydrocephalus)
(Ducro et al., 2015; Kolb et al., 2019). Esta alteracdo de nucle6tido no gene provoca a acumulagéo
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de liquido cefalorraquidiano do cérebro, seguindo-se de um aumento acentuado do volume da
cavidade craniana (Kolb et al.,, 2019). Os animais da raca Garrana presente neste estudo,
apresentaram todos o gendtipo C/C, ndo existindo equinos portadores do alelo alternativo (T), pelo
que nédo existe o risco de perdas de animais causadas por Hidrocefalia associadas a mutacéo
descrita.

O SNP P802CA é caraterizado pela substituicdo do nucleotido G por A, no exao 4 do gene MUTYH
(MutY Homolog) no cromossoma 2, associada a Abiotrofia Cerebelar Equina (Cerebellar abiotrophy
(CA)) (Scott et al., 2017), uma doenca neurodegenerativa hereditaria caraterizada pela morte de
neurénios de Purkinje no cerebelo de poldros, provocando defeitos neuroldgicos como tremores da
cabeca, falta de equilibrio (ataxia) e incapacidade de se erguer de uma posicao reclinada. Nenhum
dos equinos da raca Garrana estudados € portador do alelo associado a doenca, visto que séo
todos homozigoticos G/G.

Para a associacdo a imunodeficiéncias foram analisados 2 SNP: P704SCID e P839FIS.

O SNP P704SCID carateriza-se pela delecéo de 5 pb (TCTCA) no gene PRKDC (Protein kinase,
DNA-activated, catalytic polypeptidequinase), com associacdo a caréncia de linfécitos B e T
funcionais, com consequente diminuicdo da resposta imunitaria dos equinos, aumentando a
suscetibilidade a agentes infeciosos (Tarr et al., 2014), associada a doenca de Imunodeficiéncia
Combinada Grave (Severe Combined Immunodeficiency Disease (SCID)).

A maior percentagem da mortalidade associada a esta doenca, ocorre aos 5 meses de idade dos
poldros, mesmo com cuidados veterinarios intensivos (Ela et al., 2018). A populacdo Garrana
analisada neste estudo ndo é portadora do genétipo associado a referida doenca.

O SNP P839FIS esta associado ao Foal immunodeficiency syndrome (FIS), que se carateriza pelos
poldros portadores desta doenca terem niveis reduzidos de anticorpos, o que incapacita o
desenvolvimento de uma resposta imunitaria. Os poldros com FIS apresentam sinais clinicos
normais no nascimento, e apoés 4 a 6 semanas de vida, aparecem sinais de infecdo (diarreia,
pneumonia) e de anemia progressiva severa, levando a morte do poldro (Fox-Clipsham et al., 2011).
Este marcador genético corresponde a alteracdo do nucleétido C por T, situado no gene SLC5A3
(Solute carrier family 5 (sodium/myo-inositol cotransporter), member 3), que atua como resposta ao
stress osmotico e na prevencdo da desidratacdo, causada pelo aumento da pressdo osmatica no

ambiente extracelular (Fox-Clipsham et al., 2011). Nenhum dos equinos da populacdo Garrana
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estudada revelou ser portador do alelo mutante T, pelo que ao apresentarem o genétipo C/C, ndo

tém predisposicao genética para manifestarem o FIS.

Associado a Doenca da Separa¢do da Parede do Casco (Hoof Wall Separation Disease (HWSD)),
caraterizada pela separagéo e quebra da parede dorsal do casco, foi analisado o SNP P899HWSD,
localizado no exédo 5, do gene SERPINB11 (Serpin Family B Member 11), no cromossoma 8. Este
marcador genético € definido pela insercdo de um nucleétido C, causando a formacéo de um codao
STOP prematuro (Finno et al., 2015).

Os poldros portadores do gendtipo suscetivel ndo tém capacidade de suportarem 0 seu peso,
apresentando estados de inflamacgéo crénica do casco, nomeadamente laminite. Os equinos da
raca Garrana analisados neste trabalho possuem todos o genoétipo sem insercao do nucleétido C

neste SNP, pelo que ndo tém predisposicdo genética para manifestarem a HWSD.

Conclusao

Todos os animais da raca Garrana analisados sdo homozigotos para o genotipo dito selvagem ou
de referéncia nos 5 SNP’s estudados. O facto de todos os animais serem homozigoticos é uma
vantagem, tendo em consideracdo que, ndo sao portadores de alelos mutantes associados a certas
patologias a nivel cerebral, a imunodeficiéncias e a patologias que afetam a constituicdo do casco
dos cavalos. Desta forma, para além dos animais genotipados ndo poderem vir a manifestar
qualquer destas doencas, também nado as poderao transmitir & descendéncia.

Os estudos de genética molecular podem fornecem medidas objetivas da diversidade entre e intra
racas, independentemente do grau de organizacdo dos Livros Genealdgicos e do nivel de
conhecimento das genealogias, permitindo avaliar a populagcdo numa perspetiva de conservacao,
valorizacdo e melhoramento genético. Adicionalmente, estes estudos sao particularmente Gteis em
populacdes com efetivos mais reduzidos, ao permitirem identificar precocemente individuos
portadores ou afetados por mutacdes genéticas indesejaveis, evitando gastos desnecessarios na
recria de futuros reprodutores ou, mais tarde, impedindo que determinados reprodutores possam
vir a transmitir caracteristicas indesejaveis a descendéncia.

A preservacao da variabilidade genética das racas autoctones é um desafio da sociedade atual
(DGAV & INIAV, 2013) e esta enquadrada na Iniciativas “Territorios sustentaveis” da Terra Futura.
A gestao eficiente e sustentavel dos recursos naturais, designadamente da biodiversidade e dos

ecossistemas € uma prioridade Nacional.
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ldentificagcdo 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 |[RINA 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 ||SOLDA F 27/05/2013
74668 | 271096 |[RINA 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 ||-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
75520 264785 | JABARDA E 01/07/2014
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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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