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APRESENTAÇÃO

Há exatos dezenove anos, mais precisamente na data de 21 de junho de 2000, 
um dos anúncios mais esperados nos últimos tempos pela comunidade científica era 
feito: simultaneamente nos Estados Unidos e em Londres o presidente Bill Clinton e o 
primeiro ministro Tony Blair divulgaram, o que segundo eles seria uma nova era para 
a humanidade, o sequenciamento do genoma humano. O “rascunho da vida” como 
denominaram traria novas expectativas quanto à doenças incuráveis, desafios éticos, 
novas propostas tecnológicas para a pesquisa, mas principalmente uma acessibilidade 
muito maior ao conceito de genética para a população.

Desde então uma revolução molecular pôde ser observada, novos conceitos 
adentraram às salas de aula, novos equipamentos evoluíram os laboratórios de 
pesquisa, novos e milhares de artigos passaram a publicar quase que “em tempo real” 
as descobertas no campo ambiental, microbiológico, industrial e da saúde. Podemos 
dizer também que a genética chegou como nunca às mesas das famílias, deixando de 
ser um assunto apenas dos cientistas.

Portanto a literatura aqui apresentada e intitulada “Conceitos básicos da 
genética” torna-se relevante não apenas por abordar assuntos relativos à comunidade 
acadêmica, mas principalmente por demonstrar a diversidade de áreas que hoje utilizam 
das ferramentas genéticas e moleculares em seus estudos que estão diretamente 
relacionados ao dia-a-dia da população.

Cada vez mais, o acelerado mundo das descobertas científicas caminha a passos 
largos e rápidos no sentido de transformar a pesquisa básica em aplicada, portanto é 
relevante destacar que investimentos e esforços nessa área contribuem grandemente 
com o desenvolvimento de uma nação. A genética como sabemos possui um campo 
vasto de aplicabilidades que podem colaborar e cooperar grandemente com os 
avanços científicos e tecnológicos.

Esperamos que seja apenas o primeiro de muitos outros livros na área, já que a 
cada dia novas tecnologias genéticas tornam-se acessíveis e novas descobertas são 
possíveis. Parabenizamos cada autor pela teoria bem fundamentada aliada à resultados 
promissores, e principalmente à Atena Editora por permitir que o conhecimento seja 
difundido e disponibilizado para que as novas gerações se interessem cada vez mais 
pelo ensino e pesquisa em genética.
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CAPÍTULO 1
doi

FERRAMENTAS GENÔMICAS E GEOGRÁFICAS PARA AVALIAR 
A DIVERSIDADE E ESTRUTURA GENÉTICA DE POPULAÇÕES 

SUÍNAS

Elizabete Cristina da Silva 
Universidade de Brasília (UnB), Ciências Animais

Brasília-DF
Universidade Federal Rural de Pernambuco 

(UFRPE), Zootecnia
Recife-PE

Samuel Rezende Paiva 
Universidade de Brasília (UnB), Ciências Animais

Brasília-DF
Empresa Brasileira de Pesquisa Agropecuária-

EMBRAPA
Brasília-DF

Concepta Margaret McManus Pimentel
Universidade de Brasília (UnB), Ciências Animais

Brasília-DF

Victor Hugo de Vasconcelos Calado
Universidade Federal Rural de Pernambuco 

(UFRPE), Medicina Veterinária
Recife-PE

RESUMO: A grande disponibilidade de 
técnicas moleculares proporcionou a realização 
de vários estudos em raças ameaçadas 
de extinção utilizando as informações dos 
marcadores baseados em polimorfismos do 
DNA. Há muitos marcadores no DNA (RFLP, 
AFLP, RAPD, microssatélites, mtDNA, Y, SNPs) 
que estão sendo utilizados para estudar a 
diversidade genética de animais domésticos. 
Neste texto serão apresentadas descrições dos 

marcadores microssatélites, mtDNA e SNPs 
como ferramentas genômicas para avaliar a 
diversidade e estrutura genética de populações 
suínas assim como serão apresentados alguns 
aspectos importantes das áreas de Filogeografia 
e Genética de Paisagem, que combinam 
as informações obtidas com os marcadores 
moleculares e a distância física entre as 
populações para estudar o comportamento da 
distribuição da variação genética numa escala 
espacial. 
PALAVRAS-CHAVE: Filogeografia; Genética 
da Conservação; Marcadores Moleculares; 
Suínos Nativos.

ABSTRACT: The great availability of molecular 
techniques has provided the realization of 
several studies in endangered breeds using 
the information of markers based on DNA 
polymorphisms. There are many markers in DNA 
(RFLP, AFLP, RAPD, microsatellites, mtDNA, Y, 
SNPs) that are being used to study the genetic 
diversity of domestic animals. In this text will be 
presented descriptions of microsatellite markers, 
mtDNA and SNPs as genomic tools to evaluate 
the diversity and genetic structure of swine 
populations as well as some important aspects 
of the areas of Phylogeography and Landscape 
Genetics, which combine the information 
obtained with the molecular markers and the 
physical distance between the populations to 
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study the behavior of the distribution of genetic variation on a spatial scale.
KEYWORDS: Phylogeography; Conservation Genetics; Molecular Markers, Native 
Pigs.

1 | 	INTRODUÇÃO

As raças suínas mais utilizadas na suinocultura intensiva são Duroc, Landrace, 
Large White, Pietrain, Hampshire, além de uma grande variedade de linhagens 
modernas de suínos que foram desenvolvidas para atender a demanda atual de 
animais com maior potencial genético para deposição de proteína na carcaça e fêmeas 
hiperprolíficas (IRGANG et al., 1992; FÁVERO & FIGUEIREDO, 2009). Contudo, ainda 
existem as raças localmente adaptadas ou nativas que representam uma pequena 
parcela do material genético dentro da suinocultura. Essas raças ou grupos genéticos 
têm sido encontrados nas propriedades de base familiar e se tornaram um meio de 
vida para o homem do campo (CASTRO et al., 2002; SILVA et al., 2011). 

A grande disponibilidade de técnicas moleculares proporcionou a realização 
de vários estudos em raças ameaçadas de extinção utilizando as informações dos 
marcadores baseados em polimorfismos do DNA (MAUDET et al., 2002; TADANO 
et al., 2007). Os microssatélites e mtDNA, por exemplo, foram os marcadores mais 
utilizados para estudar a diversidade e estrutura genética e a origem de raças suínas 
brasileiras (SOLLERO et al., 2009; SOUZA et al., 2009; CAVALCANTE NETO, 2010, 
SILVA et al., 2011) e em outros países (RAMIREZ et al., 2009; LUETKEMEIER et al., 
2010; YU et al., 2013).  

Os avanços no campo da genética da conservação têm permitido a realização 
de estudos que englobam a área de filogeografia que geram informações sobre a 
distribuição da variação genética numa escala espacial de várias espécies de animais 
e plantas utilizando marcadores moleculares combinados com dados demográficos e 
geográficos (FOLL & GAGGIOTTI, 2006; TABERLET & BOUVET, 1994). A filogeografia 
contribui para a compreensão dos processos microevolucionários, como fluxo de 
genes, selecão natural, a existência de isolamento por distância e gargalo de garrafa 
(bottleneck), que podem conduzir a perda de variabilidade genética ou mesmo a 
extinção de uma espécie e/ou população (MANTEL, 1967; MANEL et al., 2003).

Atualmente são esperados maiores avanços nos estudos de genética da 
conservação e no melhoramento genético dos suínos, uma vez que as novas 
tecnologias de sequenciamento de alto desempenho estão cada vez mais acessíveis 
e várias espécies de animais domésticos têm o genoma sequenciado, incluindo a 
espécie suína (ARCHIBALD et al., 2010). Dentro do contexto apresentado, neste texto 
serão apresentadas descrições dos marcadores microssatélites, mtDNA e SNPs como 
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ferramentas genômicas para avaliar a diversidade e estrutura genética de populações 
suínas assim como serão apresentados alguns aspectos importantes das áreas de 
Filogeografia e Genética de Paisagem, que combinam as informações obtidas com 
os marcadores moleculares e a distância física entre as populações para estudar o 
comportamento da distribuição da variação genética numa escala espacial. 

2 | 	FERRAMENTAS GENÔMICAS PARA ACESSAR A DIVERSIDADE GENÉTICA 

DE SUÍNOS LOCAIS

Um grande passo nos estudos de caracterização dos recursos genéticos tem 
sido dado nas últimas décadas. Os avanços na área da genética contribuíram para 
melhoria nos estudos que envolvem o campo da genética da conservação. Há muitos 
marcadores no DNA (RFLP, AFLP, RAPD, microssatélites, mtDNA, Y, SNPs) que foram 
aplicados para estudar a diversidade genética de animais e plantas (SPRITZE  et  al.,  
2003; ALBUQUERQUE et  al., 2006 ). Neste texto serão apresentadas descrições dos 
marcadores: microssatélites, mtDNA e SNPs.  

2.1	Microssatélites

Os Microssatélites ou SSR (simple sequence repeats ou STR) são sequências 
curtas que consistem em elementos repetidos in tandem cujo comprimento pode 
variar de 1 a 6 pb e apresentam características desejáveis para serem utilizados em 
estudos de genética de populações e identificação individual (POWEL et al., 1996; 
WERNER et al., 2004). Esses marcadores podem ser classificados de acordo com 
o comprimento da unidade de base repetida (mono-, di-, tri-, tetra-, penta-e hexa-
nucleotídeos) e estrutura ("perfeito" e "imperfeito") e representam as regiões instáveis 
do genoma devido às alterações mutacionais causadas pela perda ou adição de 
unidades repetitivas. Essas mutações são causadas por mecanismo intramolecular 
denominado de slippage (“escorregão”) da DNA polimerase ou crossing over desigual 
(SCHLOTTERER & TAUTZ, 1992).   

Os microssatélites espécie-específicas estão descritos na literatura para várias 
espécies de animais e plantas (TAUTZ, 1989), e a utilização dos mesmos está muito 
difundida nos estudos de diversidade genética de animais ameaçados de extinção, 
pois além de serem facilmente amplificados por reação em cadeia da polimerase 
(PCR), várias literaturas disponibilizam informações úteis que têm contribuído para as 
diversas pesquisas (FERREIRA et al., 2014; SILVA et al., 2014).   

Diversos estudos sobre a diversidade e estrutura genética de populações suínas 
foram realizados utilizando marcadores microssatélites tanto no Brasil (GONELA, 
2003; SOLLERO  et  al., 2009; SILVA et al., 2011) como em  outros  países (CALVO  et  
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al.,  2000;  LEMUS-FLORES  et  al.,  2001, CHAIWATANASIN et al., 2002; CANUL et 
al., 2005;  VICENTE et al., 2008).  Gonela (2003) utilizou seis locos de microssatélites 
na caracterização genética de uma pequena população de Porco Monteiro (N=99) e 
Tayassu pecari (N=15) e verificou alta variabilidade (4 a 15 alelos, heterozigosidade de 
0,13 a 1,00 e conteúdo de informação polimórfica variando de 0,18 a 0,84).   Sollero  et  
al.  (2008) avaliaram,  com 28 microssatélites, a  diversidade  e  estrutura  genética  de  
cinco  populações  suínas, sendo três  localmente adaptadas no Brasil (Piau, Moura e 
Monteiro) e duas comerciais (Landrace e MS60). 

A diversidade e estrutura genética de nove grupos genéticos de suínos localmente 
adaptados no estado de Pernambuco, Brasil (Baé, Caruncho, Canastra, Canastrão, 
Mamelado, Moura, Nilo, Piau e Sem Raça Definida-SRD) e três raças exóticas (Duroc, 
Landrace e Large White) foram analisadas com 22 marcadores microssatélites (SILVA 
et al., 2011).

2.2	DNA mitocondrial (mtDNA)

O mtDNA é uma molécula circular de fita dupla com aproximadamente 16 kb que 
contém 13 genes codificadores de proteínas, 22 genes de RNAs de transferência e 2 
genes de RNA ribossomais (GRAY, 1989) e apresenta uma taxa média de substituições 
sinônimas aproximadamente 20 vezes maior do que no DNA nuclear (PESOLE et al., 
1999).  A sua aplicação como marcador molecular para estudar a evolução molecular, 
classificação biológica e estrutura genética é devido às características, como peso 
molecular pequeno, taxa de evolução rápida e quase exclusivamente de herança 
materna (haplóide), e ausência de recombinação genética. 

As duas regiões do mtDNA mais recomendadas nos estudos de estrutura 
populacional e interpretação filogenética das espécies são a região controle (D-loop)  e 
o gene que codifica para a citocromo b (AVISE, 1994).  A região controle desempenha 
um papel de regular a replicação e a transcrição do mtDNA e compõe cerca de 6% 
do genoma mitocondrial. Esta região está localizada entre tRNA para prolina e tRNA 
fenilalanina e contém de 5 a 29 sequências repetidas in tandem (SRTs) (CLAYTON, 
1991) com uma taxa de substituição de base de cinco a dez vezes maior que a de 
outras regiões do mtDNA (MACKAY et al., 1986).

Diversos estudos filogenéticos com populações suínas usaram as sequências 
da região controle (D-loop) e do gene citocromo b. Randi et al. (1996) usaram os 
polimorfismos do citocromo b nos estudos evolutivos de Suiformes. Alves et al. (2003) 
empregaram  citocromo b (1140 pb) e a região controle (707pb) para determinar 
as relações filogenéticas entre suínos ibéricos antigos e atuais. Alex et al. (2004) 
encontraram uma mistura de haplótipos asiáticos e europeus no porco preto de 
Canárias por meio de polimorfismos identificados no gene citocromo b. 
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No Brasil, Souza et al. (2009) utilizaram o citocromo b para investigar a origem das 
raças suínas brasileiras e verificaram que as raças suínas brasileiras são descendentes 
de duas linhagens maternas (europeia e asiática), as raças Nilo, Monteiro, Piau e 
Tatu compartilharam haplótipos de uma linhagem Ibérica, enquanto, a raça Moura 
apresentou haplótipos de diferentes linhagens de origem europeia e asiática e, por isso, 
essa raça apresenta maior divergência em relação às demais raças suínas brasileiras.

2.3	Polimorfismo de nucleotídeo único (SNP)

Os SNPs são as variações (A, C, T e G) mais comuns de DNA dentro do genoma 
(SACHIDANANDAN et al., 2001). Os SNPs apresentam vantagens em relação a 
outros marcadores genéticos pela possibilidade de serem identificados por meio de 
técnicas de alto de desempenho e a um custo, relativamente, baixo (WASSON et al., 
2002; LINDROOS et al., 2003; WIEDMANN et al., 2008; SHEN et al., 2009). 

Os SNPs são um dos temas centrais em genômica e, com o surgimento das 
plataformas de sequenciamento de nova geração, milhões de SNPs estão sendo 
descobertos em várias espécies de interesse agropecuário (ECK et al., 2009; 
WIEDMANN et al., 2008; LIU, 2009; ALLEN et al., 2010), pois por serem variações 
facilmente detectáveis estão sendo preferidas nos estudos que envolvem associação 
entre genótipo e fenótipo (HAYES & GODDARD, 2010). Os SNPs no cromossomo X 
de suínos de diversos países, incluindo raças brasileiras, permitiram a separação de 
dois grupos distintos asiáticos e europeus (BURGOS-PAZ et al., 2012).

Durante muitos anos o método de sequenciamento de Sanger (1987) foi 
fundamental na era genômica. Porém, os novos avanços biotecnológicos na área 
da genética exigem métodos de sequenciamento rápidos e de baixo custo. Na 
última década, mais precisamente a partir de 2005, a forma de aquisição de dados 
genômicos tem mudado completamente (MARDIS, 2008), graças às tecnologias de 
sequenciamento de nova geração (SNG) que são capazes de sequenciar milhões de 
pares de bases em uma única corrida (DALCA & BRUDNO, 2010). 

No mercado estão disponíveis as plataformas desenvolvidas por diversas 
companhias: 454 (Roche), HiSeq2000, HiSeq2500 e MiSeq (Illumina), SoLiD (Life 
Technologies), HeliScope (Helicos BioSciences), Single Molecule Real Time-SMRT 
(Pacific Bioscience), Ion Torrent-PGM e Proton (Life Technologies).  As novas tecnologias 
de sequenciamento também contribuíram para diminuir os custos de genotipagem 
de SNP e isso é de extrema importância para o descobrimento de polimorfismos 
associados às características de interesse econômico (SBORNER et al., 2011). Além 
disso, os polimorfismos acessados podem ser incorporados aos métodos de Seleção 
Genômica (MEUWISSEN et al., 2001) para obter maior progresso genético dos animais 
nos programas de avaliação e melhoramento animal (CAETANO, 2009).
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3 | 	FILOGEOGRAFIA E GENÉTICA DE PAISAGEM

A filogeografia contribuiu para o entendimento da distribuição da diversidade 
genética de muitas espécies de animais e plantas (EIZIRIK et al., 2001; MILLER et al., 
2011). Avise (2000) define filogeografia como um campo de estudo preocupado com 
os princípios e processos que governam as distribuições geográficas de linhagens 
genealógicas, especialmente aquelas dentro e entre espécies proximamente 
relacionadas.  

A filogeografia surgiu como uma disciplina e seu foco principal é estudar a variação 
genética em populações de uma espécie ou entre espécies próximas e podem ser 
realizados com enzimas, RAPDs, RFLPs, cromossomo Y, DNA mitocondrial (mtDNA), 
SNPs e os microssatélites (AVISE et al., 1987; AVISE, 1998). O recomendado é a 
utilização de pelo menos dois tipos de marcadores para obtenção de resultados 
satisfatórios (SCANDURA et al., 2011).  

Um dos principais pontos discutidos nos trabalhos de filogeografia é a estrutura 
geográfica e genética populacional das espécies que é definida como o resultado dos 
processos microevolutivos e demográficos que atuam entre e dentro das populações, 
assim como da biogeografia histórica das linhagens genéticas (WENINK et al., 1996). 
As variações geográficas também podem revelar quais os mecanismos históricos, 
ecológicos, os padrões fenotípicos, assim como a distribuição de muitas espécies de 
animais domésticos. Entender estes padrões de variação geográfica é o primeiro passo 
para inferir os processos evolutivos de suas populações naturais (ZINK & REMSEN, 
1986).  

Para alcançar as metas propostas nos estudos filogeográficos é necessário 
estabelecer as relações filogenéticas de um grupo de indivíduos da mesma espécie 
que ocorre em uma área geográfica (ex.: no território nacional). Isso pode ser feito 
mediante o uso de sequências de DNA, avaliação dos agrupamentos formados para 
verificar se os mesmos pertencem à mesma área geográfica e se os grupos mais 
relacionados são mais próximos geograficamente e, por último, relacionar os indivíduos 
a outros organismos para verificar se há ou não congruências na distribuição geográfica 
(MIYAKI, 2009).

Outro campo interdisciplinar que combina conceitos e métodos de genética de 
populações, ecologia da paisagem e estatística espacial é a análise genética em escala 
de paisagem (Landscape genetics). A genética de paisagem quantifica os efeitos da 
composição da paisagem, configuração e matriz da qualidade nos padrões espaciais 
de variação genética subjacente neutra e adaptativa e os processos microevolutivos. 
O mais importante deste estudo é que se pode identificar a distribuição da diversidade 
genética de uma espécie de acordo com as variáveis de interesse (MANEL, 2003). 

Com a espécie suína estes estudos ainda são raros, mas pode-se dar exemplo 
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de um utilizando loci microssatélites de DNA para estudar a estrutura populacional 
em populações de suínos selvagens no sul do Texas (DELGADO-ACEVEDO; 
DEYOUNG; CAMPBELL, 2007). No qual, os autores conseguiram verificar que em 
larga escala geográfica, que as populações de suínos exibem um grau moderado 
de estrutura genética, sugerindo que as populações separadas são diferenciadas o 
suficiente para ser funcionalmente independentes e que as distâncias genéticas e 
geográficas entre as populações não seguem uma relação linear simples. Algumas 
populações geograficamente próximas estão geneticamente dissimilares, enquanto 
outras populações geograficamente distantes são semelhantes. Estes avanços foram 
obtidos tanto pelos avanços nas técnicas moleculares quanto também pelo aumento 
na disponibilidade de bancos de dados georreferenciados. 

Existem softwares que permitem georrefenciar pontos e estão programados para 
calcular índices de diversidade com base na latitude, longitude e dados de caracterização 
das populações (HIJMANS et al., 2001). Outra forma de analisar a relação entre os 
dados geográficos e genéticos é utilizando o teste de Mantel (MANTEL, 1967) pelo 
qual se calcula a significância entre duas ou três matrizes mediante um processo de 
permutação. A partir da combinação das informações genéticas com as geográficas 
permite o acesso das características de paisagem sobre a estrutura genética de 
populações e fluxo gênico (MANEL et al., 2003).
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