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Laboratorio di
Genetica Molecolare Animale

Relazione sulla tipizzazione della regione
minisatellite del Gene Pax7

Valutazione del polimorfismo (numero di alleli, frequenze allelica e genotipi) intra e
tra le diverse razze analizzate.

La presente relazione riporta la valutazione effettuata su 1131 soggetti appartenenti
a 17 razze divisi in 28 popolazioni localizzate in centri diversi o generazioni differenti
dello stesso nucleo, come riportato in tabella 1.

ID/anno Razza Sede ID/anno Razza Sede
2022AN Ancona Perugia 2022MF  Millefiori Lonigo Veneto
2022ANp Ancona Pisa 2023MP  Millefiori piemontese Torinio
2022BS  Bianca di Saluzzo Torino 2023MOD Modenese Lodi
2023BS  Bianca di Saluzzo Torino 2024MOD Modenese Lodi
2022BP  Bionda Piemonte Torino 2023MUG Muggellese Firenze
2023BP  Bionda Piemonte Torino 2023RL  Robusta Lionata Veneto
2023ER  Ermellinata Veneto 2022SIC  Siciliana Molise
2022LA  Livorno argento Perugia 2022SICp Siciliana Pisa
2022LB  Livorno bianca Perugia 2023SIC  Siciliana Molise
2022LBp Livorno bianca Pisa 2023VAB Valdarnese Firenze
2022LD Livorno dorata Perugia 2024VAB Valdarnese Firenze
2022LN  Livorno nera Perugia 2023VAN Valdarno Firenze
2022LNp Livorno nera Pisa 2024VAN Valdarno Firenze
2022MB Mericanel della Brianza Lodi

2023MB Mericanel della Brianza Lodi

Tabella 1

| risultati dell’analisi della regione minisatellite del gene PAX7, localizzata nell’esone
2, mostra la presenza di 8 alleli la cui frequenza allelica del campionamento e
riportata nella tabella 2.



Allele/n N 222 243 253 259 281 283 301 315

TOT 1131 0,00 0,00 0,58 0,01 0,00 0,38 0,00 0,03
2022MF 53 0,00 0,00 0,53 0,00 0,00 0,29 0,00 0,18
2022MB 61 0,02 0,00 0,98 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00
2022SIC 54 0,00 0,00 0,84 0,00 0,00 0,16 0,00 0,00
2022LB 26 0,00 0,00 0,65 0,00 0,00 0,35 0,00 0,00
2022LD 23 0,00 0,00 0,02 0,00 0,00 0,98 0,00 0,00
2022LN 25 0,00 0,00 0,14 0,00 0,00 0,86 0,00 0,00
2022AN 19 0,00 0,00 0,87 0,00 0,00 0,13 0,00 0,00
2022LA 20 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 1,00 0,00 0,00
2022ANp 34 0,00 0,00 0,81 0,15 0,04 0,00 0,00 0,00
2022LBp 49 0,00 0,01 0,62 0,06 0,04 0,24 0,02 0,00
2022LINp 73 0,00 0,01 0,23 0,03 0,00 0,71 0,02 0,00
2022S5ICp 36 0,00 0,00 0,93 0,03 0,01 0,03 0,00 0,00
2022BP 33 0,00 0,00 0,64 0,00 0,00 0,36 0,00 0,00
2022BS 34 0,00 0,00 0,38 0,00 0,00 0,62 0,00 0,00

2023MUG 49 0,00 0,00 0,44 0,00 0,00 0,51 0,00 0,05
2023VAB 55 0,00 0,00 0,46 0,00 0,00 0,48 0,00 0,05
2023VAN 47 0,00 0,00 0,56 0,00 0,00 0,38 0,00 0,05
2023MB = 82 0,00 0,00 0,85 0,00 0,00 0,15 0,00 0,00

2023MOD 23 0,00 0,00 0,50 0,00 0,00 0,43 0,00 0,07

2023ER 20 0,00 0,00 0,00 0,00 0,00 0,78 0,00 0,23
2023RL 18 0,00 0,00 0,89 0,00 0,00 0,11 0,00 0,00
2023SIC 44 0,00 0,00 0,90 0,00 0,00 0,10 0,00 0,00
2023BS 62 0,00 0,00 0,34 0,00 0,00 0,66 0,00 0,00
2023BP 58 0,00 0,00 0,58 0,00 0,00 0,42 0,00 0,00
2023MP 25 0,00 0,00 0,50 0,00 0,00 0,34 0,00 0,16

2024VAB 32 0,00 0,00 0,47 0,00 0,00 0,48 0,00 0,05
2024VAN 28 0,00 0,00 0,82 0,00 0,00 0,18 0,00 0,00

2024MOD 48 0,00 0,00 0,55 0,00 0,00 0,42 0,00 0,03

Tabella 2

Le varianti alleliche piu frequenti risultano essere l'allele 253 e 283 (insieme
raggiungono una frequenza del 96%) determinando una ricchezza allelica effettiva di
2 alleli.

Sebbene in alcune popolazioni & possibile osservare fino a 6 alleli, il numero medio
risulta essere 2,6 e la ricchezza allelica media di 1,7 (2,56-1), I'eterozigosi media
osservata & 0,3610,04 e quella attesa € 0,37+0,04 (Tabella 3)



Pop N Na Ne Ho He
2022MF 53 3 2,52 0,68 0,60
2022MB 61 2 1,03 0,00 0,03
2022SIC 54 2 1,36 0,13 0,27

2022LB 26 2 1,83 0,38 0,45
2022LD 23 2 1,04 0,04 0,04
2022LN 25 2 1,32 0,28 0,24
2022AN 19 2 1,30 0,26 0,23
2022LA 20 1 1,00 0,00 0,00
2022ANp 34 3 1,48 0,21 0,32
2022LBp 49 6 2,21 0,47 0,55
2022LNp 73 5 1,82 0,30 0,45
2022SICp 36 4 1,15 0,03 0,13
2022BP 33 2 1,86 0,24 0,46
2022BS 34 2 1,90 0,53 0,47
2023MUG 49 3 2,20 0,47 0,54
2023VAB 55 3 2,22 0,58 0,55
2023VAN 47 3 2,14 0,51 0,53
2023MB 82 2 1,35 0,30 0,26
2023MOD 23 3 2,26 0,61 0,56
2023ER 20 2 1,54 0,35 0,35
2023RL 18 2 1,25 0,22 0,20
2023sIC 44 2 1,22 0,16 0,18
2023BS 62 2 1,81 0,61 0,45
2023BP 58 2 1,95 0,64 0,49
2023MP 25 3 2,56 0,56 0,61
2024VAB 32 3 2,19 0,56 0,54
2024VAN 28 2 1,42 0,36 0,29
2024M0D 48 3 2,09 0,54 0,52

Tabella 3

Di seguito vengono riportati i grafici a torta delle frequenze alleliche osservate nelle
singole popolazioni. Queste possono essere divise in 3 gruppi:

¢+ 15 Popolazioni con predominanza delle varianti pitl comuni 253 e 283 (Grafico
1). Il locus analizzato risulta essere monomorfo solo nella razza Livorno
Argento (allele 283) e in molte popolazioni risulta essere non in equilibro
(Tabella 4).

+** 9 Popolazioni che presentano la variante allelica 315 anche con frequenze
elevate (Grafico 2); e ipotizzabile che questa variante possa essere associata
con una miglior fitness dei soggetti.
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Grafico 1
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¢ 4 popolazioni che presentano la variante allelica 259 (Grafico 3) e di queste 2

non presentano la piu comune variante allelica 283, da notare il numero
elevato di alleli in queste popolazioni, tutte conservate presso centro di
conservazione di Pisa presso il quale da diverse generazioni vengono applicati
i piani di conservazione su base genetica finalizzati a preservare la
biodiversita.
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Grafico 3



Pop Locus DF ChiSq Prob Signif
2022MF PRAXT 3 2,916 0405 ns
2022MB PRXT 1 61,000 0,000 **=*
202251C PoxT 1 14,118 0,000 **=*
2022LB PRXT 1 0,588 0443 ns
2022LD BAXT 1 0,011 0,915 ns
2022LN PRAXT 1 0,663 0416 ns
2022AM PRXT 1 0,436 0,509 ns
2022148 PAXT Monomorphic

2022AMNp PRXT 3 9,823 0,020 *
2022LBp BAXT 15 72,478 0,000 **=*
20221LNp PRAXT 10 119,339 0,000 **=*
202251Cp PRXT B 72,008 0,000 **=*
2022BP PoxT 1 7483 0,006 **
2022B5 PRXT 1 0,497 0481 ns
2023MUG BAXT 3 7,289 0,083 ns
2023VAB PRXT 3 6,200 0,102 ns
2023VAN PRXT 3 9,302 0,026 *
2023MB PoxT 1 2,653 0,103 ns
2023MOD PRXT 3 0,561 0,905 ns
2023ER PAXT 1 0,000 0,987 ns
2023RL PRXT 1 0,281 0,596 ns
20235I1C PRXT 1 0,786 0,375 ns
2023B5 PRAXT 1 8,404 0,004 **
2023BP PRXT 1 5,479 0,019 *
2023MP BAXT 3 4,031 0,258 ns
2024VAB PRXT 3 0,443 0,931 ns
2024VAN PRXT 1 1,323 0,250 ns
2024M0OD PoxT 3 4,414 0,220 ns
Key: ns=not significant, * P<0.05, ** P<0.01, *** P<0.001

Tabella 4




La distribuzione dei genotipi riportata nel grafico 4 mostra come i genotipi piu
presenti risultano essere tre: I'omozigote 252 (41%) e 283 (21%) insieme
all’eterozigote 252/283 (31%), con una frequenza genotipica attesa rispettivamente
di 33%, 14% e 44% che denota un eccesso di omozigosi per questo locus che in
molte popolazioni non risulta in equilibrio (Tabella 4)
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Per ciascuna popolazione sono stati riportati i grafici per razza delle distribuzioni
genotipiche osservate e attese (grafico 5).

Tra le razze piemontesi la Millefiori risulta essere quella con un polimorfismo piu
elevato infatti sono state identificate con 3 varianti alleliche e 5 genotipi osservati
(Grafico 5A).; a differenza delle Bionda Piemontese e della Bianca di Saluzzo dove
non é presente I'allele 315 e per tanto sono presenti solo 3 genotipi (Grafico 5B).
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Grafico 5A
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Grafico 5B

Nella razza Livorno Dorata si pu0 osservare la quasi esclusiva presenza
dell’omozigote 283 (Grafico 5C).
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Nella razza Livorno Bianca e Nera si pud osservare una variabilita maggiore nelle
popolazioni conservate presso la sede di Pisa, sebbene i genotipi con frequenza
maggiore risultano essere I'omozigote 283 seguito dall’eterozigote 253/283 (Grafico
5D)
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Grafico 5D



Le popolazioni conservate presso la sede di Firenze risultano avere una buona
variabilita (Grafico 5E e F), anche se si pud osservare una riduzione del numero di
genotipi nella popolazione di Valdarno rispetto alla generazione precedente dovuto
probabilmente al numero ridotto di soggetti campionati.
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Grafico 5E



Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2023VAB
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Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2024VAB
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Grafico 5F

Nella razza Siciliana (Grafico 5G) si pud notare la presenza di numerosi genotipi nella
popolazione presso il nucleo Pisano anche se il genotipo piu frequente risulta essere
I’'omozigote 253, cosi come pure nella razza Mericanel della Brianza, dove pero si
puo osservare un aumento dell’eterozigote dovuto probabilmente all’introduzione
dei soggetti esterni. Nella razza modenese e presente anche l'allele 315 che
aumenta la variabilita genotipica del locus (Grafico 5H).
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Grafico 5G



Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2022MB
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Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2023MB
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Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2023MOD
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Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2024MOD
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Grafico 5H




Anche nella razza Ancona della sede pisana possiamo osservare la predominanza
dell’lomozigote 253 sebbene & possibile osservare 3 genotipi a bassa frequenza
contenti l'allele 259 e 281 e 'assenza dell’allele 283 (Grafico 5I).
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Nelle razze venete la Millefiori di Lonigo presenta una buona distribuzione dei
genotipi contenti l'allele 253, differentemente dall’Ermellinata dove I'allele i
genotipi piu comuni sono quelli contenenti I’allele 283; mentre il 253 risulta
assente(Grafico 5L).
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Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2023ER
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Observed versus Expected Genotype Counts at PAX7 in 2022MF
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L’alta frequenza delle due varianti alleliche 253/283 e dei genotipi derivanti,
potrebbe essere dovuta ad una selezione pregressa per caratteristiche produttive
desiderate; infatti in letteratura queste due varianti sembrano associate alle
performance di crescita nelle razze piemontesi (Soglia et al., 2020). La presenza di
genotipi a bassa frequenza potrebbe essere I'effetto del recupero di riproduttori dal
territorio e dei piani di accoppiamento che prediligono la conservazione della
variabilita genetica.



