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Tutorial 

Definindo a janela de busca 



Resultados do GWAS 

• Supondo que de uma análise de GWAS (ou qualquer 
outra) foram identificadas as seguintes regiões: 

Chr Position 

4 99653824  

8 98679541 

16 60560912 

19 5814828 

19 61970518  

21 32479895  

29 4131935  



O próximo passo é definir o intervalo de busca de genes 

• Por exemplo: 

• Para cada marcador/posição identificada, estabelecer um intervalo de até 
20.000bp (janela de 20Kb), ou seja, 10 Kb acima ou abaixo dessa posição 

 

• Se temos um marcador identificado na posição 99653824 no cromossomo 4 

 

• Para pesquisar um gene na região desse marcador, vamos estabelecer o intervalo 
de 10 mil pares de bases antes e depois dessa região: 

• 99653824  - 10.000 = 99643824  bases antes do marcador 

• 99653824  + 10.000 = 99663824  bases depois do marcador 

 

• Então o intervalo de busca dos genes será uma janela entre 99643824  e 99663824  

 

• Existem outras opções para definir a janela de busca. 

• A janela é estabelecida pelo pesquisador. 



A exemplo, outras metodologias: 

• Intervalo de até 250.000bp (250Kb) acima ou abaixo dessa posição, por 
Santos et al. (2017) doi: 10.1371/journal.pone.0169163 

 

 

• Intervalo de até 10.000bp (10Kb) acima ou abaixo dessa posição, por Jaton 
et al. (2018) DOI: 10.3168/jds.2017-13848 

 

 

 Estes são só alguns exemplos, os intervalos podem ser expandidos ou 
restringidos dependendo do que os autores acharem mais conveniente. 



Montar um arquivo com as janelas de busca 

Chr 
Posição do 
marcador 

Janela de busca 

Posição inicial Posição final 

4 99653824  99643824 99663824 

8 98679541 98669541 98689541 

16 60560912 60550912 60570912 

19 5814828 5804828 5824828 

19 61970518  61960518 61980518 

21 32479895  32469895 32489895 

29 4131935  4121935 4141935 



Busca de genes e QTLs 

• Uma opção é usar os scripts do R sugeridos 
abaixo. Eles estão na pasta do tutorial de 
busca de genes e QTLs: 

 

• Script_pesquisando_QTL.R 

 

• Script_pesquisando_genes.R 



Antes de rodar os scripts 

 

•  Primeiramente é necessário fazer download 
do arquivo QTLdb_cattleARS_UCD1.bed.txt no 
site do Animal QTLdb 

 

• Ver orientações a seguir: 



Baixando_infoQTL_QTLdb.pdf 



https://www.animalgenome.org/QTLdb/

QTL Mapping

https://www.animalgenome.org/QTLdb/


QTL Mapping

Fazer o download e 
descompactar o arquivo



Script_pesquisando_QTL.R
Particular
2023-10-04

#####################################################################
##### Script para pesquisar QTL relatados no QTL database ###########
#####################################################################

rm(list=ls())
options(stringsAsFactors=F)

# Upload cattleQTLdb
### OBS: e necessario primeiro baixar o arquivo QTLdb_cattleARS_UCD1.bed.txt no site do QTLdb - ver ori
entacoes em Baixando_infoQTL_QTLdb.pdf

# Definindo o diretorio
setwd("D:\\PessoalD\\Doutorado\\Cap 2 ROH\\Tutorial\\2_Busca_genes_QTLs")

# Importando o arquivo QTLdb_cattleARS_UCD1.bed
qtl<-read.table("QTLdb_cattleARS_UCD1.bed",skip=25,header=F,sep="\t",quote="",comment.char="",
                col.names=c('chr','start.pos','end.pos','QTL','V5','V6','V7','V8','V9','V10','V11','V1
2'))
head(qtl)

##     chr start.pos end.pos                                 QTL V5 V6 V7 V8 V9 V10 V11 V12
## 1 Chr.X        NA      NA          Cold tolerance QTL (31201) NA  + NA NA  .   .   .   .
## 2 Chr.X        NA      NA          Cold tolerance QTL (31202) NA  + NA NA  .   .   .   .
## 3 Chr.X        NA      NA     Body weight (birth) QTL (31612) NA  + NA NA  .   .   .   .
## 4 Chr.X        NA      NA Milk protein percentage QTL (36343) NA  + NA NA  .   .   .   .
## 5 Chr.X        NA      NA      Somatic cell score QTL (64624) NA  + NA NA  .   .   .   .
## 6 Chr.X        NA      NA           Maturity rate QTL (65660) NA  + NA NA  .   .   .   .

str(qtl)

## 'data.frame':    176904 obs. of  12 variables:
##  $ chr      : chr  "Chr.X" "Chr.X" "Chr.X" "Chr.X" ...
##  $ start.pos: int  NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA ...
##  $ end.pos  : int  NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA ...
##  $ QTL      : chr  "Cold tolerance QTL (31201)" "Cold tolerance QTL (31202)" "Body weight (birth) QT
L (31612)" "Milk protein percentage QTL (36343)" ...
##  $ V5       : logi  NA NA NA NA NA NA ...
##  $ V6       : chr  "+" "+" "+" "+" ...
##  $ V7       : int  NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA ...
##  $ V8       : int  NA NA NA NA NA NA NA NA NA NA ...
##  $ V9       : chr  "." "." "." "." ...
##  $ V10      : chr  "." "." "." "." ...
##  $ V11      : chr  "." "." "." "." ...
##  $ V12      : chr  "." "." "." "." ...

table(qtl$chr)



## 
##  Chr.1 Chr.10 Chr.11 Chr.12 Chr.13 Chr.14 Chr.15 Chr.16 Chr.17 Chr.18 Chr.19  Chr.2 Chr.20 Chr.21 Ch
r.22 Chr.23 Chr.24 Chr.25 Chr.26 Chr.27 Chr.28 Chr.29 
##   4174   3410   4678   2125   3636  18958   2199   2405   5992   3185   4246   4650   5485   4179   
1712   2015   1254   3597  14545   1775   1167   5657 
##  Chr.3 Chr.30  Chr.4  Chr.5  Chr.6  Chr.7  Chr.8  Chr.9  Chr.X 
##   4430      8   5456   8098  23469   4094   2155   2364  25786

# Este é apenas um exemplo com tamanhos de janelas e posições em pares de bases distintas

#### Pesquisando os QTL, uma janela por vez - alterar as coordenadas a cada janela avaliada
## QTL 1
Chr<-3
Chr<-paste0('Chr.',Chr)

list_win_1<-subset(qtl,chr==Chr & ((start.pos>=99643824 & start.pos<=99663824) | 
                                     (end.pos>=99643824 &   end.pos<=99663824)),
                   select=c(chr,start.pos,end.pos,QTL))
dim(list_win_1)

## [1] 0 4

head(list_win_1)

## [1] chr       start.pos end.pos   QTL      
## <0 linhas> (ou row.names de comprimento 0)

# Nenhum QTL vai ser encontrado sobreposto a este intervalo

## QTL 2
Chr<-13
Chr<-paste0('Chr.',Chr)

list_win_2<-subset(qtl,chr==Chr & ((start.pos>=63758262 & start.pos<=64910218) | 
                                     (end.pos>=63758262 &   end.pos<=64910218)),
                   select=c(chr,start.pos,end.pos,QTL))
dim(list_win_2)

## [1] 223   4

head(list_win_2)

##          chr start.pos  end.pos                                                                  QTL
## 96231 Chr.13  31422984 64193574 Percentage decrease in PCV up to day 150 after challenge QTL (10524)
## 96232 Chr.13  31422984 64193574 Percentage decrease in PCV up to day 100 after challenge QTL (10525)
## 96233 Chr.13  31422984 64193574                                  Parasite detection rate QTL (10526)
## 96519 Chr.13  41141597 63892345                                     Feed conversion ratio QTL (5287)
## 96824 Chr.13  49782125 64193574                                        Somatic cell score QTL (4983)
## 97597 Chr.13  63777329 63777333                              Milk caprylic acid content QTL (163773)



# Alguns QTLs vao ser encontrados sobrepostos a este intervalo

## QTL 3
Chr<-12
Chr<-paste0('Chr.',Chr)

list_win_3<-subset(qtl,chr==Chr & ((start.pos>=60550912 & start.pos<=60570912) | 
                                     (end.pos>=60550912 &   end.pos<=60570912)),
                   select=c(chr,start.pos,end.pos,QTL))
dim(list_win_3)

## [1] 0 4

head(list_win_3)

## [1] chr       start.pos end.pos   QTL      
## <0 linhas> (ou row.names de comprimento 0)

# Nenhum QTL vai ser encontrado sobreposto a este intervalo

## QTL 4 
Chr<-1
Chr<-paste0('Chr.',Chr)

list_win_4<-subset(qtl,chr==Chr & ((start.pos>=148476747 & start.pos<=148892436) | 
                                     (end.pos>=148476747 &   end.pos<=148892436)),
                   select=c(chr,start.pos,end.pos,QTL))
dim(list_win_4)

## [1] 13  4

head(list_win_4)

##         chr start.pos   end.pos                         QTL
## 29748 Chr.1 148550655 148550659   sperm counts QTL (120268)
## 29749 Chr.1 148550655 148550659    sperm counts QTL (65823)
## 29750 Chr.1 148694672 148694676 Lean meat yield QTL (36679)
## 29751 Chr.1 148757106 148757110 Lean meat yield QTL (36674)
## 29752 Chr.1 148788139 148788143 Lean meat yield QTL (36673)
## 29753 Chr.1 148819573 148819577 Lean meat yield QTL (36678)



# Alguns QTLs vao ser encontrados sobrepostos a este intervalo

## QTL 5 ... e assim por diante

#### Juntando lista de QTL de todas as janelas
# Algumas janelas nao terao QTLs identificado, exemplo:
## As regioes do 'QTL1' e 'QTL3' tem um intervalo de apenas 20000 pares de bases, muito curto para enco
ntrar QTLs

# No comando abaixo, incluir somente as listas que tem QTLs, neste exemplo, seria o 'QTL 2' e 'QTL 4'
qtl.list<-rbind(list_win_2,list_win_4)
dim(qtl.list)

## [1] 236   4

head(qtl.list)

##          chr start.pos  end.pos                                                                  QTL
## 96231 Chr.13  31422984 64193574 Percentage decrease in PCV up to day 150 after challenge QTL (10524)
## 96232 Chr.13  31422984 64193574 Percentage decrease in PCV up to day 100 after challenge QTL (10525)
## 96233 Chr.13  31422984 64193574                                  Parasite detection rate QTL (10526)
## 96519 Chr.13  41141597 63892345                                     Feed conversion ratio QTL (5287)
## 96824 Chr.13  49782125 64193574                                        Somatic cell score QTL (4983)
## 97597 Chr.13  63777329 63777333                              Milk caprylic acid content QTL (163773)

### Salvando lista de QTLs encontrados
write.table(qtl.list,file="qtl.list.txt",quote=F,sep="\t",row.names=F,col.names=T)



Script_pesquisando_genes.R
Particular
2023-10-04

############################################################
##### Script para pesquisar os genes da base Ensembl #######
############################################################

rm(list=ls())
options(stringsAsFactors=F)

# instalar pacote biomaRt
# Remover as "#" das 2 linhas seguintes para rodar o pacote
#if (!requireNamespace("BiocManager", quietly = TRUE))
#  install.packages("BiocManager")
BiocManager::install("biomaRt")

## 'getOption("repos")' replaces Bioconductor standard repositories, see 'help("repositories", package 
= "BiocManager")' for details.
## Replacement repositories:
##     CRAN: https://cran.rstudio.com/

## Bioconductor version 3.16 (BiocManager 1.30.22), R 4.2.2 (2022-10-31 ucrt)

## Warning: package(s) not installed when version(s) same as or greater than current; use `force = TRUE
` to re-install: 'biomaRt'

## Installation paths not writeable, unable to update packages
##   path: C:/Program Files/R/R-4.2.2/library
##   packages:
##     boot, class, codetools, foreign, KernSmooth, lattice, MASS, Matrix, mgcv, nlme, nnet, spatial, s
urvival

# carregar pacote biomaRt
library("biomaRt")

listMarts()                                            # listing databases

##                biomart                version
## 1 ENSEMBL_MART_ENSEMBL      Ensembl Genes 110
## 2   ENSEMBL_MART_MOUSE      Mouse strains 110
## 3     ENSEMBL_MART_SNP  Ensembl Variation 110
## 4 ENSEMBL_MART_FUNCGEN Ensembl Regulation 110



ensembl <- useMart("ENSEMBL_MART_ENSEMBL")             # loading genes database
ensembl <- useDataset("btaurus_gene_ensembl", ensembl) # loading bos taurus database (ARS-UCD1.2)
attributes <- c("ensembl_gene_id","chromosome_name","start_position","end_position","external_gene_nam
e")
filter<-"chromosomal_region"

#### Inserir coordenadas selecionadas nas janelas com maior variância
## As janelas podem ser selecionadas de diferentes modos:
## 1 - Top 10 janelas com maior varExp
## 2 - Traçar um limiar e selecionar as janelas acima deste limiar
## 3 - Selecionar janelas que explicam juntas x% da varExp da característica
## 4 - Montar novas janelas (ex: +-200Kb) com base nos SNP com maior varExp
##### A forma como selecionar as janelas deve ser definida antes de se iniciar a escrita do artigo sobr
e genes e QTL encontrado nas análises
#
### Selecionando a posicao inicial e a posicao final da janela de busca

### Inserindo coordenadas para busca de genes
value1_1<-c("4:99643824:99663824")
value1_2<-c("8:98669541:98689541")
value1_3<-c("16:60550912:60570912")
# e assim por diante

### Fazendo a pesquisa dos genes por janela (não alterar os comando, somente incluir mais janelas se pr
ecisar)
gene.list1_1<-getBM(attributes=attributes, filters=filter, values=value1_1, mart=ensembl)
gene.list1_2<-getBM(attributes=attributes, filters=filter, values=value1_2, mart=ensembl)
gene.list1_3<-getBM(attributes=attributes, filters=filter, values=value1_3, mart=ensembl)

dim(gene.list1_2)

## [1] 3 5

head(gene.list1_2)

##      ensembl_gene_id chromosome_name start_position end_position external_gene_name
## 1 ENSBTAG00000038794               8       98619608     98686264            TMEM245
## 2 ENSBTAG00000050794               8       98676196     98676272                   
## 3 ENSBTAG00000047947               8       98676196     98676495        Metazoa_SRP

### Juntando lista de genes de todas as janelas
gene.list<-rbind(gene.list1_1,gene.list1_2,gene.list1_3)

### Salvando lista de genes encontrado 
write.table(gene.list,file="gene_list.txt",quote=F,sep="\t",row.names=F,col.names=T)


