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INTRODUCCION

La disponibilidad de procedimientos de genotipado masivo ha permitido el desarrollo de
métodos de asociacién de genoma completo — GWAS- (Bush y Moore, 2012) y la prediccion
gendémica de los valores mejorantes de los candidatos a la seleccion (Meuwissen et al.,
2001). Estos procedimientos utilizan el desequilibrio de ligamiento entre las mutaciones
causales y los marcadores SNP neutros. Sin embargo, existe evidencia de que la estructura
de desequilibrio de ligamiento no es homogénea a lo largo del genoma (Ardlie et al., 2002).
De hecho, el genoma se estructura habitualmente en bloques haplotipicos de longitud
variable (Gabriel et al., 2002; Mokry et al., 2014). Este fenédmeno puede estar causado por la
variabilidad en las tasas de recombinacion a lo largo del genoma. De hecho, existe una clara
evidencia de la presencia de regiones del genoma con mayor tasa de recombinacion,
denominadas hotspots (Paigen y Petrov, 2010).

El objetivo de este trabajo es estudiar la diversidad haplotipica a lo largo del genoma en las
poblaciones de vacuno de carne autéctono espariol, a partir de una muestra de individuos
genotipados con el BovineHD Beadchip.

MATERIAL Y METODOS

Se genotiparon 171 tripletes (individuos-padre-madre) de siete poblaciones de vacuno de
carne (Asturiana de los Valles — AV-, N=25, Avilefia - Negra Ibérica— ANI-, N=24, Bruna dels
Pirineus — BP- N=25, Morucha —Mo-, N=25, Pirenaica —Pi-, N=24, Retinta — Re-, N=24 and
Rubia Gallega —RG-, N=24). Después de un proceso de filtrado, se utiliz6 la informacion de
707.307 marcadores SNP.

En primer lugar, se definié la diversidad haplotipica como el nUmero de haplotipos distintos
presentes en una region dividido por el nimero de fases independientes (2 veces el numero
de individuos fundadores). Las fases haplotipicas se establecieron mediante BEAGLE
(Browning y Browning, 2007) y SHAPEIT (Delaneau et al., 2013). Una vez determinados los
haplotipos maternos y paternos se calcul6 la diversidad haplotipica en regiones de 500 kb
centradas en cada SNP.

RESULTADOS Y DISCUSION

En primer lugar, se analiz6 la distribucién del numero de SNP presentes en las regiones de
500 kb (Figura 1a), donde se encontré que seguia una distribucion normal con media 149,21
y desviacion tipica 33,22. Por el contrario, la distribucion del numero de haplotipos presento
un claro sesgo negativo (Figura 1b). Este resultado mostré que la diversidad haplotipica es
sustancialmente mayor en algunas regiones del genoma. Ademas, como se muestra en la
Figura 1c, las regiones genémicas asociadas con un mayor grado de diversidad haplotipica
no son aquellas que presentan el mayor numero de SNP.

Los resultados individuales de cada una de las 7 poblaciones se presentan en la Figura 2,
donde se observa que la localizacion de las regiones de alta diversidad haplotipica es
heterogénea a lo largo del genoma bovino, aunque con mayor incidencia en las zonas
teloméricas. Por otra parte, se observa como las regiones de alta diversidad estan muy
conservadas entre poblaciones. De hecho, las correlaciones entre las estimas de diversidad
haplotipica entre poblaciones oscilaron entre 0,66 y 0,77. Este resultado sugiere que las
causas de esta diversidad haplotipica son intrinsecas a la estructura del genoma bovino y
asociadas a tasas mas altas de mutacién y/o recombinacion.
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Figura 1. Distribucion del numero de SNP (a) y haplotipos (b) en regiones genémicas de
500 Kb y la relacion entre ambas (c).
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Figura 2. Diversidad haplotipica (nimero de haplotipos distintos dividido entre el numero de
fases) en regiones de 500 kb. a lo largo del genoma autosémico de siete poblaciones
autdéctonas de vacuno de carne.

ASTURIANA DE LOS VALLES AVILENA NEGRA-IBERICA

04 06 0.8 1.0

02

0.0

N P TR PP PR A N N R R e R
Chromosome Chromosome
BRUNA DELS PIRINEUS MORUCHA

06 0.8 1.0

04

02

el
|!~{ i
< | = 1]
(=]
N%oh R e e AR 80 0 DD B P RS S R s R A S 20 0 0B BP0 R
Chromosome Chromosome
PIRENAICA RETINTA

06 0.8 10
08 1.0

086

04
04

02
02

0.0
00

A R LXK e e eoten
Chromosome Chromosome
RUBIA GALLEGA

04 086 08 10

0.2

0.0

Nna a6 e 48 8,8 000000 LSS
Chromoseme

HAPLOTYPE DIVERSITY IN SPANISH BEEF CATTLE POPULATIONS

ABSTRACT: This study analysed the haplotype diversity along the genome of seven
Spanish Beef Cattle populations within regions of 500 kb using the information provided by
the BovineHD Beadchip. The results of the analysis pointed out a strong variability of the
haplotype diversity across the genome, which is greatly conserved across populations. This
strong concordance in the genomic regions of high haplotype diversity between populations
suggests that the reasons behind it are intrinsic with the structure of the bovine genome and
caused probably by the higher mutation or recombination rate.
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