
 

 

 

 های نژاد مازندرانیها در سطح ژنوم گاومیشنو بررسی نقش آ های ژنومیشناسایی تنوع

 

 چکیده
و  سرعت افزایش جهت های جایگزینیروش بیوانفورماتیکی،های های ژنتیک مولکولی و توسعه پایگاهفناوری پیشرفتامروزه با  

 زندهموجود  ژنوم ژنوم،کلیابیروش توالی در .است و بررسی نقش آنها در سطح ژنوم توسعه یافتهای اندی توالی تعیین بازدهی
 ژنومی،های حوزه ارزیابی در مهم مباحث از یکی گردد.می یابیتوالی بطور کامل ای میتوکندریایی(اندی همراهبه ایهسته )ژنوم
 و ژنوتیپ میان ارتباط شناخت منظوربها درجوو حذف( SNP) نوکلئوتیدیتکهایچندشکلی شامل ژنوم، تنوعها و تفاوت مطالعه
 کاربردهای و هستند اقتصادی صفات مولکولی واکاوی برای نیرومندی ابزارهای ،هاچندشکلی ،موجودات ژنومدر . باشدمی فنوتیپ
-های مازندرانی شناسایی و طبقهگاومیش یژنومهای تنوع یابی به این اهداف،برای دست. دارند اصلاحی هایبرنامه در ایبالقوه

افزار نرم توسط هاداده کیفیت سنجش یابی شد.توالی ایلیومینا فناوری مازندرانی با گاومیش راس4ژنوم این مطالعه در بندی شدند.
FastQC  افزارنرم مرجع ازردیفی با ژنومهم انجام شد. برای BWA-MEM از ستفادهابا هاواریانتنهایت در شد. استفاده 

freebayes برنامه  از هاآن تعداد محل و نوع، ذکر با هاواریانت اثراتی منظور محاسبهو به شناساییSnpEff .ها: یافته استفاده شد
با  )ایندل( درجوحذف 6128529 و SNP نشانگر 56537534 شناسایی به منجر مرجع ژنوم با ها،ی همردیفی خوانشنتیجه

 و 23های کروموزوم در آن ترینو کم (X)جنسی  و 1 هایکروموزوم ها درواریانت شد. بیشترین x 13تا x4میانگین پوشش 
جایی/ جابههای بود. همچنین نرخ جهش 108015966و معکوس  236549743 جاییهای جابهجهششد.  مشاهده میتوکندریایی
، 3713594ژنی دست، پایین23560994، اینترون 52746727 بین ژنیها در مناطق محاسبه شد. فراوانی واریانت 19/2معکوس 
ی حاضر تنها تحقیق انجام شده در که مطالعهتوجه به اینباگیری: نتیجهبرآورد شدند.  574093و اگزون  3571409ژنی بالادست
 برای تواندمی این مطالعهدر شدهشناسایی ژنومی هایتنوعباشد، های ژنومی گاومیش نژاد مازندرانی میی شناسایی تنوعزمینه
 .قرار گیرد استفاده مورد های ایرانیبالادر نژاد چگالی با نشانگری هایآرایه یتوسعه
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Discovery of genomic variants and investigation of their effects in 

Mazandarani buffaloes 

 
Abstract 

 Nowadays, with the progress obtained in bioinformatics, alternative methods have been 

invented to increase the speed and efficiency of DNA sequencing.  In the whole-

genome sequencing method, the whole genome sequence of organism (nuclear-

genome with mitochondrial DNA) is sequenced. One of the important topics in 

genomics is genome differences, including single-nucleotide polymorphisms and 

INDELs for the relationship between genotype and phenotype. Polymorphisms  are 

powerful tools for molecular analysis of economic traits and are important in breeding 

programs. For this purpose, whole-genome variations of Mazandaran buffaloes were 

identified. In this study, the whole-genome of 4 Mazandarani buffaloes was sequenced 

with the Illumina platform. Data quality was measured by FastQC software. BWA-

MEM was used for alignment with reference genome. Finally, the variants were 

obtained using freebayes and the SnpEff  was used to calculate the effects of the 



 

 

variants. The result of aligning led us to identification of 56537534 SNPs, and 

6128529 indels with an average coverage of x4 to x13. The most number of variants 

were observed on 1 and X chromosomes, and the least number were in 23 and 

mitochondrial chromosomes. The transition, transversion and rate of 

transition/transversion mutations were 236549743, 108015966 and 2/19 respectively. 

Also, the mutations was calculated. The frequency of variants in intergenic regions 

was estimated to be 52746727, intron 23560994, downstream 3713594, upstream 

3571409 and exon 574093. This study is the only research carried out to identify the 

genomic variations of Mazandarani buffalo, the identified genomic variations can be 

used for the development of SNP-arrays in Iranian breeds for genetic applications. 
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 مقدمه  

-میهای اصلی کشاورزی است که نقش آن در اقتصاد و خودکفایی و امنیت غذایی انکارناپذیر به عنوان یکی از بخش دامپروری
-اند، سرمایهبومی که برای زیست در شرایط محیطی خاص خود تطابق یافته نژاهایو وجود تنوع و استعدادهای ژنتیکی در باشد 

 ایرانهای مهم بومی اد قرار گیرند. یکی از دامبایست به بهترین شکل ممکن مورد استفهای ژنی با ارزشی هستند که می
جمعیت  .(Arefnejad et al., 2015)های دامی دارد گاومیش بوده و سهمی هرچند اندک در تولید شیر و گوشت و سایر فراورده

میلیون رأس بوده و در طی این  88در حدود  1962این تعداد در سال  کهد باشمیمیلیون راس  207جهان بیش از های گاومیش
گوسفند و بز به ترتیب حدود  ،این تعداد برای گاودر حالی که بوده است.  1/6پنج دهه میانگین رشد سالانه جمعیت در حدود 

کشور جهان و عموماً در قاره آسیا  129جمعیت گاومیش دنیا در . باشدمیمیلیارد رأس  1میلیارد رأس و  1/17میلیارد رأس،  1/49
دنیا در های گاومیش از درصد 97 میلیون رأس یا 194در حدود  .دیگر وجود داردهای قارهاند و فقط تعداد کمی در پراکنده شده

ی مردم کشورهای مختلف ایفا گاومیش از لحاظ تولید شیر و گوشت نقش حیاتی در اقتصاد و سلامت شود.آسیا پرورش داده می
ها، پایین بودن هزینه های ایران به دلیل سازگاری با محیط مقاومت در برابر بیماریگاومیش .(Iamartino et al., 2013) کندمی

شود و یکی از ذخایر ژنتیکی با ارزش محسوب می ،ارزشمهای نگهداری و استفاده مؤثر از ضایعات کشاورزی و مواد خشبی ک
همچنین این حیوان نقش اساسی در اشتغال اقشار کم درآمد روستایی و تأمین  .باشدی ژنتیکی ضروری میحفظ این ذخیره

-بخشی از نیاز غذایی کشور به شیر و گوشت را دارد. سودآوری گاومیش تابع میزان تولید شیر در هر زایش و درصد چربی آن می

طریق ایجاد پیشرفت ژنتیکی برای صفات  افزایش راندمان تولید در حیوانات گله از ،هدف اصلی از اصلاح نژاد گاومیش .باشد
 شرایط در زیست برای که بومی هایتوده در ژنتیکی استعدادهای و تنوع وجود .(Aminafshar et al., 2008) تولیدی است

 استفاده و وریبهره هرگونه بدون هاسرمایه این چنانچه که هستند باارزشی ژنی هایسرمایه ،اندشده حاصل خود خاص محیطی

ژنتیکی  پتانسیل بومی، هایتوده از حفاظت با همگام است لازم داشت. لذا نخواهد وجود آنها مجدد بازیابی امکان بروند دست از
دام اصلاح تلاش برای گردد. در شناسایی دقیق طور به نژادی،اصلاح مناسب هایبرنامه طراحی منظور به آنها اقتصادی صفات
 هایداده به توجه با شناخت حیوان به توانمی موارد این جمله از گیرد. قرار بررسی مورد مختلفی هایجنبه باید بومی، های

 برخوردار نیز خوبی تولید سطح از نامساعد محیطی عوامل برابر در لازم مقاومت بودن دارا با که شایسته افراد انتخاب تولیدی،

 .نمود اشاره شود،می بعد نسل به آن انتقال و فرد مطلوب دریک صفات آوریجمع باعث که مناسب آمیزشی سامانه و باشند
 اخیر، چند دهه در .است مولکولی شناسیزیست شاخه در احتمالات و آمار و رایانه علوم از استفاده دانش ،1ورزیدادهزیست

 از بسیاری ژنوم تعیین توالی سریع افزایش باعث زمینه این در تحقیق موردنیاز تجهیزات و مولکولی شناسیزیست در پیشرفت
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 ژنوم توالی آیند. امروزهمی حسابرایج به بسیار هایپروژه از ژنوم توالی تعیین هایپروژه که جایی تا شد، موجودات هایگونه

 Claverie)است  شده شناسایی پیچیده هاییوکاریوتچون  پیشرفته بسیار موجودات تا هاباکتری مانند ساده موجودات از بسیاری

& Notredame, 2006). هایداده کلی طور به یا ژنوم کل هایداده از استفاده DNA ورود ساززمینه تواندمی آن کارگیری به و 
 بسیاری کارهای (SNP) 1های تک نوکلئوتیدیشکلیچند درباره امروزه. گردد اهلی حیوانات نژاداصلاح در پساژنومی عصر به

 یابیتوالی هایهزینه و امکانات کمبود به توجه با ایران کشور در متاسفانه ولی است، گرفته انجام جهان سطح در گاومیش درباره
 مطالعات در هااهمیت تنوع بهتوجه  با. است نگرفته صورت آنچنانی کار ،هاداده آنالیز برای بالا هایسیستم به نیاز همچنین و

مازندرانی، به های گاومیشراس از   4در این پژوهش آنالیز کل توالی ژنوم  .آیدمی نظر به ضروری ی حاضرمطالعه ،نژادیاصلاح
و همچنین  (NPM) 4های چند نوکلئوتیدیکوچک و چند شکلی 3هایو اضافه 2های ژنومی از جمله حذفمنظور شناسایی واریانت

های های ایران صورت گرفت. بنابراین فصل نوینی در ارزیابیدر سرتاسر ژنوم گاومیشی نوکلئوتید تک چندشکلی شناسایی
 های اصلاح نژادی گشوده خواهد شد.های ژنومی، و برنامهبر اساس واریانت ژنتیکی گاومیش

 
 

 ی پژوهشپیشینه

هیای اصیلی و کلییدی دهید، یکیی از زمینیهتاثیر قرار مییکه مستقیماً فنوتیپ افراد را تحت DNAهای تحقیق در مورد واریانت
به واسطه کیاربرد وسییع و گسیترده آنهیا در  SNPهای شکلیتحقیقات ژنتیکی در حیوانات اهلی است. در چند سال گذشته چند 

، نقش محوری را در زمینه ژنتیک حیوانات اهلی ایفا کرده است. در همین رابطیه مطالعیات پیویش 5آزمایش با توان عملیاتی بالا
فات پیچییده در گاوهیا، ها و همچنین معماری ژنتیکی برخیی از صیمکانیسم ژنتیکی بیماری SNPها هزار ژنومی با استفاده از ده

 ,.Kidd et al)با موفقیت انجام شده است   SNPها بر اساس نشانگرهای گوسفندان و دیگر حیوانات اهلی شناسایی و ارزیابی دام

بر یابی نقشهب(  6یوستگیبر اساس آنالیز پیابی نقشهاستفاده کرد: الف( توان میژنتیکی ژنوم از سه روش یابی نقشهجهت  .(2008
اولیین نقشیه سییتوژنتیکی بیرای ( 2008). دی میو  و همکیارانش 8(FISHبر اسیاس تکنییک )یابی نقشهو ج(  7(RHبر اساس )
ریزمیاهواره  122ژن به همراه  131ارائه کردند. پس از آن جایگاه  68( برای FISHآبی را تنها با استفاده از تکنیک )های گاومیش

در سرتاسیر ژنیوم هیا کرومیوزومنقشه ییابی شیده بیر روی کلییه جایگاه  309بر روی ژنوم گاومیش آبی معرفی گردید و امروزه 
هیای مشیخب بیه نیام شناسایی شده است. همچنین با استفاده از این تکنیک قطعات تکیرار شیده در سرتاسیر ژنیوم بیا طیول

-نقشیهجهیت  RHهای پانلیابی شده است. در گاو و گاومیش هستند، نقشههای عملکردی که قسمتی از ژن 9هارتروترنسپوزون

 ,.Di Meo et al)مورد اسیتفاده قیرار گرفیت ( 2007)گاومیش اولین بار توسط گلدامر و همکارانش های کروموزومفیزیکی یابی 

میش توسط آمیارال و های گاوکل ژنوم برای تمام کروموزوم RHهایی جهت تولید اولین نقشه ژنتیکی و پس از آن تلاش (2008
توسیط  (2009)گیاومیش آبیی  Yکرومیوزوم  RHپیس از آن نقشیه  .(Amaral et al., 2008)صورت گرفیت ( 2008) همکاران 
) و همکاران  گاومیش نیز توسط پروکاتی Xاخیراً هم نقشه بهبود یافته کروموزوم  .(Stafuzza et al., 2007)ارائه گردید   استافوزا
حلقوی است کیه  DNA( گاومیش آبی یک مولکول mtDNAژنوم میتوکندریایی ) .(Perucatti et al., 2012)انتشار یافت ( 2012

منتشیر گردیید. ( 2004)و همکاران  و توسط پیترویابی توالیاولین بار با همکاری سه گروه از دانشمندان چینی، هندی و ایتالیایی 
mtDNA  ژن جهیت رمزگیذاری  22ژن جهت کدگذاری پلی پپتید و  13ژن، شامل  37های آبی حاوی گاومیشدرtRNA  و هیر

هیای شناسیایی واریانیت .(Lei et al., 2007)خواهنید بیود  (rRNAرتباط با زیر واحدهای بیزر  و کوچیک )کدام از آنها نیز در ا
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یابی دو سویه ارایه شد. هر و با نقشه( 2005)یابی، نخستین بار به وسیله توزون و همکاران کارگیری توالی ساختاری گوناگون با به
یابی شیده بودنید، امکیان قطعات با طول بلند توالییابی و وضوح این پژوهش بهینه نبود ولی با توجه به این که چند کارایی توالی

یابی بیا گسترش نسل جدید تکنولوژی های توالی .(Tuzun et al., 2005)های ساختاری بزر  فراهم شد شناسایی دقیق واریانت
درنی  در پیی آن را در زمان یک هفته فراهم کیرد. بییهای بزر  )با اندازه ژنوم انسان( یابی همه ژنومبرونده بالا، امکان توالی

هیای کوتیاه گسیترش پییدا کردنید. ایین ساختاری بیر پاییه تیوالیهای واریانتهای محاسباتی گوناگون برای شناسایی الگوریتم
م هسیتند. و سرهم سیازی ژنیو 3ایهای تکه، خوانش2، عمق خوانش1های خوانشهای بر پایه جفتها دربرگیرنده روشالگوریتم

( روی ژنیوم گیاو انجیام داده و deletionهای حذف شیده )اولین تحقیقات را در مورد یافتن مکان( 2009)ماتوکومالی و همکاران 
بیا اسیتفاده از اطلاعیات ( 2012)بیک هارت و همکاران  .(Mardis, 2011)را مورد شناسایی قرار دادند  CNVمکان  200بیش از 

را شناسیایی  CNVمنطقیه حیاوی  1265اد آنگوس، هلشتاین، هرفورد و نیلور هندی در حدود نژ 4گاو از  6تعیین توالی کل ژنوم 
 بیه بیود اثیر کم هایپروتئین شناسایی و بررسی به که مطالعه یک در (2015) همکاران و داس .(Bickhart et al., 2012)کردند 
 27 پوشش میانگین با دانمارکی هلشتاین گاو 4 تحقیق این در. پرداختند ژنومکل یابیتوالی های داده با استفاده از  SNPشناسایی

 تیک شیکلی چنید میلییون 10 تعداد هانمونه برای چندباره فراخوانی در. گردید یابیتوالی Illumina 2000Hiseq تکنولوژی با بار
 رمزگشیایی .(Das et al., 2015)جدید بودند  درصد(، 5/4 چندشکلی) هزار 482 تعداد مقدار این از که شد، شناسایی نوکلئوتیدی

 نیدهیو آ جیاز نتیا یدر گزارش( 2013)و همکاران  نویامارتاست. ی ضروری بیولوژیکی تحقیقاتی هایشاخه تمام برای ، DNAتوالی 
در حیال  یدامداران خرده پا در کشورها یبرا تیبا اهم یکه دام شیاز ژنوم گاوم یداشتند که آگاه انیب شیژنوم گاوم یابییتوال

و کنترل  تیریدر مد یمهممختلف کمک نموده و نقش  ینژادها انیم ،موجود یرابطه تکامل یبه آشکارساز دنتوایتوسعه است م
  .(Iamartino et al., 2013)ی ایفا نماید پیتنوع فنوت یرو یکیژنت
 

 پژوهششناسی روش
 هاآوری دادهجمع

  paired-end صورت به ژنوم کل یابیتوالیاستفاده شد.  مازندرانیراس گاومیش نژاد  4شده یابی توالیدر این پروژه از اطلاعات 
 برگشیت و  (Reverse)رفیت  رشیته از دو کیدام هیر روش، این در .شد انجام Hiseq 2500 ایلومینا دستگاه توسط یا دو سویه

(Forward)  ژنیوم در موسسیه ییابی توالی .شوندمی یابیتوالی کوتاه توالی قطعه هر به مربوطPTP  ایتالییا بیا حماییت شیرکت
یابی با برونده بالا یا نسل دوم توالی ییابی بنیان توسعه کشت و دام نو اندیش البرز و با استفاده از تکنیک توالیدانشگاهی و دانش

4
(NGS) .انجام شد  

 هادادهویرایش  سنجش کیفیت و

 بیرای افیزارنرم این .(Andrews, 2010)شد  استفاده جاوا تحت FastQC (v0.11.5) افزارنرم از هاداده کیفیت سنجش برای      
 ، tileازای بیه تیوالی کیفییت باز، هر ازای به توالی کیفیت :شامل که کندمی استفاده مختلف آزمون 11 از هاداده کیفیت سنجش
 بیه (N)نشده خوانده  باز محتوای توالی، ازای به GC محتوای باز، هر ازای به توالی نوکلئوتیدی محتوای توالی، هر کیفیت امتیاز
 دارنید وجود بیش ازحد که هاییتوالی و Kmer محتوای آداپتوری، توالی، محتوای بودن تکراری ،هاتوالی طول باز، توزیع هر ازای
 ترتیب به را آنها برای هشدار و قبول رد،. دهدمی گزارش گرافیکی به صورت و جداگانه به طور را آزمون هر نتیجه افزارنرم. است
 کیفییت سینجش ملاک گانه 11 هایآزمون برای هشدار یا رد قبول، وضعیت. کندمی مشخب نارنجی و سبز قرمز، هایرن  با
افیزار نرماین . (Bolger et al., 2014)استفاده شد    Trimmomatic (v0.40)افزارها از نرم برای ویرایش داده .گیردمی قرار هاداده

 بعید نسیل ییابیتوالی هایداده برای و است pairedendهای داده با منطبق و مؤثر هایپردازشپیش  با منعطف ابزاری به عنوان

___________________________________________________________ 
1 Read Pairs 
2 Read Depth 
3 Split Reads 
4 Next generation sequencing 

 



 

 

بیی هیایخیوانش وییرایش ییا حذف و آداپتورها حذف شامل افزارنرم این وظایف .است شده سازیبهینه ایلومینا شرکت دستگاه
 ها مجددا ارزیابی شد.ها، کیفیت دادهبعد از ویرایش داده .باشدمی کیفیت
 

 مرجع ژنوم روی بر ها خوانش یابیمکان و همردیفی

 کیردشاخب آن ابتدا لازم است که اطلاعات مربوط به ژنوم مرجع را نویسی حاشیهپس از دریافت فایل ژنوم مرجع و فایل       
 شید اسیتفاده BWA-MEM (v0.7.17) افیزار نرم بسته از (UMD3.1)با ژنوم مرجع گاو ها دادهکردن شاخب و  ردیفی هم برای

(Li, 2013). و بنیدیشیاخب بیه شیبیه کردنشاخب  .باشدمی بالاتری پردازش سرعت دارای دیگر هایالگوریتم به نسبت که 
به آسانی  ژنوم در را توالی یک منشأ تا دهدمی اجازه کنندههمردیف به مرجع ژنوم بندیفهرست. باشدمی یک کتاب بندیفهرست
فاییل   SamTools (v1.18)افیزاری نرمسپس با استفاده از بسته  .گرددمی جوییصرفه حافظه و زمان در طریق این از و کند پیدا

 دستورات از کاوریج و همردیفی درصد آوردن دست به برای .(Li et al., 2009)کنیم میتبدیل   bamرا به  samخروجی با فرمت

flagstat و depth افزارنرم شده در برده کار به SamTools از اسیتفاده بیا ژنیومی هایواریانت کردیم. فایل استفاده  freebayes 

(v1.3.7) آمد  دست به(Garrison & Marth, 2012). 

. 

 
 مستندسازی نتایج

 و جابجیایی هیایجهیش تعیداد ،غییره( و ژنی، اینتیرون بین )اگزون، آنها محل و نوع ذکر با هاواریانت ی آثاربه منظور محاسبه
 هموزیگیوت و هیایSNP تعیداد همچنین و( SNP) نوکلئوتیدی تک هایشکلی چند برای به معکوس جاییجابه نسبت معکوس،
 از برنامیه . ایین(Cingolani et al., 2012) اسیتفاده شید SnpEff (v5.1) افزارنرم از های مازندرانیگاومیش ژنومدر  هتروزیگوت
 محییط تحیت و اسیت جیاوا نوشیته شیده زبان به برنامه این. کندمی بینیپیش هانژ روی را هاواریانت آثار مستندسازی، طریق
 است. اجرا قابل لینوکس
 

 های پژوهشیافته

-یابی با برونده بالا یا نسل دوم توالیتوالیفناوری راس گاومیش نژاد مازندرانی با استفاده از  4کل ژنوم یابی توالیدر این مطالعه 

آمید  دست برای هر نمونه به باز جفت 35 میانگین طول بیلیون خوانش با 170کل ژنوم با میانگین یابی توالی یابی تعیین گردید.
 درصد 42 هانمونه یهمه برای هاخوانش GC محتوای گیگابایت اطلاعات تولید شد. میانگین 80ها ی نمونهکه در مجموع همه

 نییز (N) خوانیده نشیده نوکلئوتیدهای تعداد میانگین و بود باز جفت 101 هانمونه تمام ها برایخوانش همه آمد. طول دست به

 بیا باکیفییت، هایخوانش )کیفیت پایین(، همردیفی  کیفیتبی هایخوانش حذف از محاسبه شد. پس ها صفر خوانش همه برای
برای   1میانگین پوشش .شد حذف( و )درج ندلیا ونیلیم 6128529 و SNPمیلیون  56537534 شناسایی به منجر گاو مرجع ژنوم
. شیدند شناسیایی های مازندرانیهای گاومیشکروموزوم یها در سرتاسر همهمحاسبه شد. واریانت x13تا x4نمونه بین  4ی همه

 مشیاهدهمیتوکندریایی  DNAو  23های کروموزوم در آن و کمترین ،Xو  1های کروموزوم در ها به ترتیبواریانت تعداد بیشترین
 ژنیوم بیا را ژنیوم سیطح های آلل از  درصد 98 ها در حدودنمونه که داد نشان شده شناسایی هایواریانت مقایسه(. 1جدول شد )
 4هیر  بیرای همردیفیی های با کیفیت بالا با ژنوم مرجع نشان داد درصیدی همردیفی خوانشنتیجه .گذاشتند اشتراک به مرجع
ها با ژنیوم است. میزان شباهت هر یک از نمونه های کوتاهخوانش بالای کیفیت یدهندهنشان  که بود درصد03/98 بالای نمونه

 bp 409/1 هاندلیاو میانگین طول  41/261ها میانگین کیفیت واریانت( آورده شده است. 2جدول )در یابی توالیمرجع و جزئیات 

-تمونیهشوند. طبق نتایج به آمده در تمام هتروزایگوت تقسیم میبه دو گروه هموزایگوت و  SNPهای برآورد شد. معمولا واریانت

 هتروزایگوت بود.های واریانتبیشتر از های هموزایگوت واریانتگاومیش های ایرانی مورد مطالعه، میزان های 

___________________________________________________________ 
1 Coverage 



 

 

 

 کروموزوم هر تفکیک به شده شناسایی هایتنوع تعداد. 1جدول 

 کروموزوم
 طول کروموزوم

(باز جفت)   
هاتنوع تعداد  

1 158337067 4401296 

2 137060424 3771092 

3 121430405 3327908 

4 12829699 3418534 

5 121191490 3351019 

6 119458736 3311048 

7 112638659 3047633 

8 113384836 3112423 

9 105708250 2952255 

10 104305016 2862528 

11 107310763 3007060 

12 91163125 2674131 

13 84240350 2391417 

14 84648390 2383155 

15 85296676 2437165 

16 81724678 2299037 

17 75158596 2135653 

18 66004023 1870510 

19 64057457 1795928 

20 72042655 2143696 

21 71599096 2055266 

22 61435874 1775410 

23 52530063 1553167 

24 62714930 1864590 

MT 16338 890 

X 148823899 3177051 

 

 

 های مازندرانییابی کل ژنوم گاومیشی اطلاعات مربوط به توالیخلاصه .2جدول 

های خوانش  

کنترل کیفیت 

 شده

 

های درصد خوانش

 یابی شدهنقشه

  

 

-تعداد خوانش

ی یابهای نقشه

 شده

 

های خوانش

جفت شده در 

 توالی یابی

 

1خوانش  

 

2خوانش  

 

-تعداد خوانش

های جفت 

 شده صحیح

 

-درصد خوانش

های جفت شده 

 صحیح

  



 

 

 

بیود. همچنیین نیرخ 108015966های معکوس و کل جهش  236549743کشف شده در این مطالعه  جاییهای جابهجهشکل 
 74438856 از ژنیومی موقعییت اسیاس بر اثر 84472654 مجموع تخمین زده شد. در 19/2،  1معکوس جایی بههای جابهجهش
داشیته باشیند ها ژنها میتوانند روی SNPبر اساس شدتی که  شد.  بینیپیش های مازندرانیدر سطح کل ژنوم گاومیش واریانت
نشیان داد کیه آنالیزهیا بندی شدند. نتایج طبقه 5زیاد تأثیر و 4متوسط ، 3کم ، 2کنندهاصلاح تأثیر یدسته چهار به هاواریانت اثرات

 012/0هیایی بیا شیدت زییاد )SNPدرصد( داشتند و کوچکترین ارزش برای  26/99ها شدت اصلاح کننده )SNPبیشترین تعداد 
 (.3درصد( ثبت شد )جدول 

 
 

 ها بر اساس شدتتعداد اثرات تنوع. 3جدول 
 

 اثر شدت نوع
 

 تعداد 
 

 درصد
 

 زیاد
 

 9873 012/0  

 کم
 

 400538 474/0  

 متوسط
 

 214158 254/0  

کننده اصلاح  
 

 83848085 261/99  

 

بیه هیا  واریانیتفراوانیی  ها،واریانت تعداد کل از که داد نشان های مازندرانیهای سطح ژنوم گاومیشمستندسازی واریانت نتایج
 3713594درصد(، پیایین دسیت ژنیی  89/27)  23560994درصد(، اینترون  44/62) 52746727تعداد ژنی بینترتیب در مناطق 

همچنیین مقیدار کمیی از  درصید( بیرآورد شید. 68/0)  574093درصد( و اگزون  22/4) 3571409درصد(، بالادست ژنی  39/4)
درصد  4/0دند. کمتر از درصد( واقع شده بو 47/0) UTR_5_PRIME درصد( و  242/0) UTR_3_PRIME در مناطق ها واریانت

 ها نیز در دیگر مناطق شناسایی شدند.از کل واریانت
 

 بحث

___________________________________________________________ 
1 Transitions/Transversions 

2 Modifier 
3 Low 
4 Moderate 
5 High 

 1نمونه

 

293094981 21/98  287851253 290441424 145220712 145220712 256665518 37/88  

 2نمونه

 

112744359 03/98  

 

110522618 111486512 55743256 55743256 95859330 98/85  

 3 نمونه

 

174282764 21/98  171157507 172632278 86314139 86316139 152318038 23/88  

4 نمونه  

 

207402668 11/98  203473493 205510952 102755476 102755476 180926388 04/88  



 

 

 بیرای ایویژه جایگاه گیاهان و حیوانات نژاداصلاح در هم و انسانی پزشکی هم در که DNA بر متکی هایداده ترینمهم از یکی
میلییون  56537534در این مطالعه تعیداد  .باشندمی SNP یا نوکلئوتیدی تک هایچندشکلی مبتنی بر نشانگرهای کرده، باز خود
 عنوان به افریقایی بوفالوی روی پژوهش یک طی (2012) همکاران و رویز لیشکلی تک نوکلئوتیدی شناسایی و معرفی شد. چند
 شناسیایی به اقدام عفونی هایبیماری همچنین و داخلی و خارجی هایانگل برابر در مقاوم و ساوانا در اکوسیستم مقاوم گونه یک

SNP پژوهش این در. کردند DNA 9 دستگاه از استفاده با حیوان ABI SOLID4  Sequencer تیوالی سیپس. گردید یابیتوالی-

 آمیده بدست هایداده کنترل کیفیت بررسی و آنالیز از پس .گردید یابیمکان Bos  Taurus گونه مرجع ژنوم با آمده بدست های
 هیایفیر پیش استفاده، مورد افزارهاینرم همچون زیادی عوامل .(Le Roex et al., 2012)آمد  بدست SNP میلیون  2 تعداد

 SNPکیردن فیلتیر شیرایط و نیژاد شده، بردارینمونه حیوانات کننده، یابیتوالیهای دستگاه و هاداده نوع افزارها، نرم به مربوط

گیزارش  1جیدول  در که همانطور .(Maghsoodi et al., 2011) باشندمی دخیل شده شناسایی هایچندشکلی تعداد در خام های
 طیول بیا مستقیمی ارتباط هاکروموزوم از در برخی کروموزوم تفکیک به شده شناسایی های SNPتعداد نسبت کلی طور به شد،

 های SNPکل از اندکی شمار همچنین(. 5و  3صادق نیست )کروموزوم  هاکروموزوم همه برای موضوع این دارد. ولی کروموزوم

 و شیده شناسایی های SNPتعداد مقایسه با بودند. قرار گرفته میتوکندریایی یا کروموزومی غیر هایتوالی روی بر شناسایی شده
-میی کروموزومی غیر شده شناسایی های SNPدرصد 2 الی 1 تقریبا شد مشخب ها کروموزوم روی بر موجود های SNPتعداد

 مقصودی. باشدنمی رونویسی در کروموزوم آن زیاد تاثیر بیانگرکروموزوم  روی بر موجود  SNP زیاد تعداد وجود باشند. همچنین

 بیا مستقیمی رابطه کروموزوم طول کردند اعلام گرفت انجام گاو ترانسکریپتوم هایداده بر که پژوهشی در (2011) همکاران و

 یکسیان پوشیش و همگن توزیع با ژنوم طول تمام از رونویسی و ندارد ترانسکریپتومی هایدر داده شده شناسایی  SNP  تعداد

  .(Maghsoodi et al., 2011)دهد نمی رخ
SNP، قبییل از پریمییدین دو ییا پیورین دو )مبیادلات 1جاییجابه دودسته به عمده به طور که هستند نوکلئوتیدی تک تعویضات 
 سییتوزین(-آدنیین یا تیمین– آدنین مثلاً ها پریمیدین و پورین ها بین )تبادلات 2هامعکوس و تیمین(-سیتوزین یا گوانین-آدنین

 SNP نشیانگرهای شناسیایی تعیداد خطای محاسبه برای سودمندی ابزار و شاخب هاجهش شمار شوند. نسبت می تقسیم بندی
 در اثیرات بیشیتر تعداد .(Guo et al., 2012)باشد می در شناسایی کمتر خطای دهندهنشان باشد بالاتر مقدار این چههر باشد.می

 تواندمی واریانت یک مثلاً) بگذارد تأثیر ژن چندین بر تواندمی خاص واریانت یک که است دلیل این به هاواریانت تعداد با مقایسه
هیا شیدت درصید واریانیت 99نشان داد کیه بیشیتر از  آنالیزهاباشد(. نتایج  دیگر ژن یک از 4بالادست و ژن یک 3دستپایین در

 منیاطق در هیاواریانیت اثرات از درصد 68/0 ها روی مناطق غیر کدکننده تاثیر دارند. تنهاداشتند، این نوع از واریانت کنندهاصلاح
دسیته اثیر  4درصد( مشاهده شد که کمترین مقدار بین ایین  012/0) واریانت با تاثیر زیاد 9873در مجموع  .گرفتند قرار کدکننده

ها ژن عملکرد بر مستقیمی ها هستند و  تأثیرو آنزیم سازیپروتیینهای ها  دارای اثر مخرب بر روی مسیربود. این نوع از وارینت
 دادن دسیت تیوان بیه ازمیی 5تاثیر زییاد با هایSNPاز  ناشی اثرات تریناز متداول .( 2013et alShirasawa ,.)( 3دارند )جدول 

et al Bohry ,.) شیود هیای عملکیرد ژنتغییر گسترده به منجر است ممکن که اشاره کرد 7توقف کدون افزایش و 6توقف کدون

 باعث تولیید است ممکن و شودمی 8ترجمه خواندن قالب در اختلال باعث عمدتا زیاد، تاثیر با هایحذف و درج همچنین، .(2021
اثر با شیدت متوسیط مشیاهده  214158در مجموع تعداد  .شوند نادرست آمینه اسید توالی یک با طبیعی غیر پروتئینی محصولات

بیا  هیایSNPشیوند. میی 9مترادف غیر جایگزینی یک دلیل به آمینه اسید یک در تغییر باعث متوسط، تاثیر های دارایSNPشد. 
___________________________________________________________ 
1 Transition 

2 Transversion 
3 Downstream 
4 Upstream 
5 High Impact 
6 Stop codon lost 
7 Stop codon gain 
8 Translational reading frame 
9 Non-synonymous 



 

 

 نمیی ایجاد آمینه هایاسید در کدون تغییری گونههیچ هاآن در که اندشده تشکیل 1مترادف هایجانشینی از کم عمدتاً تاثیر شدت
بیه  تنیوع یک و هستند مرتبط درحیوانات اهلی کمی صفت هایمکان از بسیاری با های ژنومیتنوع .(Bohry et al., 2021)شود 
 منیاطق در کیه هیا هنگیامیحیذف و درج .(Pavlopoulos et al., 2013)باشد  داشتهفرد  فنوتیپ بر زیادی تأثیر تواندمی تنهایی
 مضیربی از جهیش که زمانی جز به ،کندمی مختل را( فریم تغییر نوع) ترجمه خواندن قالب کلی طور به ،شودمی یافت کدگذاری
 ییک افراد بین شده مشاهده فنوتیپی تنوع در مهمی نقش ها نیزحذف و درج همچنین .(Bohry et al., 2021)باشد  نوکلئوتید سه
انید. پییش از ها در مناطق غیر کدکننده قرار گرفتهکه بیشتر تنوعاین نتایج نشان داد  .(Wheeler et al., 2007) کندمی ایفا گونه

 ;Doan et al., 2012; Fontanesi et al., 2011)این نیز نتایج مشابه در مطالعات دیگر در گاو، گوسفند و اسب بدست آمده اسیت 

Kijas et al., 2011; Zhang et al., 2014). منبع به را آنها استحکام، و فراوانی اما ندارند، قرار ها ژن داخل در هاتنوع اکثر اگرچه 
از  ی نمونیه با افزایش اندازه توانهمچنین می. کندمی تبدیل های مازندرانیگاومیش نژاداصلاح هایبرنامه به کمک برای مهمی

 بیین انتخاب هاینشانه ایرانی، بررسی نژادهای سایر در تولیدی صفات با مرتبط های SNPشناسایینتایج تحقیق حاضر بمنظور 

 انتخاب استفاده کرد. تحت هایجایگاه شناسایی و مختلف نژادهای

 
 گیرینتیجه

بیومی  گیاومیش نمونیه 4ژنوم  کل های مازندرانی،گاومیش ژنوم سطح در موجودهای واریانت شناساییبه منظور  مطالعه این در
ها دام .بندی شدهای کل ژنوم آنها شناسایی و طبقهتنوع و ابیتوالیی بالا دهیپوشش با جدید، نسل یابیتوالی روش توسط ایران

در ایین  .انیدرانش ژنتیکی و جهش قرار داشیته ،مصنوعی در معر  عوامل ژنتیکی مختلفی مانند انتخابطی فرایند اهلی شدن 
-هیای تیکهای ژنیومی، و همچنیین شناسیایی تنیوعهای مازندرانی، شناسایی تنوعپژوهش علاوه بر آنالیز توالی ژنوم گاومیش

فصل نوینی در ارزییابی هیای ژنتیکیی  تواندانجام شد. نتایج این تحقیق می های مازندرانینوکلئوتیدی در سرتاسر ژنوم گاومیش
با توجیه بیه . بگشایدهای ژنوم، بررسی های جمعیتی و یا انتخاب حیوان برتر، بر اساس تمامی تنوع های موجود در ایرانگاومیش

و از طرفی با  باشد،ی گاومیش نژاد مازندرانی میهای ژنومی شناسایی تنوعی حاضر تنها تحقیق انجام شده در زمینهاینکه مطالعه
 توسیعه بیرای، از نتیایج ایین تحقییق تیوانهای گاومیش ایران به لحاظ تولید و اندازه بدن، مییتوجه به تفاوت عملکرد بین نژاد

  .شود استفاده اصلاحی و ژنتیکی، کاربردهای برای های ایرانیبالا در نژاد چگالی با SNP هایآرایه
 
 نابعم

 قاسیم ،سیالکدهحسیینی ؛ون ،وان  ؛خیائولی ،ژان  ؛یان  ،دون  ؛ملک ،شاکری ؛شهربابکمرادی، محمد ؛حمید، کهرام؛ بابک، عارف نژاد 

-34، (4)6, بیوتکنولوژی کشیاورزییابی ژنوم با کارایی بالا. های ژنی اسب کاسپین با استفاده از نسل جدید توالی. شناسایی واریانت(2015)

46. 
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Discovery of genomic variants and investigation of their effects in 

Mazandarani buffaloes 

 
Abstract 

Background: Livestock breeding is one of the main sectors of agriculture, whose role in 

economy, self-sufficiency and food security is undeniable. In this regard, identifying 

the country's domestic facilities and indigenous livestock and their breeding will be 

one of the main tools for the advancement of the livestock industry and the flourishing 

of talents and potentials in this field. The existence of diversity and genetic resource in 

native populations that have adapted to live in their specific environmental conditions 

are valuable genetic resources that should be used in the best possible way. Buffalo is 

one of the important native livestock of the country and has an important contribution 

in the production of milk, meat and other livestock products. Objective: Research on 

DNA variants that directly affect the phenotype is one of the main and key fields of 

genetic research in domestic animals. In the past few years, single nucleotide 

polymorphisms have played a central role in the field of genetics of domestic animals 

due to their widespread use in high-throughput experiments. The main goal of buffalo 

breeding is to increase production efficiency in herd animals by creating genetic 

improvement for production traits. One of the important topics in genomics is genome 

differences, including single-nucleotide polymorphisms and INDELs for the 

relationship between genotype and phenotype. Polymorphisms  are powerful tools for 

molecular analysis of economic traits and are important in breeding programs. For this 

purpose, whole-genome variations of Mazandaran buffaloes were identified. Research 

method: In this study, the whole-genome of 4 Mazandarani buffaloes was sequenced 

with the Illumina platform. Data quality was measured by FastQC software. This 

software uses 11 different tests to measure data quality. Trimmomatic software was 

used to edit the data. This software is a flexible tool with effective pre-processing and 

compatible with pairedend data, and it is optimized for Illumina company's next 

generation sequencing data. The tasks of this software include removing adapters and 

removing or editing poor quality readings. Then, using the samtools software package, 

we convert the output file in sam format to bam. To obtain the alignment and coverage 

percentage, we used the flagstat and depth commands used in SamTools software. The 

file of genomic variants was obtained using freebayes. After receiving the reference 

genome file and its annotation file, it is first necessary to index the information related 

to the reference genome. BWA-MEM software package was used to align and index 



 

 

the data with the cow reference genome (UMD3.1). Compared to other algorithms, it 

has a higher processing speed. the SnpEff  was used to calculate the effects of the 

variants. Findings: The result of aligning led to identification of 56537534 SNPs, 

6128529 indels with an average coverage of x4 to x13. The most number of variants 

were observed on 1 and X chromosomes, and the least number were in 23 and 

mitochondrial chromosomes. The transition, transversion and rate of 

transition/transversion mutations were 236549743, 108015966 and 2/19 respectively.  

Also, the mutations was calculated as. The frequency of variants in intergenic regions 

was estimated to be 52746727, intron 23560994, downstream 3713594, upstream 

3571409 and exon 574093. Conclusion: Considering the important role of buffalo in 

providing part of the income and necessities of the rural population, special attention 

should be paid to these animals in order to raise the level of welfare of the rural 

population and also to increase the production efficiency of buffaloes in the country. 

Therefore, in order to improve and raise the production level of these animals, it is 

very important to know the genetic variations. The present study is the only research 

carried out to identify the genomic variations of Mazandarani buffalo, so the genomic 

variations identified in this study can be used for the development of high-density 

SNP arrays and genetic and breeding applications in Iranian breeds. 

Keywords: Whole-Genome, Variations, Next-Generation-Sequencing, Mazandarani Buffalo 

 
 
 

 


