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INTRODUCCION

RNA-Seq es una metodologia que permite estudiar la expresion de los genes. La expresion génica es
el vinculo entre el genotipo y el fenotipo, y las diferencias en esta son una de las principales causas de
la variacién fenotipica entre individuos (Wang et al., 2011). De acuerdo con la herencia mendeliana, se
espera una expresion génica equilibrada entre los alelos de origen materno y paterno, también conocida
como expresion bialélica. No obstante, los alelos de algunos genes pueden mostrar variaciones del
nivel de transcripcion debido a factores genéticos o epigenéticos (Hasin-Brumstein et al., 2014). El
objetivo de este trabajo consiste en estudiar el transcriptoma del musculo en cerdos mediante RNA-
Seq para identificar variantes con expresion alélica diferencial y analizar su asociacion con caracteres
relacionados con la calidad de la carne.

MATERIAL Y METODOS

Para este estudio se usaron un total de 129 cerdos de la poblacién experimental denominada BC1_DU
(retrocruce 25% Ibérico x 75% Duroc). La extraccion del ARN del tejido muscular (Longissimus dorsi)
se realiz6 con el kit RiboPure (Ambion) y se secuencié con lllumina HiSeq 3000/4000. El mapeo y la
cuantificacion se llevé a cabo con los programas STAR y HTSeq, respectivamente. Mediante el software
Freebayes (Garrison et al., 2012), se detectaron un total de 3,5 millones de variantes por Variant Calling
(VC). Todos los animales fueron genotipados con el chip Axiom Porcine Genotyping Array 660K
(Affymetrix). Ademas, los SNPs se filtraron usando el software PLINK (Purcel et al., 2007). Finalmente,
se identificaron las variantes comunes detectadas por VC y las presentes en el chip de Affymetrix.

RESULTADOS Y DISCUSION

Se detectaron 13.113 RNA-Seq-SNPs que también se encontraban presentes en el chip de genotipado
de 660K SNPs. Después de filtrar las variantes con una profundidad de secuenciacion >10X y un valor
p. ajustado < 0,05, 2.146 SNPs mostraron al menos tres muestras con expresién alélica diferencial
(ASE-SNPs). Ademas, se caracterizaron un total de 1.621 genes relacionados con al menos un SNP.
Estos SNPs se encontraban distribuidos a lo largo de los 18 cromosomas autosémicos y el cromosoma
X, con un 45,9% situados en regiones codificantes y un 26,3% en 5 y 3UTR. En el andlisis funcional
se identificaron algunos genes con expresion alélica diferencial (PPARA, RXRG, LIPE, LPIN1 y
MYOD1) que juegan un papel fundamental en el desarrollo y el mantenimiento en el musculo, asi como
en el metabolismo de los acidos grasos. Ademas, algunos de estos genes se han hallado en estudios
relacionados con la calidad de la carne y con otros caracteres de interés productivo en cerdos.

CONCLUSION
La expresion alélica diferencial puede ayudar a comprender los cambios y mecanismos de la expresion
génica y su efecto sobre fenotipos de interés. En este trabajo se identifican variantes genéticas
asociadas con una expresion alélica diferencial en el musculo esquelético porcino y los genes afectados
pueden influir en diferentes vias metabdlicas.
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