Desentrafiando la base genética del defecto de cuello de ciervo en el caballo
Pura Raza Espafola: una perspectiva genomica.
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Resumen

Los defectos conformacionales del cuello tienen una elevada relevancia funcional y econémica en
la cria equina, especialmente en razas como el Pura Raza Espaiiola (PRE). Entre ellos, el cuello de ciervo
es uno de los defectos de conformacion mas frecuente, altera la correcta inserciéon y musculatura
cervical, afecta a la biomecanica del movimiento y puede comprometer el rendimiento deportivo y el
bienestar animal. Pese a su importancia en los programas de seleccion y a su consideracion como defecto
descalificante en el libro genealdgico, la arquitectura genética subyacente al cuello de ciervo no ha sido
caracterizada en profundidad a nivel genomico. En este contexto, los enfoques de asociacion genémica
integrando informacion genealdgica y molecular representan una herramienta clave para profundizar en
la arquitectura genética del cuello de ciervo y aportar informacion util para su control mediante seleccion
gendmica.

El objetivo de este estudio fue identificar regiones gendmicas asociadas con el cuello de ciervo
mediante un estudio de asociacion del genoma completo (GWAS). Para ello, se llevo a cabo un analisis
ssGBLUP (single-step genomic best linear unbiased prediction) evaluando el cuello de ciervo de 68.131
caballos PRE cuyos registros se obtuvieron durante la evaluacion de aptitud basica para la reproduccion
entre 2012 y 2025. Se dispuso de informacion gendémica de 7.660 caballos genotipados con el chip
EQUIGENE 90K. Tras el control de calidad (call rate > 0,95, frecuencia alélica minima > 0,01 y
eliminacion de los marcadores del ADN mitocondrial y del cromosoma Y), se conservaron 78.080 SNPs.
El defecto cuello de ciervo se definié como un rasgo categorico ordinal, clasificandose en cinco clases
segun la gravedad del defecto (ausencia de defecto, defecto leve, grave, muy grave y defecto
descalificante). Los componentes de varianza y los valores genéticos estimados se calcularon mediante
inferencia bayesiana utilizando el software GIBBSF90+, y el analisis GWAS se realizdo mediante el
paquete POSTGSF90.

En la poblaciéon estudiada, el 74,97% de los animales no presentd ningin defecto en el cuello,
mientras que el 25,03% mostré algun grado de afectacion, predominando los defectos leves (20,89%).
Los defectos de mayor severidad fueron poco frecuentes, con un 3,68% de casos graves y muy graves y
un 0,46% clasificados como descalificantes. La heredabilidad estimada fue moderada (42=0,23),
evidenciando una base genética sustancial y una posible respuesta a la seleccion genética. E1 GWAS
identifico nueve regiones gendmicas relevantes, cada una de las cuales explicd mas del 1% de la varianza
genética aditiva del rasgo y que, en conjunto, representaron el 11,43% de dicha varianza. Estas regiones
se localizaron en los cromosomas equinos 3, 11, 15, 18, 19 y 30, e incluyen genes candidatos (MYH15,
COL8AI, ADDI, entre otros) implicados en el desarrollo del sistema musculoesquelético y la
organizacion de la matriz extracelular y el tejido conectivo, lo que respalda su implicacion biologica en
la determinacion de la conformacion del cuello.

Estos hallazgos suponen un avance en la comprension genética del cuello de ciervo y constituyen
un primer paso hacia la aplicacion de estrategias de seleccion gendmica para el control de este defecto
conformacional en el caballo Pura Raza Espafiola.
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