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 چکیده 

تنوع ارزیابی  در    یدینقش کل  ،(SNPs)یدیتک نوکلئوت   یهایشکل  ( همراه با چندCNV)  ی تعداد کپدر  تنوع    :زمینه مطالعاتی

تعداد کپی در اسب ایرانی اطلاعات کمی موجود است.    عمورد تنو   در   ، با این وجود  کنند.یم  یفاا  اهلی های  گونه  در   یکیژنت

 ی هابر اساس دادهموجود در ژنوم اسب کاسپین و ترکمن    های(CNVR)  وها  CNV  شناساییمطالعه،    یندر ا  :کار  روش

SNP  آرایه اسب  (Equine70k)  راس اسب ترکمن و    26نمونه ) 48شده    یپژنوت  یین تع  یهامطالعه، از داده  یندر ا.  انجام شد

انجام گرفته بود، استفاده شد   Geene seek( که توسط شرکت  Equine 70k)  یلومیناا  یکمپان  یه( از آراینراس اسب کاسپ  22

 ی برا   هاCNVR  یلو تحل  یهتجز.انجام شد  PennCNVاتوزوم با استفاده از نرم افزار    یهافقط در کروموزوم  ی تعداد کپ

از    یمحتوا استفاده  با  پا  BioMartژن   یسینو  یهانجام شد. در حاش  Ensembl Genes 93 Horse EquCab3داده    یگاهو 

  یر مس  یلو تحل  یهو تجز  Gene Ontology  یزآنال  ی( و برا/http://david.abcc.ncifcrf.gov) DAVIDداده    یگاهاز پا  یکاربرد 

 Real-time qPCR  یلهبه وس  CNV  یگاهجا  5شده تعداد    ییشناسا  یهاCNV  ییدأت  یبرااستفاده شد.  KEGGداده    یگاهاز پا

ا  یشمورد آزما   ی ( به عنوان کنترل داخلGAPDH)  نازیدروژفسفات ده-3-یسرآلدئیدآزمون از ژن گل  ینقرار گرفت. در 

مورد    هایدر اسب  CNVRsو    CNVبه ترتیب    105و    202  در مجموع تعداد  :نتایج  (. 2013استفاده شد )متزگر و همکاران  

کاسپین نسبت به  اسب    تعداد کپی در نژاددر    تنوع  دهند.میرا پوشش  ژنوم اسب    درصد  1/ 08  مطالعه شناسایی شدند که

در نژاد کاسپین بزرگتر از نژاد ترکمن بود. در هر دو   CNVطول متوسط  ،برابر بیشتر بود. همچنین 6/1  ترکمناسب نژاد 

شماره  های  نژاد کاسپین کروموزم  هایاسبدر  بیشتر بود. حذف  رخداد ژنتیکی  اضافه نسبت به رخداد ژنتیکی  تعداد    ،نژاد

 . را نشان دادند  در تعداد کپی تنوع  بیشترین  به ترتیب    12و    6،  1شماره  نژاد ترکمن کروموزوم    هایاسبو در    12و    3،  1

  هاینمونه  در بین  هاژن  ینا  یشترب که    داشتند  یژن همپوشان  434  باشناسایی شده    هایCNVR  کهنشان داد    آنالیز عملکردی 

ارتباط بالقوه ای با صفات خاص  GALR  و  PPARG،هاژندر میان این    .درصد(  60)بیش از  مشترک بودند  دو نژاداسب  

 ی ، پردازش آنتیمیایی، محرک شیاییحس بواز جمله  بیولوژیکی  چندین مسیر    KEGGآنالیز    همچنیننژادیِ داشته باشند.  

-Realهای شناسایی شده با موفقیت توسط  CNVRدرصد از    60همچنین    را نشان داد.   G  ینپروتئ  یده  یگنالس  یرژن و مس

time qPCR   .نهایی  گیرینتیجه  تایید شد:  CNVاسب   شواهدی از انطباق پذیری و    یپی از تنوع فنوت   یممکن است بخش  ها

  یو عملکردها  یولوژیکیب  یندهایفرآ  ی،سلول  یاز اجزا  یدر تعداد  یلدخ  یهاژنبا توجه به اینکه  دهند.    یحرا توض  یرانیا

مشخص شود و ممکن    یدآن با  ی احتمال  یر و تأث  هاCNVR  ینچن  یتاهم   شد؛ شده گزارش    ییشناسا  یهاCNVRدر    یمولکول
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  د نتوانمیاین تحقیق    هاییافتهدر نهایت    در اسب داشته باشد.   CNVs  یقیو تطب   ی عملکرد  یامدرا در مورد پ   یجالب  ینشاست ب

همراه    های و ژن هاCNVR  با  کردیعمل  ارتباط صفات مهم  هم چنینژنوم اسب و  بهتر  درک    ی را برا  ی اطلاعات ارزشمند

 د.  نفراهم نمایاسب  نژادهای درمطالعات آتی در  هاآن

 

 ، ترکمن، کاسپینSNP  ،CNVآرایه   :کلیدی گانواژ

 

 مقدمه 

تک    یهایشططکل چندحاصططل در سطططح ژنوم    ،یکیتنوع ژنت

( و  INDELS)  هاشططدگی  درج / حذف ،(هاSNP)  یدینوکلئوت
1

CNV  ها در  یپتنوع فنوت  یمنبع اصططل اسططت که به عنوان

  فریمن و همکاران) اندشططناخته شططدهها  و انسططان  یواناتح

2014.)  CNV،  اسطت که با  یسطاختارتغییرات از انواع    یکی

یلوجفت  ک  یک  به طول  DNAاز  یهایبخش  حذف یا اضططافه

شططناخته  به ژنوم مرجع  نسططبتباز جفت  مگا ینتا چند  باز

چنطد   بطا  یسطططهدر مقطا  .(2021  عبطدلی و همکطاران)  شطططودمی

ازه  انطدههطا بطا توجطه بط CNV،  یطدیتطک نوکلئوت  یهطاشطططکلی

،  یردرگ  یطدهطاینوکلئوت  یشطططتریتعطداد ب  یجطهبزرگتر و در نت

  ردون و همکاران)تنوع هسطتند   مناسطبی برای بررسطیمنبع 

2006).  CNV  یو چنطد ژن یمنطدل  یهایمطاریب  میزان بروزها  

  یپی فنوت  یطاندر ب  ییردهنطد و مسطططئول تغیم  یحرا توضططط 

ثابت شطده    .(2012  دون و همکاران)هسطتند    یچیدهصطفات پ

  یشططرفت، پیپیفنوت ییراتژن، تغ یانبر ب  هاCNVاسططت که  

دیپزینسططکی  )  گذارندیم  یرها تأثگونه یو سططازگار  یماریب

تواند سطاده باشطد،  یم هاCNV. سطاختار (1998و همکاران

ممکن اسطططت شطططامل  یاپشطططت سطططر هم،   یمانند تکرارها

مکان  ینهمولوگ در چند یهایتوال  حذف یا  شطدگیاضطافه

  یع. توسططعه سططر(2006ردون و همکاران  ) باشططد یژنوم

  کطل   پویشهمراه بطا ههور    DNA  ژنوتطایپینط   یهطایآورفن

هطا  CNVمطاننطد   یسطططاختطارتنوع  انواع    یصبطه تشطططخ  ،ژنوم

اسططططت. متطداولامروزه  کمطک کرده    ی هطا براروش  ینتر، 

 ی ایسطططهمقا یژنوم  یبیترک یهایهآرا  ،CNV  ییشطططناسطططا

(CGHتوال ،)ینسطططل بعطد  یطابیی  (NGSو آرا )یهطایطهSNP  

ها  CNVدر اسطططب نشطططان داده شطططده اسطططت که   هسطططتند.

 
1 Copy Number Variation 

، اگر چطهشطططونطد.    یپیبطاعطت تنوع و اختلا ت فنوت ،تواننطدیم

هطا در انسططططان و  CNV  در ارتبطاط بطا  یمططالعطات متعطدد

  ؛(2019بوتو و همکاران  )  شطده اسطت  گزارش  یاهل  یواناتح

دام    هطایگونطه  بعضطططی ازهطا در  CNV  یمططالعطات رو  ،امطا

برای  مطالعه   ینچند .محدود اسطت  یارمانند اسطب هنوز بسط 

با اسطططتفطاده از   هااسطططبدر    یتعطداد کپ ییراتتغبررسطططی  

  چن و همکطاران)انجطام گرفتطه اسططططت    مختلف  هطاییطکتکن

  2013  و دوپیس و همکطاران  2012  ودون و همکطاران  2012

و کادر    2014  و جون و همکاران  2014 و گاش و همکطاران

و وان  و    2018و شططورینک و همکاران    2016 همکارانو  

  به منظور بررسی  مطالعات یناز ا  ی. بخش(2014 ،همکاران

  یطکبرای مثطال  خطاص،    یژگیو  یطکو    CNVs  ینارتبطاط ب

گاش و  )انجام شطد ژن   یانب برای بررسطی میزان یا  یماریب

هطمطکططاران  2014  هطمطکططاران و  دون  و    2012  و  دوپطیطس  و 

بطه عنوان مثطال،   (2017  پطالینطا و همکطارانو    2013  همکطاران

نظر   بطازییلوک  62تکرار    یطکرسططططد  میبطه    ی رو  جفطت 

  مرتبط باشد. حنجره عودکننده  ینوروپاتبا  10کروموزوم  

  در  ینترونیطکا  جفطت بطازیلویک  6/4تکرار  همچنین یطک  و  

شطططدن مو و    یطدبطا سطططف  25روی کروموزوم    17STXژن

بزرگ در    هطایو حطذف  (2008  رزنگرن و همکطاران)ملانوم  

  هاییدر پون  یاسططکلت  اوتیسططمبا   یشططبه اتوزوم  یهناح  یک

 ینا اگر چه مرتبط است.  (2016رافاتی و همکاران )  2شطتلند

  یسططططتدر ز  CNVsدرک نقش    یبرا  ،یا  یطهمططالعطات پطا

کشطف   یبرا یاطلاعات فعل اما ،دهسطتنمهم  اسطب   یشطناسط 

اسططب   در  اختلا تدیگر  که بر سططلامت و   این نواحیموثر  

از د یطل نطاکطافی بودن این  اسطططت.    یگطذارنطد نطاکطافمی  یرتطاث

از  تواند به سططبب اسططتفاده  می اطلاعات و یا نتایج متفاوت

 دها تعداد نژاپائین بودن    ،CNVمختلف کشطططف    یهاپلتفرم

2 Shetland 
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هر یک از این نژادها باشد. علاوه  افراد در همچنین تعداد و 

مططالعطه   یطکشطططده مختص  گزارش  یهطاCNVاکثر  بر این،  

دیگر  چند مطالعه مسططتقل  یاتوسططط دو    کههسططتند خاص 

  هاCNVاز    یادیهنوز هم تعطداد ز یناند. بنطابرانشطططده  ییطدتا

اسطب از جمله   مختلف  یکه تاکنون در نژادها اندهماند یباق

مطالعات    یازمندن  واند نشططده  ییشططناسططا  یرانیا  هایاسططب

نقش بررسططی    ،ها و متعاقباCNVًینشططناخت ا  رایب  یشططترب

نژادهطای    اسطططت.  یچیطده فنوتیپیصطططفطات پکنترل  هطا در  آن

و کرد    شططوری  رهد  ، ترکمن،کاسططپین، عرب ایرانی اسططب

و    ی، فرهنگیپرورشططط از نقططه نظر    یرینطهد  یطتاهم  یدارا

.  (2000و فتووتی    1998فیروز  )هسطططتند  یراندر ا  یخیتار

مطالعات مختلفی در   در این نژادها،  یکیتنوع ژنت یتوضططع

مطالعات   و در غالب اینمورد بررسططی قرار گرفته اسططت 

گزارش    یرانامیبو  هطایرا در اسطططب  ییبطا   یکیتنوع ژنت

 وامجطدی و همکطاران   2021  عبطدلی و همکطاران)  انطدکرده

یوسططفی و همکاران    و  2019و صططادقی و همکاران   2017

مطالعه در  ،موضطططوع یترو با توجه به اهم  یناز ا  .(  2021

نژاد کاسططپین و    هایدر ژنوم اسططب  یکیحاضططر تنوع ژنت

 .رفتمورد بررسی قرار گ  CNVاز نظر    ترکمن

 

 ها  مواد و روش

ا  نمونه    48شده    یپژنوت  یینتع   های از داده  ،مطالعه  یندر 

 یه ( از آراینراس اسب کاسپ  22راس اسب ترکمن و    26)

  Geene seekتوسط شرکت  که    (Equine 70k)  یلومیناا  یکمپان

(. در  1393زندی و همکاران  )   استفاده شد  انجام گرفته بود، 

بدون مکان مشخص   یهاSNPوسپس    Xکروموزوم    ،ابتدا

  در ادامه.  (2011  همکارانهو و  )  دحذف شدن  یز از ادامه آنال

هر    یینتع  ی برا عبور  از  SNPو    هانمونهاز  یکآستانه  ها 

ک   یندفرا شاخص   یفی،کنترل  ،  >05/0MAF:  هایاز 

95/0Animal call rate <  ،95/0SNPs call rate<    و شاخص

هارد از  ینبرگوا-یتعادل  کمتر  احتمال  سطح   10-6  با 

را    یارهااز مع  یککه هر    ییهاSNPو    هانمونهاستفاده شد.

  یفیتاز کنترل ک  پس  حذف شدند.  یزاز ادامه آنال  اندهنداشت

 پرسل و همکاران)  PLINK  ی افزاربا استفاده از بسته نرم

  یبرا  ی در ادامه بررسی  اتوزوم  SNP  61175، تعداد  (2007

نشانگرها    یژن  یتموقع  حفظ شدند.  CNV  یلو تحل  یهتجز

مکان    EquCab3.0  ژنوم اسب  یدتراشه جد  یبراساس توال

خوانش    یابی شد.  در    CNVمجدد    هایکروموزمفقط 

وان  )انجام شد    PennCNVاتوزوم با استفاده از نرم افزار 

  PennCNVتوسط    CNVخوانش    یبرا  . (2007  و همکاران

س  های یلفا  ،ابتدا اسب   48هر    ی برا  یگنال شدت  نمونه 

اطلاعات شامل   یحاو  یگنالشدت س  هاییلساخته شد. فا

Log R Ratio (LRR)  آلل یو فراوان  B (BAF)  هر    ی براSNP  

  B (PFB)  آلل  یتجمع  یفراوان  ی حاو  هاییلشد. فا  یل تشک

  یجاد ا یتهر نشانگر در جمع BAFبر اساس مقدار متوسط 

نام    یکشامل    PennCNVشدند.   به    GCmodelآرگومان 

از   استفاده  با  که  رگرس  یکاست    یمتنظ  یبرا   یونمدل 

  "یامواج ژنوم'' تاثیر با  و بهبود نمونه تحت GC یمحتوا

م همکاران)  رودیبکار  و  ژنوم2013  دوپیس  امواج    ی(. 

تنوع ساختار   یینو صحت تع  هایپبر خوانش ژنوت  تواندیم

بنابرا  یکروموزوم باشد.  امر    ین ا  ی برا  ید با  یناثرگذار 

پذ   یحتصح همکاران)  یرد صورت  و    یل فا  (.2013دوپیس 

برا  GCمدل   ژنوم  یمتنظ  یاسب  گز  یامواج  -"  ینهاز 

gcmodel"  ایمحتو  یل فا  ینساخته شد. ا  GC  یکژنوم  یهناح  

  500)هر    کند یمگاجفت باز اطراف هر نشانگر را مشخص م

با انحراف   هایادامه نمونه  در   باز در هر طرف(.  یلوجفتک

 01/0waviness  و  <35/0LRR>،  05/0BAF  استاندارد

factor>  .یتعداد کپ  ییرمناطق تغ   حذف شدند   (CNVRs  به )

همپوشان تع  یکدر حداقل    هاCNVیصورت  باز   یینجفت 

کیم و  )  CNVRuler. از نرم افزار  (2011هو و همکاران)  شد

شد.   CNVRs  استخراج  ی برا  (2012  همکاران   استفاده 

CNVRو    های اضافه  حذف،  اساس  بر  شده  مشتق 

تعر برا  یفحذف/اضافه  رساندن    ی شدند.  حداقل  به 

تراکم    CNVRs  هایخوانش  آستانه  پارامتر  کاذب،  مثبت 

ادغام نرم افزار    یندفرآ  درطی  درصد   10  یر ز  CNVیامنطقه

CNVRuler ( اصلاح  1/0فرض )  یش، با استفاده از مقدار پ

ژن با استفاده    ی محتوا  یبرا هاCNVR یل و تحل  تجزیه  شد.

پا  BioMartاز    Ensembl Genes 93 Horseداده    یگاه و 
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EquCab3  یگاهاز پا  یکاربرد  نویسی  یهانجام شد. در حاش  

برا  DAVID (http://david.abcc.ncifcrf.gov/)داده     ی و 

از پایگاه داده    یرمس  یل و تحل  یهو تجز  Gene Ontologyیزآنال

KEGG یه اسب حاش هایشد. از آنجا که تعداد ژن استفاده 

اطلاعات   یسینو بانک  )  یشناس  یهست  یشده در  (  GOژن 

ل  است،  محدود  باز  هایژن  یستهنوز  شده    یابی اسب 

ENSEMBL    با استفاده از نرم افزارBiomart  های به شناسه 

انسان تبد  ENSEMBL  یژن  آن  حاش  یل متعامد    یهشد. 

پارامتر  در  ی عملکرد  نویسی سلول  هایقالب    یاجزاء 

(cellular component مولکول عملکرد   molecular)  ی(، 

functionیولوژیکیب  یندهای ( و فرآ  (biological processes )

شد.   5 تعدادشده    ییشناسا  یها CNV  یید تا  برای  انجام 

وس  CNVجایگاه   آزما  Real-time qPCR  یله به    یشمورد 

این آزمون  قرار گرفت.   فسفات -3-یسرآلدئیداز ژن گلدر 

  استفاده شد  ی( به عنوان کنترل داخلGAPDH)  یدروژنازده

مربوط به    یمرجفت پرا  6  تعداد  (. 2013متزگر و همکاران  )

و    یطراح  Primer3  یمورد نظر توسط برنامه   هایجایگاه

ها مورد بررسی  اختصاصی بودن آنتوسط پرایمر بلست  

 Power PowerSYBRGreenاز معرف  .  (1)جدول  قرار گرفت

PCR    در واکنشqPCR  یط. شرا استفاده شد  qPCR    به شرح

به    یگراد درجه سانت  94در    یهاول  ی بود: واسرشت ساز  یر ز

  94در    یونچرخه دناتوراس  40به دنبال آن    یقه، دق  3  مدت

دمای   و دمای اتصال    و   یهثان  15به مدت    یگراد درجه سانت

برای    qPCR  .یهثان  60به مدت    یگراد سانت  ه درج  60در  بسط  

انجام شددر  هر نمونه   از    CNVبرای برآورد    .سه تکرار 

معادل است با:    CtΔΔکه در آن  استفاده شد.    CtΔΔ-2روش  

(tC    دارای  ژن هدف در هر نمونهCNV  مورد نظر-  tC    ژن

ژن هدف    tC)  -(  مورد نظر  CNVدارای  در هر نمونه    کنترل

نظر  CNVبدون    یهانمونهدر   کنترل    tC  -  مورد  در  ژن 

نظر  CNVبدون    یهانمونه ل  مورد  گزارش  طبق  و    یو(. 

  یینپا  یا   1با تر و    یا  3،  2حدود    یر دا( مق2013همکاران )

ترت   یاتوزوم  ی هاکروموزوم  ی براتر     یتوضع  یببه 

در این مطالعه عدد    . دهدیاضافه و حذف را نشان م  یعی،طب

  یبرا  یتنها  در  بعنوان حذف در نظر گرفته شد.  2کمتر از  

نتا  ییشناسا  هایCNVR  یناناطم  یتقابل  یابیارز  یج شده، 

  یبا مطالعات منتشر شده رو   یقتحق  ینبه دست آمده در ا

CNVمقا  های همکاران)  شد   یسهاسب  و  و    2012دون 

و جون   2014و گاش و همکاران    2013همکاران  دوپیس و  

همکاران    2014وهمکاران و  متزگر  و    2013و  وان   و 

 . ( 2014همکاران 
 

Table 1. Specifications of primers used in real-time qPCR 

CNVR Direction Sequence Product Size Event* 

GAPDH 
F TGAGAGGGGAATGGAGAAGTG 

119 normal 
R TCCCTCCACGATGCCAAAGT 

8: 5751419-5755950 
F ACCAACAGTGAGACTCGGAG 

210 loss 
R CAATGTGCTATGGACCTGGC 

3: 67780091-67799192 
F AGTGGGTGGAGCATTGAGAA 

368 gain 
R TGCTCTGGTATTTGGCTCAC 

3: 8600487-8669915 
F ATCCCAGGTTTGTTTGCTCG 

230 loss 
R CCTCTCATCTTCTGGTGCTG 

6: 4334586-4414882 
F GCCAGGAAGCAAAAGGGAAA 

229 gain 
R TGGTGCCTGCTGTTTCTTGA 

7:75259939:75634194 
F TACAACGAGGAAGCAGCAGA 

245 loss 
R TGCAGCATGGACTTCAGGAA 

Normal: no change in copy number; Loss: Deleted in copy number; Gain: Added in copy number 



 33                                   کاسپین و ترکمن با استفاده از آرایه چند شکلی تک نوکلئوتیدي با تراکم بالا  هايدر اسبتنوع تعداد کپی ژنومی براي شناسایی 

 نتایج و بحث

CNV  وCNVR ها 

  شطده، در مجموع   ییشطناسطا  یهاCNVکنترل کیفی  پس از 

و    ییشططناسططا یرانیدر دو نژاد اسططب ا  CNV  202  تعداد

بطرا خطوانطش  حط   یمطتطوسطططط    CNV  یططدادرو  2/4  یطوانهطر 

  18تا   1هر نمونه از   یبرا  CNVشططد. دامنه تعداد    برآورد

  150حطذف و    CNV  52  از این میطان تعطدادبود.    یرعطدد متغ

 ینقرار گرفتند. بنابرا  سططاییاضططافه مورد شططنا  CNV  عدد

حذف بود. از    یعسططه برابر وقا  یبااضططافه تقر  یعتعداد وقا

  ی در هر دو نژاد تعطداد اضططططافطه شططططدگ  یزن  ینظر نژاد

تعداد  شطد. از    ییشطناسطا  یحذف شطدگنسطبت به    یشطتریب

202  CNV  76و    126تعداد  شطططده،   ییشطططناسطططا  CNV    به

شطدند    یابیو ترکمن رد یننژاد کاسطپ هایدر اسطبترتیب  

نسططبت به نژاد   یندر نژاد کاسططپ  CNV  دهدمی  نشططانکه  

  8/309  هاCNVمتوسططط طول    و  یشططتربرابر ب 6/1  ترکمن

  CNVمتوسططط طول   یزنژاد ن  یکباز بود. به تفک  کیلوجفت

در مجموع تعداد    وبزرگتر از نژاد ترکمن   یندر نژاد کاسپ

و   یندو نژاد کاسططپ هایباسطط   یندر ب(  درصططد 14/9)  19

 .  (2ترکمن مشترک بودند )جدول  

درصطططد    12/38  یباًتقر یبه طور کل  ی،از نظر پراکنش طول

  73بطاز،  کیلوجفطت  500تطا    100  یدر بطازه طول  هطاCNVاز  

درصططد   96/3و    باز یلوجفتک  100و    50  یندرصططد ب  26/

درصطططد  31/12بطاز،  کیلوجفطت1000تطا    500  یدر بطازه طول

درصطططد    24/8بطاز و    کیلوجفطت  50تطا    10  یدر بطازه طول

مگطاجفطت بطاز بود.    1بزرگتر از    CNVیطدادهطایمربوط بطه رو

کپ  10/4  ینهمچ تنوعطات تعطداد  از    یدرصططططد    10کمتر 

  ی فراوان  یشطترینب  (.1A)شطکل  شطد ییاباز شطناسط   کیلوجفت

  ی که دچار اضططافه شططدگ یدرصططد( طول قطعات  73/26)

  ین بطاز و کمتر  کیلوجفطت  500تطا    یدر دامنطه طول  انطدهشطططد

 یطکاز    یشطططترب  یدرصطططد ( در دامنطه طول  93/6)  یفراوان

  ی فراوان  یشطططترینب  ینهمچن  .نطدبطاز قرار داشطططت  مگطاجفطت

  ی کطه دچطار حطذف شطططدگ  یدرصطططد( طول قطعطات  39/11)

بطاز و    کیلوجفطت  500تطا    100  یدر دامنطه طول  انطدهشططططد

طول  1)  یفراوان  ینکمتر دامنططه  در  تططا    500  یدرصططططد( 

 (.1A )شکلند  جفت باز قرار داشت1000

  105 ییهمپوشطططان منجر بطه شطططنطاسطططا  هطایCNVادغطام  

CNVRs  مگطاجفطت  97/23شططططد کطه  میاتوزو  (   1.08بطاز 

دهد. اندازه  میژنوم اسططب را پوشططش    یاز توال درصططد(

CNVRs  یطانگینمبطا  بطاز )  مگطاجفطت  2جفطت بطاز تطا    45  ینب 

 یرجفطت بطاز( متغ  6/210 یطانطهبطاز و م  کیلوجفطت  222/235

و    12و   3،  1شططماره   هایموزمکرو ینبود. در نژاد کاسططپ

به ترتیب    12و   6،  1شطماره    هایکروموزمدر نژاد ترکمن  

درصطد    44/47بودند.    یدر تعداد کپ  ییرتغ  یشطتریندچار ب

CNVRs  12/0  یکطهبطاز در حطال  کیلوجفطت  500تطا    50  ینب  

طول داشطتند  باز   کیلوجفت  10کمتر از    CNVRsدرصطد از 

 یدرصد( طول نواح 33/29)  وانیفرا  یشترین(. ب1B)شکل 

  ی دردامنه طول  اندهشططد  یکه دچار اضططافه شططدگ یقطعات

کطمطتطر  کطیطلطوجطفططت  500تططا    100 و    04/0)  یفطراوانط   یطنبططاز 

بطاز قرار    کیلوجفطت  10کمتر از    یدرصطططد( در دامنطه طول

درصططد( طول   69/10)  یفراوان  یشططترینب ینهمچن داشططت.

  ی در دامنه طول  اندهشطططد  یکه دچار حذف شطططدگ یقطعات

درصططد (  0)  یفراوان  ینباز و کمتر  کیلوجفت  500 تا  100

مگطاجفطت بطاز قرار داشطططت.   یطکبزرگتر از    یدر دامنطه طول

 دچار حذف/اضطافه شطده اسطت  یزن یدرصطد از نواح  3/12

 (.1B )شکل

  ، 27،  22،  21،  16  هطایکروموزمبطه جز در    CNVRs  منطاطق

(.  2)شکل    اتوزوم پراکنده بودند  هایکروموزم یهدر بق 30

توز نظر    12و    1  هططایکروموزم  یرو  ی،کروموزم  یعاز 

 یچکه ه یشططد در حال  ییشططناسططا  CNVتعداد    یشططترینب

CNV ساییشنا 30و   27 ،22،  21، 16 هایکروموزم  روی  

 .نشد

کروموزوم   های کروموزم  ینب در    CNVRs  یپوشش 

  به طوری که   بود  یردرصد متغ  27/8تا    004/0  تلف ازخم

کروموزوم    ین با تر در  پوشش    ین وکمتر  12درصد 

مشاهده شد )جدول    10کروموزوم    ی درصد پوشش رو

وقا2 نظر  از  به    58/68)  نمونه  CNVR،  72یع (.  درصد( 

حال در  اضافه  )  31که    یصورت  درصد(    88/18نمونه 
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و    یعوقا را    54/12)  نمونه  2حذف  حذف/اضافه  درصد( 

دادند. خلاصه    3جدول    نشان  طور  نتایج   جزئیاتبه 

کاسپین و ترکمن    هایدر ژنوم اسب را    CNVRsمربوط به  

 دهد. می نشان 

 

Table 2. Detected of CNVs in the genome of Caspian and Turkmen horses 
Breed Samples(n) CNVs(n) CNVs Average size (kb) CNVs Median size (kb) Average CNVs per sample(n) 

Caspian 22 126 323.97 96.11 5.25 

Turkman 26 76 286.48 105.79 3.16 

Total 48 202 309.86 103.61 4.2 

 

 

 
 

 

Figure 1. CNV (A) and CNVR (B) length distributions in the genomes of Caspian and Turkmen horses 
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Figure 2. Chromosomal distribution of CNVRs (gain, loss and mixed) in the genomes of Caspian and Turkmen 

horses 
 

Table 3. Details of CNVRs identified in the Caspian and Turkmen equine genomes 

Chromosome CNVR(n) 
CNVR total 

length (kb) 

Chromosome 

length(kb) 

Genomic 

Coverage   )%(  
CNVR Average 

length (kb) 

1 13 2238.709 188260 1.19 172.20 
2 3 289.3 121350 0.23 96.43 
3 8 800.53 121350 0.65 100.06 
4 8 968.93 109460 0.88 121.11 
5 1 93.17 96760 0.09 93.17 
6 5 1008.46 87230 1.15 201.96 
7 5 1024.59 100790 1.01 204.91 
8 2 333.805 97560 0.34 166.90 
9 4 443.35 85790 0.51 110.83 

10 1 3.49 85160 0.004 3.49 
11 1 21.27 61680 0.03 21.26 
12 2 3062.69 36990 8.28 1531.35 
13 1 26.03 43780 0.05 26.03 
14 4 492.96 94600 0.52 123.24 
15 6 803.77 92850 0.86 133.97 
17 1 82.93 80720 0.1 82.93 
18 5 413.1 82640 0.5 82.62 
19 2 115.87 82680 0.18 57.97 
20 6 728.67 65340 1.11 121.44 
23 4 930.173 55560 1.67 232.54 
24 2 36.65 48290 0.07 18.82 
25 2 607.66 40280 1.5 303.83 
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26 5 1129.35 40280 2.8 22587 
28 3 263.45 43150 0.61 87.82 
29 1 119.06 47350 0.25 119.06 
31 10 8659.32 26000 33.30 865.93 

Total 105 4698.31 2280920 1.08 235.22 
*Chromosomes without CNVR are not included in the table . 

  ین بزرگتر هاCNVتا به امروز، نشطان داده شطده اسطت که  

از گونطه هطا از    یطاریدر ژنوم بسططط   یکیژنت  ییراتبخش تغ

  هاCNV  ع. اما وقو(8،13)دهند می  یحجمله اسططب را توضطط 

تطا بطه    یپیفنوت  ییراتآنهطا بر تغ  یبعطد  یرو تطأث  هطااسطططبدر  

مورد    یبطه خوب  یاهل  یوانطاتح  یرامروزنسطططبطت بطه سططططا

  CNVییشطناسطا  ییقرار نگرفته اسطت. اگرچه کارآ  یبررسط 

  دیگر   هاییهبا آرا  یسطهدر مقا  SNP هاییهبا اسطتفاده از آرا

مطالعه  یجنتا  ا( کمتر اسطططت، امCGH  یه)به عنوان مثطال آرا

با   توانمیرا    اندهحاصططل شططد هاSNP  یهحاضططر که از آرا

 کرد.   یسهانجام شده در اسب مقا CNVمطالعات  یرسا

تنوع ژنوم از نظر تعطداد    یطلو تحل  یطهتجز  ینمططالعطه اول  این

و    یطهتجزدر مجموع از  اسطططت.   یرانیا  هطایدر اسطططب  یکپ

اسططب   48در    SNPی حاصططل از  یپداده ژنوت  61175  یلتحل

  CNV  رخطداد  202و ترکمن،    یندو نژاد کطاسطططپ  در  یرانیا

  97/23 شططد که معادلشططناسططایی    CNVR  105و    یاتوزوم

توان  میرا  یجن نتایا .باشططدمیباز از ژنوم اسططب    مگاجفت

در اسططب گزارش    CNV / CNVRبا آنچه قبلاً در مطالعات  

و دوپیس و    2012 دون و همکاران)  کرد یسطهشطده بود مقا

  و جان و همکاران  2014و گاش و همکاران    2013  همکاران

  2013  و متزگر و همکطاران  2016  و کطادر و همکطاران  2014

نتطایج حطاصطططل از  مططالعطه    ین(. در ا2014وانط  و همکطاران  

  شطططد یسطططهمقطا  دیگرهشطططت مططالعطه نتطایج    بطا  یرچنطد متغ

کطه    یهطایCNVRانطدازه    یطانگین. بطه عنوان مثطال، م(4جطدول)

،  ندشطد  ییشطناسطا 50K هاییهو آرا  70k هاییهتوسطط آرا

بدسططت   هایاندازه یانگینبزرگتر از م یبه طور قابل توجه

امر ممکن   ین. اندبود  NGSو    CGHهاییهآمده توسطططط آرا

  SNP یریکنواختغ  یعپوشطش نسطبتاً کم و توز  یلاسطت به دل

  یل ارتباط داشته باشد. د   SNPهاییهدر ژنوم اسب در آرا

را  مططالعطات مختلف    یندر ب  نتطایج  ینا  عطدم تططابق  یاحتمطال

 ینطه مطاننطد انطدازه و زم  پطارامترهطای مختلفیبطه    توانمی

فطرمهططانطمطونططهیطکطیژنطتط  پطلططت  تشطططخط   هططای،  و    یطصمطخطتطلطف 

و    CNVRsو    CNV  یف، تعطارCNV  یفراخوان  هطاییتمالگور

 خطاها مرتبط دانسطت  یتصطادفبرآورد    هایروش ینهمچن

(. بطه عنوان مثطال هر چطه تعطداد  2011پینتو و همکطاران  )

  یطدی تطک نوکلئوت  یمططالعطه و نشطططانگرهطا  وردم  هطاینمونطه

باشططد در    یشططترها بCNVییشططناسططا  یاسططتفاده شططده برا

خواهد    یشطترب  یزشطده ن  ییشطناسطا  یهاCNVمجموع تعداد  

در    PennCNVکطه توسطططط    یهطایCNVR  پطائینبود. تعطداد  

  یرسطا یجشطده بودند، مشطابه نتا ییشطناسطا  حاضطرمطالعه  

جیان   بود )  یگردر انسططان و پسططتانداران د  CNVمطالعات  

 .(2012 و همکاران

هر فرد    یبرا  هاCNVدر مطالعه حاضطططر، متوسطططط تعداد  

کمتر از    ی(، کطه بطه طور قطابطل توجه18تطا    1)دامنطه  بود  5/4

و    (2012) و همکاران  دونشططده توسططط    ییتعداد شططناسططا

  همکارانو متزگر و   (2013)  و همکاراندوپیس  از    یشططترب

 بود.   (3=  287/96 ()2016)  و کادر و همکاران  (2013)

 
Figure 3. Percentage of genes identified in CVNR 

regions in the Caspian and Turkmen horse genomes 
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Table 4. Summary of studies performed to identify CNV in horses during the years 2012 to 2019 

 
This 

Study 

Doan et al 

(2012b) 

Metzger et 

al (2013) 

Dupuis et al 

(2013) 

Wang et 

al (2014) 

Jun et al 

(2014) 

Gosh et al 
(2014) 

Kader et al 

(2016) 

Corbi-Botto et al 
(2019) 

Platform Equine 

SNP 70 

WGS Equine SNP 

50 

Equine SNP 50 Array 

CGH 

WGS Array CGH Equine SNP 

70 

Equine SNP 70 

Number of samples / 

breeds 
2.48 1.1 717.17 447.4 6.6 1.1 38.16 96.3 24.1 

Number of CNVRs 105 282 50 478 353 2569 258 122 87 

CNVR domain 3.48-1.5 3.7-4.8 0.5-0.9 0.1-2.7 0.5-6.1 3-6.4   2.1-5 0.2-2.2 0.5-2 

Number of gains 72 274 n/a 238 109 869 64 50 48 

Number of losses 31 6 n/a 240 234 1710 172 69 39 

Mixed number 2 2 n/a n/a n/a n/a 22 3 0 

Median 105.794 n/a 169 61 131 n/a 46 98 n/a 

Mean 235.22 n/a 487 114 39 56 110 1552 143.3 

Genomic coverage 1.08 3.5 1.7-22 2.3 0.6 n/a 1.2 0.8 0.6 
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  08/1مططالعطه )  این  در  CNVRs  یپوشطططش ژنوم  درصطططد

معنا که از کل ژنوم اسططب  یندسططت آمد. به اه  درصططد( ب

در مطالعات  بوده است.   CNV یدرصد آن دارا  یکاز   یشب

  یزدر انسطان و موش ن  یتعداد کپ  ییراتتغ  یبررسط   یشطینپ

در این گونه  درصطد از ژنوم   10تا  5 کهاسطت نشطان داده  

  نطد شطططدحطذف    یطاشطططامطل تکرار    یژنوم  ییراتدچطار تغهطا  

 .  (  2017 و استچویک و همکاران  2006شارپ و همکاران  )

 یسطه در مقا در این مطالعه  یدرصطد پوشطش ژنوم همچنین

کوربی  (،  2016) همکاران  کادر و  ارائه شطده توسطط یجبا نتا

  ، بود  یشطترب  (2014) و همکاران وان ( و  2019) و همکاران

و    دوپیس  ،(2012)  دون و همکطاران  گزارش  یجامطا از نتطا

به دسطططت آمده   نتایج مشطططابهاما   ،کمتر(   2013)  همکاران

  رانمتزگر و همکطاو  (  2014)  گطاش و همکطارانتوسطططط  

و    1شطماره    هایکروموزم  ،حاضطرمطالعه    در .بود (2013)

ططابق بطا م  یجنتطا  ینبودنطد. ا  CNV  تعطداد  ینبطا تر  ی، دارا12

  دون و همکطاران  ،(2013)  و همکطاران  دوپیسگزارشطططات  

هطمطکططاران    ،(2012) و  هطمطکططاران  ،(2013)مطتطزگطر  و    گططاش 

  ی دارا 31و    4، 3شطماره    هایکروموزم  بود که در(  2014)

غططالططب   یرو  CNVبودنططد.  CNVRsپوشطططش    یشطططترینب

بطه غ  هطایکروموزم ،  21،  16  هطایکروموزماز    یراتوزوم 

مطالعه  یجمطابق با نتا  پراکنده شططده بودند که 30،  27،  22

متزرگر و    یناسططت. همچنبوده  (  2019و همکاران )  کوربی

  اند هدسططت اورده را ب  یمشططابه یجنتا  یزن (2013)  همکاران

تنوع    31و  27  ،22،26،  21،  19،  16  هطایکروموزم) فطاقطد 

سطه برابر    یبامطالعه حاضطر، رخداد اضطافه تقر  در.  (اندهبود

بدسطططت آمده    یجنتا  ( بدسطططت آمد.52( رخداد حذف )150)

 در و همکاراناگزارش شده در اسب توسط ک یجمشابه نتا

(، ینیاضافه در سه نژاد اسب چ  145حذف و    142)  (2016)

  حطذف( و  859اضطططافطه و    1509)  (2012)  و همکطاران  دون

  14.5درصططد اضططافه و   5/85()2018)  شططرینک و همکاران

درصططد    55.2)(2019) کوربی و همکاراندرصططد حذف ( و  

  بعضطی دیگر ازاما متفاوت با   درصطد حذف(  44.8اضطافه و  

  و گاش و همکاران 2013 دوپیس و همکاران)  مطالعات بود

همکططاران    2014 و  متزگر  و    2013و  وانطط     همکططارانو 

2007).   

هستتتی شتتناستتی ژنها و مستتیرهای ژنتیکی مو ود در 
CNVR 

قرار    CNVRsژن کطه بطه طور کطامطل در    434در مجموع  

همپوشطان   هایژن  ینا  یانشطدند. در م ییداشطتند، شطناسطا

CNVR،  31/83  72/11  ،ینکد کننده پروتئ  هایدرصطططد ژن  

درصططد   9/0  کاذب، هایدرصططد ژن lncRNA،  5/2درصططد  

snoRNA  مرتبط به  درصططد  25/0  و  miRNA  شططکل   بودند( 

3.) 

و    یهانجام تجز  یبرا  یارتولوگ انسططان هایدر ادامه از ژن

بط   یطیطنتطعط   یبطرا  GO  یططلتطحطلط   هططای ژن  434  یطولطوژیطکطیاثطرات 

 شد.    شده، استفاده ییشناسا  هایCNVبا   همپوشان

تجز بر  تحل  یططهعلاوه  داد    KEGGیر  مسططط   یططلو  نشططططان 

  ییشطناسطا   یهاCNVRشطده در   یغن  ییولوژیکب یرهایمسط 

انتقال   یمنیو ا  یسطططممتابول ی،شطططده عمدتاً با ادراک حسططط 

 = Pژن )  یو پردازش و ارائطه آنت  =P(4/3*35-10)  یطاییبو

  اندهمرتبط شطططد  Bonferroni تصطططحیح( پس از  0.0000016

بیولوژیکی شطناسطایی شطده در این    یرهایمسط (. 5)جدول  

یطک و  )شطططورن  هطااسطططبدر    CNVیبطا مططالعطات قبلتحقیق  

هطمطکططاران    2018هطمطکططاران   و  بطوتطو  سططططا  (2019و    یطرو 

 مطابقت داشطت گوسطفند و گاو  پسطتانداران به عنوان مثال

   .(2011و هو و همکاران   2013 لیو و همکاران)
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Table 5. Functional analysis of overlapping genes with CNVRs identified in the Caspian and Turkmen equine 

genomes 

Category Term Count P-value 
Bonferroni 

Correction 

GOTERM_BP_DIRECT 

GO:0050911~detection of chemical stimulus 

involved in sensory perception of smell 50 4.7E-39 3.8E-36 

GOTERM_BP_DIRECT 

GO:0007186~G-protein coupled receptor 

signaling pathway 52 9.7E-26 3.9E-23 

GOTERM_BP_DIRECT GO:0007608~sensory perception of smell 32 2.4E-26 0.9E-23 

GOTERM_BP_DIRECT 

GO:0050907~detection of chemical stimulus 

involved in sensory perception 23 1.5E-24 4.1E-22 

GOTERM_BP_DIRECT 

GO:0002480~antigen processing and 

presentation of exogenous peptide antigen via 

MHC class I, TAP-independent 6 1E-08 0.0000021 

GOTERM_BP_DIRECT 

GO:0010529~negative regulation of 

transposition 5 6E-07 0.000096 

GOTERM_BP_DIRECT 

GO:0002474~antigen processing and 

presentation of peptide antigen via MHC class I 6 9.8E-06 0.0013 

GOTERM_MF_DIRECT GO:0004984~olfactory receptor activity 52 3.4E-42 8.9E-40 

GOTERM_MF_DIRECT 

GO:0004930~G-protein coupled receptor 

activity 53 1.8E-32 2.3E-30 

GOTERM_MF_DIRECT 

O:0004888~transmembrane signaling receptor 

activity 26 1.9E-20 1.6E-18 

GOTERM_MF_DIRECT GO:0005549~odorant binding 19 4E-19 2.6E-17 

GOTERM_MF_DIRECT 

GO:0016814~hydrolase activity, acting on 

carbon-nitrogen (but not peptide) bonds, in 

cyclic amidines 5 2.4E-06 0.00012 

GOTERM_CC_DIRECT GO:0005886~plasma membrane 83 4.6E-14 8.2E-12 

GOTERM_CC_DIRECT GO:0042612~MHC class I protein complex 6 2.7E-08 0.0000024 

GOTERM_CC_DIRECT GO:0016021~integral component of membrane 79 3.2E-07 0.000019 

KEGG_PATHWAY hsa04740: Olfactory transduction 51 3.4E-35 5.1E-33 

KEGG_PATHWAY hsa04612: Antigen processing and presentation 10 1.6E-06 0.00013 

تحل  یهتجز مس  یعملکرد  یلو  داد    KEGGیرو    یکینشان 

مهمتر  یگر د س   یغن   یرمس  ین از    یاییبو   یگنالین شده 

(olfactory receptors)  و ترکمن    یندر هر دو نژاد اسب کاسپ

  یرمس  ین موجود در ا  های¬موجود در ژن   یهاCNVبود و  

  ازجمله  ها،¬از گونه  یاریدر بسنیز    ی قبل  های در گزارش

(،  2013لیو و همکاران  (، گوسفند )2015همکاران  و  هو  )  گاو

متزگر و همکاران  اسب )  و  (2013  پادل و همکارانخوک )

بودند.    یافت(  2013 دل   هااسبشده  ارگان    داشتن  یلبه 

  هایاز ژن  یعیو مجموعه وس l  سیستم بویایی  یافتهتکامل  

درک    یبرا  ییبا   یتهرف   یدارا   یاییبو   یرنده گ   یعملکرد 

همکاران  )  هستند   یایی بو و  غن(2011روگر    ی ساز  ی. 

به طور گسترده در مطالعات   که  یاییبو  هاییرندهگ  هایژن

  2019کوربی و همکاران  )گزارش شده است    یز ن  CNV  یقبل

منعکس   (2013و پادل و همکاران    2019و کیل و همکاران  

 ین و همچن  یطیمح  هایموجود با محرک  یکننده سازگار

م   یتکامل  یتمز  یک کل  به .شودیمحسوب  انتخاب   ی طور 

مانند   یسازگار  هاییژگیاز و  یاریبس  یانباعت ب  یعیطب

تحمل    یاد، ز  یزیکی، مقاومت فیسلامت  ی،طول عمر، بارور 

در اسب   یخاص نژاد  یاتو خصو  یدرد و مقاومت هواز

شناسا  .شودمی مثال  عنوان  با    CNVR  ییبه  همپوشان 

  یاتمرتبط با خصوصکه    GALRو    PPARGمانند    ییژنها

نژاد پذ  هستند  یخاص  تطابق  از  با    یرینشان  نژادها 

در حفظ عملکرد    ینقش مهم  PPARGدارد.    یطیمح  یطیشرا

ا   یاسکلت  هاییچه ماه  ینانسول و حذف  باعت    یندارد  ژن 

انسول به  )می   ینمقاومت  همکاران  شود  و  (.  2003هوینر 

GALR  اشته باشد  نقش د  یپوفیز ممکن است در اختلا ت ه

در  واسطهنقش  و   گا ن  ای  محور    ینعملکرد  در 
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دیپزینسکی و همکاران  باشد )داشته    یپوفیز ه-یپوتا موسه

1998  .) 

 Real time qPCRها توسط CNV یاعتبار سنج

شطناسطایی شطده توسطط    هایCNVصطحت   تاییدبه منظور 

PennCNV،    ازqPCR  پنج ناحیهی  اعتبارسطنج  یبرا CNVR  

بین تعداد  از    یتصطططادف به صطططورت  (48،  34،  45، 44،  22)

مطالعه اسطتفاده  این در   شطده ییشطناسطا  CNVRجایگاه   105

 .(4شد )شکل 
 

 
Figure 4. qPCR validation of three selected 

CNVR regions. 

 

  هطای CNVR  نطاحیطه  سططططهنطاحیطه مورد نظر،  از میطان پنج  

  شدند ییدتا یتبا موفق  (loss)با وضعیت حذف انتخاب شده 

بطا توجطه بطه اینکطه نواحی مورد نظر مطا دچطار .  (4  )شطططکطل

در    2از عدد  تر  حذف شطططده بودند لذا وجود مقطادیر پایین  

به طور کلی برای هر یک از نواحی نمودار مشططهود اسططت. 

سطططه نمونه مورد ازمایش قرار گرفت که در میان هر کدام  

  د شد.( ر2دو نمونه تایید و یک نمونه)مقادیر با تر از عدد 

از    ینرخ مثبطت کطاذب نطاشططط   یطلهطا احتمطا ً بطه دلCNVRبقیطه  

  CNVیواقع  یاز مرزهطا  یمرهطانرم افزار و خطارج بودن پرا

در    مططالعطه حطاضطططردر    نشطططدنطد.  ییطدافراد تطأ  یبرخ  یبرا

نسطبت به    ینکاسطپ در نژاد  یمجموع تعداد تنوعات تعداد کپ

  یندر نژاد کاسطپ  CNVطول   ینهمچنو    یشطترنژاد ترکمن ب

بطود.   تطرکطمطن  نطژاد  از  نطژاد  بطزرگطتطر  دو  هطر  در  هطمطچطنطیطن 

قرار گرفتطه بودنطد بطه طور معنی    CNVRی کطه در  هطایژن

 ایمنی و متابولیسم غنی شدند. ،داری با ادراک حسی

  گیری کلینتیجه
قابل   یشطرفتگذشطته پ  هایدر سطال در اسطب  CNV یقاتتحق

اسطب در سططح ژنوم    CNV یهاداشطته اسطت. نقشطه یتوجه

  ید تول یصتشخ هاییتمها و الگوربا استفاده از انواع پلتفرم

  هطای مجموعطه داده  ینب یحطال، همپوشطططان  ینا  بطا  انطد.شطططده

CNV   یاختلافات احتما ً ناشط  این کم اسطت.  یارموجود بسط  

الگور   یتم از تفطاوت در نژادهطا، انطدازه نمونطه، پلطت فرم و 

  یبررسطط   ینمطالعه اول  ینا  کلیبه طور  اسططت.  یصتشططخ

CNVکه نشطان   بود یننژاد ترکمن و کاسطپ هایها در اسطب

  یکیژنت  ییراتاز ژنوم اسب دچار تغ یداد بخش قابل توجه

 شطده اسطت.   یقطعات ژن  یاضطافه شطدگ  یااز حذف   یناشط 

همپوشططان با  همچنین بعضططی از این تغییرات در داخل یا

ژنهای مهم قرار داشطططتند که ممکن اسطططت تاثیر مهم و اثر  

.  گذاری بر خصططوصططیات ژنتیکی و فنوتیپی داشططته باشططد

  ی را برا  ینطهزم  توانطدمیپژوهش    ینحطاصطططل از ا  هطایداده

پی  یرابطه با اثرات فنوت  دردر اسطططب   CNV  یمطالعات بعد

CNVبرصطططفطات   یکیخطاص، درک بهتر نقش تنوع ژنت  هطای

مثطل و    یطد، تولیورزشططط   یاسطططب مطاننطد عملکردهطادر  مهم  

 فراهم کند.    را  هاییمارب
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Introduction:  Horses have played an important role in the history of Iranians during different 

centuries. They kept horses for various aims such as agriculture, transportation, sport, food sources. 

Iran has a suitable climatic, social and economic potential for keeping and breeding horses, that is 

why it has been created different breeds using the selection and breeding. But due to problems such 

as mechanization, lack of government support, export ban, high costs of breeding and maintenance, 

import of foreign horses, lack of proper planning, interest in keeping horses has decreased. So, 

unfortunately, only a few native Iranian breeds remain. Additional investigation of the equine 

genomic  architecture is critical for a better understanding of the equine genome, as well as for 

expanded  comparisons across diverse mammalian species. Turkmen and Caspian horses are well-

known breeds of Iranian horse breeds. These breeds were historically selected to perform distinct 

tasks and therefore may harbor a wealth of unique variation at the genome level. Copy number 

variation (CNV) along with single  nonucleotide polymorphisms (SNPs) play a key role in genetic 

diversity in livestock species.  CNVs, a term that refers to a change in  the number of copies of a 

genomic segment, are responsible for more sequence differences between individuals  than SNPs and 

are considered to be a major source of  genetic variation contributing to differences in phenotypes 

(Beckmann et al, 2007). Several studies identified copy number variations in horses using different 

techniques (Doan et al, 2012). Part of these studies tried to establish associations between CNVs and 

a specific trait, a disease or even gene expression (Schurink et al, 2017). Most of these studies found 

either no association or inconclusive associations as the number of horses with phenotypic 

information or with specific CNVs were limited. For example, a 62 kb duplication on Equus caballus 

(ECA) chromosome 10 seemed to be related to recurrent laryngeal neuropathy (Dupuis et al, 2013).  
However, little is known about CNV in Iranian horses. 

Materials and methods:  In this study, detection of CNVs and CNVRs were performed based on SNP 

data from Caspian and Turkman horse breeds were genotyped via  Equine70k SNP  beadchip. 

PennCNV software was only used to detect CNV on autosomes. The PennCNV algorithm was only 

applied to autosomes (command: -lastchr 26) to identify individual-based CNVs. To increase the 

confidence of the detected CNVs, quality control was performed by employing standard exclusions 

of the LRR (standard deviation of LRR) <0.3, a BAF drift <0.01 and a waviness factor <0.05. We 

classified the status of these CNV into two categories: “loss” (CNV containing a deletion) and “gain” 
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(CNV containing a duplication). The CNVRs were determined by aggregating the overlapping CNVs 

with CNVRuler. BioMart in the Ensembl database and DAVID was employed to identify genes 

located in CNVRs and GO terms and KEGG pathway analyses respectively. Quantitative real-time 

PCR (qPCR) was applied to validate the CNVRs that were detected in this study. 

Results and discussion:  A total of 202 and 105 CNVs and CNVRs were identified in the studied 

horses, respectively, which cover 1.08% of the horse genome. The number CNVs in Caspian breed 

were 1.6 times more than Turkmen.  Also, the average size of CNVs in Caspian breed was longer than 

Turkmen.  In both breeds, the genetic event of gain was higher than the genetic event of deletion. In 

Caspian breed, chromosomes 1, 3, 12, and in the Turkmen breed, chromosomes 1, 6 and 12 showed 

the most changes in CNVs, respectively. Functional analysis showed that the identified CNVRs 

overlapped with 434 genes and the most of these genes were common between the two horse breeds 

(more than 60%). Among these genes, PPARG and GALR have potential related with breed-specific 

traits. The KEGG pathway analysis also identified several pathways that are significantly enriched in 

olfactory sensory perception, chemical stimulus sensory perception, antigen processing, and G 

protein signaling pathway. Also, 60% of successfully detected CNVRs were confirmed by Real-time 

qPCR. The results of this study were compared with the results of eight other studies. For example, 

we concluded that the average size of the CNVRs detected by the 70k arrays and the 50K arrays were 

significantly larger than obtained by the CGH and NGS arrays. This may be due to the relatively low 

coverage and non-uniform distribution of SNP in the equine genome in SNP arrays. Possible reasons 

for the differences between our results and some CNV studies can be related to different parameters 

such as sample size and genetic background, different detection platforms and CNV retrieval 

algorithms, CNV definitions and CNVRs, as well as random error estimation methods (Pinto et al. 

2011). 

Conclusions: CNVs can describe part of the phenotypic diversity and adaptation evidence in Iranian 

horses. With regard to Genes identified in a number of cellular components, biological processes and 

molecular functions within CNVRs, the importance of such CNVRs and the possible effect needs to 

be studied and may interest insight into the functional and adaptive consequence of CNVs in horse. 

In total, the number of CNVs in the Caspian breed was greater than in the Turkmen breed, and also 

the CNV length in the number of copies in the Caspian breed was greater than in the Turkmen breed. 

In both breeds, there were overlapping genes with CNVRs that were significantly enriched in 

biological pathways, including sensory perception, immunity, and metabolism. This is the first CNV 

report on Turkmen and Caspian horses and the findings of this study could provide valuable 

information for better understanding of the horse genome and also the important performance traits 

with CNVRs and associated genes for the future studies in horse breeds.  
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