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Resumen

A nivel mundial, alrededor del 41% de las razas caprinas se han extinguido o se hallan en un
franco declive demografico. Esta pérdida sostenida de recursos genéticos es particularmente grave en
Europa a causa de la fuerte intensificacion de la produccién caprina y al reemplazo acelerado de las
razas locales por un nimero limitado de razas transnacionales con un elevado rendimiento productivo.
Todavia no se conoce el impacto que dicho proceso de sustitucién podria tener sobre la diversidad
genética caprina y, muy especialmente, sobre aquella con posibles efectos funcionales. En el contexto
del proyecto VarGoats (https://www.goatgenome.org/vargoats.html), se han secuenciado los genomas
de 602 cabras domésticas de Africa, Europa y Asia, y dichos datos se han complementado con las
secuencias gendmicas de 456 cabras que estaban almacenadas en bases de datos publicos. Mediante el
andlisis bioinforméatico de las 1.058 secuencias gendémicas caprinas, hemos identificado 4861
polimorfismos nucleotidicos sencillos (SNP) de alto impacto, que abarcan 2.572 mutaciones con
ganancia de un codén de parada prematura de la traduccion, 274 mutaciones que implican una pérdida
del coddn de parada de la traduccion, 334 mutaciones que producen una pérdida del codon de inicio de
la traduccidn, 711 mutaciones que afectan a un lugar “splice acceptor”, y 970 mutaciones que alteran
un lugar “splice donor”. Asimismo, identificamos 237.388 mutaciones no-sinénimas con un impacto
moderado. Al conjunto de mutaciones con un impacto moderado y alto sobre la funcién proteica le
hemos asignado la denominacién genérica de “mutaciones con posibles efectos funcionales” (PEF).
Alrededor del 60% de mutaciones PEF tuvieron frecuencias muy bajas, es decir menores del 1%. La
comparacion de la variacion PEF de cabras europeas, asiaticas y africanas revel6 que alrededor del
45% de las mutaciones PEF sélo segregaban en una de las tres poblaciones continentales, mientras que
en la especie humana alrededor del 80% de la variacion genética es especifica de continente. El
reducido tiempo de divergencia de las razas caprinas y la existencia de un flujo génico intenso entre
poblaciones caprinas procedentes de regiones geograficas distantes podrian explicar nuestros
resultados. Asimismo, la comparacién de razas transnacionales (Alpina, Saanen, Toggenburg, Boer,
Cachemira y Angora) con razas locales europeas, africanas y asiaticas indic6 que la mayor parte (59%)
de la variacion PEF es compartida, mientras que un 31% de dicha variacidn segrega exclusivamente en
las razas locales. Esta elevada proporcion de diversidad genética compartida por las razas
transnacionales y locales podria deberse a la introgresion de las primeras por las ultimas
(especialmente en Asia y Africa), asi como a los multiples origenes geograficos de las razas caprinas
transnacionales. Por otra parte, nuestros resultados evidencian que una porcién importante de la
variacion PEF segrega exclusivamente en las razas locales, lo cual justifica la necesidad de
implementar medidas que contribuyan a su conservacion
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