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Полногеномное обнаружение и анализ вариаций числа  
копий у овец сальской породы с использованием  

массива SNP высокой плотности 
Аннотация.  

Цель: определить области вариации числа копий (CNV, Copy Number Variation) и определить потенци-
ально специфические CNV у овец сальской породы овец.  

Материалы и методы. Исследования проводили на овцах сальской породы в количестве 48 голов. Ге-
нотипирования проводили с использованием микрочипов высокой плотности Ovine SNP 600 K BeadChip 
array (Illumina, США). Поиск CNV проводили с использованием программного обеспечения PennCNV на 
основе референсного генома Oar_v3.1.  

Результаты. Определили 4585 аутосомных CNV у 48 овец сальской породы. Средняя длина CNV соста-
вила 92,3 Kb. 21,1 % от общего числа CNV имели размер менее 50 Kb, 72,8 % CNV имели размер от 50 до 100 
KbВ среднем, на одно животное определено от 65 до 138 CNV. Было получено 527 аутосомных CNVR (CNV 
regions), представляющих 54,77 Mb всего генома овцы. Доля хромосом, охваченная CNVR, варьируется в 
зависимости от хромосомы: от 0,5 % на OAR25 до 9 % на OAR24. Анализ CNVR в системе ENCEMBL выявил 
42 гена, в которых локализованы CNVR, остальные CNVR расположены в межгенных областях. Сопостав-
ление выявленных CNVR с QTL овец из базы данных Animal QTL показало, что 39,24 % генов ответственны 
за репродуктивные качества, а 20,25 % ответственны за признаки, связанные с шерстью. 

Выводы. Проведена функциональная аннотация CNVR, локализованных в генах и межгенных про-
странствах, и проанализировано общее количество детектированных CNVR в базе QTL. Результаты пока-
зали, что CNV локализованы в генах, связанных с селекционно-значимыми признаками овец. 
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Ç‚Â‰ÂÌËÂ. ëÓ‚ÂÏÂÌÌ˚Â ÏÓÎÂÍÛÎflÌÓ-„ÂÌÂÚË-
˜ÂÒÍËÂ ÏÂÚÓ‰˚ ÔÓÁ‚ÓÎfl˛Ú ÓÔÂ‰ÂÎËÚ¸ ÔÓ‰ÛÍÚË‚-
Ì˚Â Ë ÙÂÌÓÚËÔË˜ÂÒÍËÂ ÔËÁÌ‡ÍË ÒÂÎ¸ÒÍÓıÓÁflÈ-
ÒÚ‚ÂÌÌ˚ı ÊË‚ÓÚÌ˚ı. é‰ÌÓÈ ËÁ ÙÓÏ „ÂÌÓÏÌ˚ı 
ÒÚÛÍÚÛÌ˚ı ‚‡Ë‡ˆËÈ, ÎÂÊ‡˘ÂÈ ‚ ÓÒÌÓ‚Â ÙÂÌÓ-
ÚËÔË˜ÂÒÍÓ„Ó ‡ÁÌÓÓ·‡ÁËfl ÊË‚˚ı Ó„‡ÌËÁÏÓ‚, fl‚-
ÎflÂÚÒfl ‚‡Ë‡ˆËfl ˜ËÒÎ‡ ÍÓÔËÈ. CNV ÔÂ‰ÒÚ‡‚ÎflÂÚ 
ÒÓ·ÓÈ ÚËÔ „ÂÌÓÏÌÓ„Ó ÔÓÎËÏÓÙËÁÏ‡, ÍÓÚÓ˚È ÏÓ-
ÊÂÚ ·˚Ú¸ ‚‡ÊÌÓÈ ÍÓÏÔÓÌÂÌÚÓÈ ÙÂÌÓÚËÔË˜ÂÒÍÓÈ 
ËÁÏÂÌ˜Ë‚ÓÒÚË [1, 2]. CNV ÓÔÂ‰ÂÎfl˛ÚÒfl Í‡Í ‰ÛÔ-
ÎËÍ‡ˆËË ËÎË ‰ÂÎÂˆËË „ÂÌÓÏÌ˚ı ÒÂ„ÏÂÌÚÓ‚, ‡ÁÏÂ 
ÍÓÚÓ˚ı ‚‡¸ËÛÂÚÒfl ÓÚ 50 Ô‡ ÓÒÌÓ‚‡ÌËÈ (Ô.Ì.) 
‰Ó ÏËÎÎËÓÌÓ‚ Ô‡ ÓÒÌÓ‚‡ÌËÈ (å·) Ë ‚‡¸ËÛÂÚÒfl 
Û ‡ÁÌ˚ı ‚Ë‰Ó‚ ÊË‚ÓÚÌ˚ı [3, 4]. èÓÔÛÎflˆËÓÌÌ˚È 
‡Ì‡ÎËÁ Ò ËÒÔÓÎ¸ÁÓ‚‡ÌËÂÏ ‚‡Ë‡ˆËË ˜ËÒÎ‡ ÍÓÔËÈ 
(CNV) Ì‡ÏÌÓ„Ó ÒÎÓÊÌÂÂ, ˜ÂÏ ‡Ì‡ÎËÁ Ò ËÒÔÓÎ¸ÁÓ-
‚‡ÌËÂÏ SNP, ËÁ-Á‡ ‡ÁÌÓ„Ó ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚‡ ÍÓÔËÈ Ë ÌÂ-
ÔÓÒÚÓflÌÌ˚ı „‡ÌËˆ CNV Û ‡ÁÌ˚ı ÓÒÓ·ÂÈ. ùÚË 
CNV ÔÂÂÍ˚‚‡˛ÚÒfl ‰Û„ Ò ‰Û„ÓÏ, ÌÓ ËÏÂ˛Ú 

‡ÁÌ˚Â ÚÓ˜ÍË ‡Á˚‚‡ Û ‡ÁÌ˚ı ÓÒÓ·ÂÈ, ˜ÚÓ Á‡-
ÚÛ‰ÌflÂÚ ‡Ò˜ÂÚ ˜‡ÒÚÓÚ „ÂÌÓÚËÔÓ‚ ‰Îfl CNV, ÔÓ-
ÒÍÓÎ¸ÍÛ Ó‰ÌÓ ËÁ ÔÂÂÍ˚‚‡˛˘ËıÒfl ÒÓ·˚ÚËÈ ÏÓ„-
ÎÓ ‚ÓÁÌËÍÌÛÚ¸ ÌÂÁ‡‚ËÒËÏÓ ÓÚ ‰Û„Ëı.  

ë ‡Á‚ËÚËÂÏ ÚÂıÌÓÎÓ„ËË ÒÂÍ‚ÂÌËÓ‚‡ÌËfl Ë ÒÓ-
ÓÚ‚ÂÚÒÚ‚Û˛˘ËÏË ‰ÓÒÚËÊÂÌËflÏË ‚ Ó·Î‡ÒÚË ÏÓÎÂ-
ÍÛÎflÌÓÈ ·ËÓÎÓ„ËË „ÂÌÓÏ ÒÚ‡ÎË ÎÛ˜¯Â ÔÓÌËÏ‡Ú¸, 
Ë ·˚ÎÓ Ó·Ì‡ÛÊÂÌÓ, ˜ÚÓ ·ÓÎ¸¯ÓÂ ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚Ó „Â-
ÌÂÚË˜ÂÒÍËı ‚‡Ë‡ÌÚÓ‚, ÔËÒÛÚÒÚ‚Û˛˘Ëı ‚ „ÂÌÓÏÂ, 
ÓÍ‡Á˚‚‡˛Ú ‡ÁÎË˜ÌÓÂ ‚ÎËflÌËÂ Ì‡ ÙÂÌÓÚËÔË˜ÂÒÍËÂ 
ÔËÁÌ‡ÍË [5, 6]. CNV fl‚Îfl˛ÚÒfl ‚‡ÊÌÓÈ „ÂÌÂÚË˜Â-
ÒÍÓÈ ÍÓÏÔÓÌÂÌÚÓÈ „ÂÌÓÏ‡ ‰Îfl ÏÌÓ„Ëı Á‡·ÓÎÂ‚‡ÌËÈ 
Ë ‚ÌÓÒflÚ ÁÌ‡˜ËÏ˚È ‚ÍÎ‡‰ ‚ ˝‚ÓÎ˛ˆË˛ ÒÂÎ¸ÒÍÓıÓ-
ÁflÈÒÚ‚ÂÌÌ˚ı ÊË‚ÓÚÌ˚ı  [7].  

ä ÔËÏÂÛ, CNV ‚ÎËfl˛Ú Ì‡ ÙÂÌÓÚËÔ ÔË„ÏÂÌ-
Ú‡ˆËË Ë Ï‡ÒÚË ¯ÂÒÚË ‰ÓÏ‡¯ÌËı ÊË‚ÓÚÌ˚ı. ìÓ-
‚ÂÌ¸ ˝ÍÒÔÂÒÒËË „ÂÌ‡ ÒË„Ì‡Î¸ÌÓ„Ó ·ÂÎÍ‡ ‡„ÛÚË 
(ASIP) ·˚Î ÁÌ‡˜ËÚÂÎ¸ÌÓ ÔÓ‚˚¯ÂÌ ‚ ÍÎÂÚÍ‡ı ̄ Â-
ÒÚË Û Ó‚Âˆ, ÒÓ‰ÂÊ‡˘Ëı ÍÓÔË˛ ˝ÚÓ„Ó „ÂÌ‡, ÍÓÚÓ-
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‡fl ‡ÒÔÓÎ‡„‡Î‡Ò¸ ÌÂÔÓÒÂ‰ÒÚ‚ÂÌÌÓ ÔÓÒÎÂ ÔÓÏÓ-
ÚÓ‡ ITCH [8, 9]. í‡Í ÊÂ ·˚ÎÓ Ó·Ì‡ÛÊÂÌÓ, ˜ÚÓ 
‰ÛÔÎËÍ‡ˆËfl „ÂÌ‡ ASIP Û ÍÓÁ ÏÓÊÂÚ ÒÔÓÒÓ·ÒÚ‚Ó-
‚‡Ú¸ ÔÓfl‚ÎÂÌË˛ ·ÂÎÓÈ Ï‡ÒÚË ¯ÂÒÚË [8].  

Ç ÚËÔË˜Ì˚ı Ï‡ÒÒË‚‡ı SNP ÔËÒÛÚÒÚ‚Û˛Ú ‰‚‡ 
‚‡ÊÌ˚ı ÔÓÍ‡Á‡ÚÂÎfl ËÌÚÂÌÒË‚ÌÓÒÚË ÒË„Ì‡ÎÓ‚ SNP, 
‚ÍÎ˛˜‡fl log R Ratio (LRR) Ë ˜‡ÒÚÓÚ‡ ‡ÎÎÂÎÂÈ B 
(BAF). LRR fl‚ÎflÂÚÒfl ÏÂÓÈ ÌÓÏ‡ÎËÁÓ‚‡ÌÌÓÈ Ó·-
˘ÂÈ ËÌÚÂÌÒË‚ÌÓÒÚË ÒË„Ì‡Î‡, ‡ BAF fl‚ÎflÂÚÒfl ÏÂÓÈ 
ÌÓÏ‡ÎËÁÓ‚‡ÌÌÓ„Ó ÒÓÓÚÌÓ¯ÂÌËfl ËÌÚÂÌÒË‚ÌÓÒÚÂÈ 
‡ÎÎÂÎÂÈ [10]. ëÍ˚Ú˚Â ÏÓ‰ÂÎË å‡ÍÓ‚‡ (HMM) 
·˚ÎË ÛÒÔÂ¯ÌÓ ÔËÏÂÌÂÌ˚ ‰Îfl Ë‰ÂÌÚËÙËÍ‡ˆËË 
CNV ËÁ Ï‡ÒÒË‚Ó‚ „ÂÌÓÚËÔËÓ‚‡ÌËfl SNP ‚ ÔÓ-
„‡ÏÏ‡ı PennCNV [11] Ë QuantiSNP [12]. PennC-
NV Ë QuantiSNP ‚ÍÎ˛˜‡˛Ú LRR Ë BAF ‚ ÏÓ‰ÂÎ¸ 
HMM. äÓÏÂ ÚÓ„Ó, PennCNV ‚ÍÎ˛˜‡ÂÚ ËÌÙÓÏ‡-
ˆË˛ Ó ˜‡ÒÚÓÚÂ ÔÓÔÛÎflˆËÓÌÌ˚ı ‡ÎÎÂÎÂÈ Í‡Ê‰Ó„Ó 
SNP Ë ‡ÒÒÚÓflÌËÂ ÏÂÊ‰Û ÒÓÒÂ‰ÌËÏË SNP. åÂÚÓ‰ 
PennCNV ÔÓÍ‡Á‡Î ÚÓ˜ÌÓÒÚ¸ Ë Ì‡‰ÂÊÌÓÒÚ¸ ÂÁÛÎ¸-
Ú‡ÚÓ‚ ÔÓ ÔÓËÒÍÛ CNV Ë ‚ Ì‡ÒÚÓfl˘ÂÂ ‚ÂÏfl ‡ÍÚË‚ÌÓ 
ÔËÏÂÌflÂÚÒfl ‚ ‡ÁÎË˜Ì˚ı ÍÛÔÌÓÏ‡Ò¯Ú‡·Ì˚ı „Â-
ÌÂÚË˜ÂÒÍËı ËÒÒÎÂ‰Ó‚‡ÌËflı [13, 14, 15]. PennCNV 
ÓÔÂ‰ÂÎflÂÚ ¯ÂÒÚ¸ ÒÍ˚Ú˚ı ÒÓÒÚÓflÌËÈ, Í‡Ê‰ÓÂ ËÁ 
ÍÓÚÓ˚ı ÒÓÓÚ‚ÂÚÒÚ‚ÛÂÚ ‡ÁÎË˜ÌÓÏÛ ÒÓÒÚÓflÌË˛ ÌÓ-
ÏÂ‡ ÍÓÔËË. ÑÎfl PennCNV ÚÂ·Û˛ÚÒfl Ù‡ÈÎ˚ ËÌ-

ÚÂÌÒË‚ÌÓÒÚË ÒË„Ì‡Î‡ (Ó‰ËÌ Ù‡ÈÎ Ì‡ Ó·‡ÁÂˆ), Ù‡ÈÎ 
HMM, Ù‡ÈÎ PFB (˜‡ÒÚÓÚ‡ ÔÓÔÛÎflˆËË ‡ÎÎÂÎË B) 
Ë, ÔË ÌÂÓ·ıÓ‰ËÏÓÒÚË, Ù‡ÈÎ GCModel ‚ Í‡˜ÂÒÚ‚Â 
‚ıÓ‰Ì˚ı Ù‡ÈÎÓ‚. ëÚ‡Ì‰‡ÚÌÓÂ Ó·ÓÁÌ‡˜ÂÌËÂ ˜ËÒÎ‡ 
ÍÓÔËÈ ÔËÌflÚÓ Í‡Í 0: „ÓÏÓÁË„ÓÚÌ‡fl ‰ÂÎÂˆËfl (ÔÓÚÂ-
fl 2 ÍÓÔËÈ), 1: „ÂÚÂÓÁË„ÓÚÌ‡fl ‰ÂÎÂˆËfl, 3: ‚ÒÚ‡‚Í‡ 
1 ÍÓÔËË, 4: ‚ÒÚ‡‚Í‡ (>= ‚ÒÚ‡‚Í‡ 2-ı ÍÓÔËÈ).  

ñÂÎ¸ ËÒÒÎÂ‰Ó‚‡ÌËfl – ÓÔÂ‰ÂÎÂÌËÂ Ó·Î‡ÒÚË 
CNV (CNVR) Ë ÔÓÚÂÌˆË‡Î¸ÌÓ ÒÔÂˆËÙË˜ÂÒÍËı 
CNV Û Ó‚Âˆ Ò‡Î¸ÒÍÓÈ ÔÓÓ‰˚ Ó‚Âˆ.  

å‡ÚÂË‡Î˚ Ë ÏÂÚÓ‰˚. àÒÒÎÂ‰Ó‚‡ÌËfl ÔÓ‚Ó‰Ë-
ÎË Ì‡ Ó‚ˆ‡ı Ò‡Î¸ÒÍÓÈ ÔÓÓ‰˚ ‚ ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚Â 48 „Ó-
ÎÓ‚, ·ËÓÎÓ„Ë˜ÂÒÍËÂ Ó·‡Áˆ˚ ·˚ÎË ÓÚÓ·‡Ì˚ ‚ Ó‰-
ÌÓÏ ËÁ ıÓÁflÈÒÚ‚ êÓÒÚÓ‚ÒÍÓÈ Ó·Î‡ÒÚË ‚ ‡ÏÍ‡ı 
‚˚ÔÓÎÌÂÌËfl ‰ËÒÒÂÚ‡ˆËÓÌÌÓÈ ‡·ÓÚ˚ ‡‚ÚÓ‡ [16].  
Ñçä ‚˚‰ÂÎflÎË ËÁ Û¯Ì˚ı ‚˚˘ËÔÓ‚ Ò ËÒÔÓÎ¸ÁÓ-
‚‡ÌËÂÏ Ì‡·Ó‡ Ñçä-ùÍÒÚ‡Ì-2 (áÄé «ëËÌÚÓÎ», 
êÓÒÒËfl) ÔÓ ÒÚ‡Ì‰‡ÚÌÓÏÛ ÔÓÚÓÍÓÎÛ ÔÓËÁ‚Ó‰Ë-
ÚÂÎfl. èÓ‚ÂÍÛ Í‡˜ÂÒÚ‚‡ Ë ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚‡ ‚˚‰ÂÎÂÌ-
ÌÓÈ ÚÓÚ‡Î¸ÌÓÈ Ñçä ÓÒÛ˘ÂÒÚ‚ÎflÎË Ò ËÒÔÓÎ¸ÁÓ‚‡-
ÌËÂÏ ÔË·ÓÓ‚ Quibit 4.0 (Thermo Fisher 
Scientific, ëòÄ) Ë NanoDrop 8000 (Thermo Fish-
er Scientific, ëòÄ), ÒÓÓÚ‚ÂÚÒÚ‚ÂÌÌÓ. äÓÌˆÂÌÚ‡-
ˆËË Ñçä ‰Ó‚Ó‰ËÎË ‚ ÔË‰ÂÎ‡ı 20-70 ÌÏ/ÏÍÎ, ÔÓ 
ÂÍÓÏÂÌ‰‡ˆËË ÔÓËÁ‚Ó‰ËÚÂÎÂÈ ÏËÍÓ˜ËÔÓ‚. 

Рис. 1. Распределение делеций и вставок в хромосомах овец сальской породы. Цвета соответствуют видам CNV.
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ÉÂÌÓÚËÔËÓ‚‡ÌËfl ÔÓ‚Ó‰ËÎË Ò ËÒÔÓÎ¸ÁÓ‚‡ÌË-
ÂÏ ÏËÍÓ˜ËÔÓ‚ ‚˚ÒÓÍÓÈ ÔÎÓÚÌÓÒÚË Ovine SNP 
600 K BeadChip array (Illumina, ëòÄ) ÔÓ ÒÚ‡Ì-
‰‡ÚÌÓÏÛ ÔÓÚÓÍÓÎÛ ÔÓËÁ‚Ó‰ËÚÂÎfl. 

èÓËÒÍ ‚‡Ë‡ˆËË ˜ËÒÎ‡ ÍÓÔËË (CNV) ÔÓ‚Ó‰Ë-
ÎË Ò ËÒÔÓÎ¸ÁÓ‚‡ÌËÂÏ ÔÓ„‡ÏÏÌÓ„Ó Ó·ÂÒÔÂ˜ÂÌËfl 
PennCNV Ì‡ ÓÒÌÓ‚Â ÂÙÂÂÌÒÌÓ„Ó „ÂÌÓÏ‡ 
Oar_v3.1. èÓÒÎÂ ÓÔÂ‰ÂÎÂÌËfl CNV Ë Ó·Î‡ÒÚÂÈ 
CNVR ÓÌË ·˚ÎË ÌÓÏ‡ÎËÁÓ‚‡Ì˚ Ò ÔÓÏÓ˘¸˛ Ô‡-
ÍÂÚ‡ CNVRanger [17, 18].  

êÂÁÛÎ¸Ú‡Ú˚ Ë Ó·ÒÛÊ‰ÂÌËÂ. èÓÒÎÂ ÔËÏÂÌÂÌËfl 
ÔÓ„‡ÏÏ˚ PennCNV Ë ‚˚ÁÓ‚‡ CNV ÓÔÂ‰ÂÎËÎË 
4585 ‡ÛÚÓÒÓÏÌ˚ı CNV (4505 ‚ÒÚ‡‚ÓÍ Ë 80 ‰ÂÎÂˆËÈ) 
Û 48 Ó‚Âˆ Ò‡Î¸ÒÍÓÈ ÔÓÓ‰˚. ê‡ÒÔÂ‰ÂÎÂÌËfl ÔÓ ‚Ë-
‰‡Ï ‰ÂÎÂˆËÈ Ë ‚ÒÚ‡‚ÓÍ ÓÚÌÓÒËÚÂÎ¸ÌÓ Ëı ÎÓÍ‡ÎËÁ‡-
ˆËË ÔÓ ıÓÏÓÒÓÏ‡Ï ÔÂ‰ÒÚ‡‚ÎÂÌ˚ Ì‡ ËÒÛÌÍÂ 1. 

ëÂ‰Ìflfl ‰ÎËÌ‡ CNV ÒÓÒÚ‡‚ËÎ‡ 92,3 Kb. Å˚ÎÓ 
Ó·Ì‡ÛÊÂÌÓ, ̃ ÚÓ ÔËÏÂÌÓ 21,1 % ÓÚ Ó·˘Â„Ó ̃ ËÒÎ‡ 
CNV ËÏÂ˛Ú ‡ÁÏÂ ÏÂÌÂÂ 50 Kb, 72,8 % CNV 
ËÏÂ˛Ú ‡ÁÏÂ ÓÚ 50 ‰Ó 100 Kb (ËÒ. 2). Ç ÒÂ‰ÌÂÏ, 
Ì‡ Ó‰ÌÓ ÊË‚ÓÚÌÓÂ ÓÔÂ‰ÂÎÂÌÓ ÓÚ 65 ‰Ó 138 CNV. 

èÓÒÎÂ Â‡ÎËÁ‡ˆËË ÔÓˆÂ‰Û˚ ÒÛÏÏËÓ‚‡ÌËfl 
‚˚ÁÓ‚Ó‚ CNV ‚ Â„ËÓÌ˚ CNV (CNVR) ·˚ÎÓ ÔÓ-
ÎÛ˜ÂÌÓ 527 ‡ÛÚÓÒÓÏÌ˚ı CNVR, ÔÂ‰ÒÚ‡‚Îfl˛˘Ëı 
54,77 Mb ‚ÒÂ„Ó „ÂÌÓÏ‡ Ó‚ˆ˚. CÂ‰ÌËÈ ‡ÁÏÂ CN-
VR ÒÓÒÚ‡‚ËÎ 103,94 Kb Ë ‚‡¸ËÛÂÚÒfl ÓÚ 5,2 Kb 
‰Ó 1,21 Mb.  CNVR ‡ÁÏÂÓÏ ÓÚ 10 ‰Ó 500 Kb ÒÓ-
ÒÚ‡‚Îfl˛Ú ÁÌ‡˜ËÚÂÎ¸ÌÓÂ ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚Ó ÓÚ Ó·˘Â„Ó ̃ ËÒ-
Î‡ CNVR (36,4 %), ÚÓ„‰‡ Í‡Í CNVR ‡ÁÏÂÓÏ ·Ó-
ÎÂÂ 1 Mb Ì‡·Î˛‰‡ÎËÒ¸ Â‰ÍÓ (1,7%). äÓÎË˜ÂÒÚ‚Ó 

ÒÓ·˚ÚËÈ ‚ÒÚ‡‚Í‡ Ì‡·Î˛‰ÂÚÒfl ÔÓ˜ÚË ‚ 11 ‡Á ·ÓÎ¸-
¯Â ÒÓ·˚ÚËÈ ‰ÂÎÂˆËfl. é·‡ ÚËÔ‡ ·˚ÎË Ó·Ì‡ÛÊÂÌ˚ 
ÚÓÎ¸ÍÓ ‚ ÒÂÏË Â„ËÓÌ‡ı. å‡ÍÒËÏ‡Î¸ÌÓÂ ÍÓÎË˜Â-
ÒÚ‚Ó CNVR Û Ó‰ÌÓ„Ó ÊË‚ÓÚÌÓ„Ó ÒÓÒÚ‡‚ËÎÓ 83. ç‡ 
ËÒÛÌÍÂ 3 ÔÂ‰ÒÚ‡‚ÎÂÌ‡ ÔÓÎÌÓ„ÂÌÓÏÌ‡fl Í‡ÚÛ CN-
VR Û Ó‚Âˆ Ò‡Î¸ÒÍÓÈ ÔÓÓ‰˚ (ËÒ 3).  

ÑÓÎfl ıÓÏÓÒÓÏ, Óı‚‡˜ÂÌÌ‡fl CNVR, ‚‡¸ËÛ-
ÂÚÒfl ‚ Á‡‚ËÒËÏÓÒÚË ÓÚ ıÓÏÓÒÓÏ˚: ÓÚ 0,5 % Ì‡ 
OAR25 ‰Ó 9 % Ì‡ OAR24. Ç OAR10, OAR17 Ë 
OAR20 Ì‡·Î˛‰‡ÂÚÒfl ÒÓ‚ÓÍÛÔÌÓÂ ÔËÒÛÚÒÚ‚ËÂ ‰Â-
ÎÂˆËÈ Ë ‚ÒÚ‡‚ÓÍ.   

ÄÌ‡ÎËÁ CNVR ‚ ÒËÒÚÂÏÂ ENCEMBL ‚˚fl‚ËÎ 
42 „ÂÌ‡, ‚ ÍÓÚÓ˚ı ÎÓÍ‡ÎËÁÓ‚‡Ì˚ CNVR, ÓÒÚ‡Î¸-
Ì˚Â CNVR ‡ÒÔÓÎÓÊÂÌ˚ ‚ ÏÂÊ„ÂÌÌ˚ı Ó·Î‡ÒÚflı. 
ëÓÔÓÒÚ‡‚ÎÂÌËÂ ‚˚fl‚ÎÂÌÌ˚ı CNVR Ò QTL Ó‚Âˆ 
ËÁ ·‡Á˚ ‰‡ÌÌ˚ı Animal QTL [19] ÔÓÍ‡Á‡ÎÓ, ˜ÚÓ 
39,24 % „ÂÌÓ‚ ÓÚ‚ÂÚÒÚ‚ÂÌÌ˚ Á‡ ÂÔÓ‰ÛÍÚË‚Ì˚Â 
Í‡˜ÂÒÚ‚‡, ‡ 20,25 % ÓÚ‚ÂÚÒÚ‚ÂÌÌ˚ Á‡ ÔËÁÌ‡ÍË, 
Ò‚flÁ‡ÌÌ˚Â Ò ¯ÂÒÚ¸˛ (ËÒ. 4). 

á‡ÍÎ˛˜ÂÌËÂ. í‡ÍËÏ Ó·‡ÁÓÏ, Ì‡ ÓÒÌÓ‚Â ‰‡Ì-
Ì˚ı ÔÓÎÌÓ„ÂÌÓÏÌÓ„Ó „ÂÌÓÚËÔËÓ‚‡ÌËfl Ë ÏÂÚÓ‰‡ 
PennCNV Û Ó‚Âˆ Ò‡Î¸ÒÍÓÈ ÔÓÓ‰˚ ÓÔÂ‰ÂÎÂÌ˚ 
‚‡Ë‡ˆËË ˜ËÒÎ‡ ÍÓÔËÈ (CNV) Ë Â„ËÓÌ˚ CNV 
(CNVR). Ç˚fl‚ÎÂÌÓ 4585 ‡ÛÚÓÒÓÏÌ˚ı CNV 
(4505 ‚ÒÚ‡‚ÓÍ Ë 80 ‰ÂÎÂˆËÈ) ÒÓ ÒÂ‰ÌÂÈ ‰ÎËÌÓÈ 
92,3 äÅ Ë CNVR, ÔÓÍ˚‚‡˛˘ËÂ ÓÍÓÎÓ 55 Mb 
‚ÒÂ„Ó „ÂÌÓÏ‡ Ó‚ˆ˚. ÑÓÎfl ıÓÏÓÒÓÏ, Óı‚‡˜ÂÌÌ˚ı 
CNVR, ‚‡¸ËÛÂÚÒfl ÓÚ 0,5 % Ì‡ OAR25 ‰Ó 9 % 
Ì‡ OAR24. èÓ‚Â‰ÂÌ‡ ÙÛÌÍˆËÓÌ‡Î¸Ì‡fl ‡ÌÌÓÚ‡-
ˆËfl CNVR, ÎÓÍ‡ÎËÁÓ‚‡ÌÌ˚ı ‚ „ÂÌ‡ı Ë ÏÂÊ„ÂÌ-

Рис. 2. Распределение CNV по протяженности и по видам. 
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Ì˚ı ÔÓÒÚ‡ÌÒÚ‚‡ı, Ë ÔÓ‡Ì‡ÎËÁËÓ‚‡Ì‡ ÔÂ‰-
ÒÚ‡‚ÎÂÌÌÓÒÚ¸ Ó·˘Â„Ó ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚‡ ‰ÂÚÂÍÚËÓ‚‡Ì-
Ì˚ı CNVR ‚ ÎÓÍÛÒ‡ı ÍÓÎË˜ÂÒÚ‚ÂÌÌ˚ı ÔËÁÌ‡-
ÍÓ‚ Û Ó‚Âˆ Ò‡Î¸ÒÍÓÈ ÔÓÓ‰˚. èÓÎÛ˜ÂÌÌ˚Â 
ÂÁÛÎ¸Ú‡Ú˚ ÔÓÍ‡Á‡ÎË, ˜ÚÓ CNV ÎÓÍ‡ÎËÁÓ‚‡Ì˚ ‚ 

„ÂÌ‡ı, Ò‚flÁ‡ÌÌ˚ı Ò ÒÂÎÂÍˆËÓÌÌÓ-ÁÌ‡˜ËÏ˚ÏË 
ÔËÁÌ‡Í‡ÏË Ó‚Âˆ. Ñ‡Î¸ÌÂÈ¯ÂÂ ËÁÛ˜ÂÌËÂ Ò‚flÁË 
ÏÂÊ‰Û CNV Ë ÔÓ‰ÛÍÚË‚Ì˚ÏË Í‡˜ÂÒÚ‚‡ÏË Ó‚Âˆ 
ÏÓÊÂÚ ‚ÌÂÒÚË ÁÌ‡˜ËÏ˚È ‚ÍÎ‡‰ ‚ ‡Á‚ËÚËÂ Ó‚ˆÂ-
‚Ó‰ÒÚ‚‡.

Рис. 3. Полногеномная карта CNVR у овец сальской породы.
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Bakoev N. 

Genome-wide detection and analysis of copy number variations  
in Sal sheep using a high-density SNP array  

Abstract.  

Purpose: to identify CNV regions (CNVRs) and identify potentially specific CNVs in Sal sheep.  

Materials and methods. The research was carried out on 48 Salsk breed sheep. Genotyping was performed 
using high-density microarrays Ovine SNP 600 K BeadChip array (Illumina, USA). DNA copy number variation 
(CNV) searches were performed using PennCNV software based on the Oar_v3.1 reference genome.  

Results. We identified 4585 autosomal CNVs in 48 Sal breed sheep. The average CNV length was 92,3 Kb. 
21,1 % of the total number of CNVs are less than 50 Kb in size. On average, from 65 to 138 CNVs were identified 
per animal. 527 autosomal CNVRs were obtained, representing 54,77 Mb of the entire sheep genome. The pro-
portion of chromosomes covered by CNVR varies by chromosome, from 0,5 % on OAR25 to 9 % on OAR24. Analy-
sis of CNVR in the ENCEMBL system revealed 42 genes in which CNVRs are localized; the remaining CNVRs 
are located in intergenic regions. Comparison of the identified CNVRs with sheep QTLs from the Animal QTL 
database showed that 39,24 % of the genes were responsible for reproductive traits, and 20,25 % were respon-
sible for wool-related traits. 

Conclusions. Functional annotation of CNVRs localized in genes and intergenic spaces was carried out and 
the total number of detected CNVRs in the QTL database was analyzed. The results showed that CNVs are lo-
calized in genes associated with selection-significant traits in sheep. 
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