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INTRODUCCIÓN
La caracterización de regiones de homocigosidad ha sido muy popular en poblaciones ganaderas (Pe-
ripolli et al., 2016). Sin embargo, a pesar de la cantidad de estudios no hay un criterio único en los pa-
rámetros usados para declarar una región del genoma como región de homocigosidad (ROH). El pre-
sente estudio compara varios criterios en la oveja usando información genómica de chips de SNPs de
alta (HD) y media (50K) densidad.

MATERIAL Y MÉTODOS
Se utilizaron un total de 324 moruecos genotipados con el chip HD de Ilumina (Illumina Inc., San
Diego, CA). A partir de esta información, se obtuvieron los genotipos de 50K filtrando los SNPs pre-
sentes en el chip de 50K de Illumina. Como paso previo a la identificación de ROHs, todos los animales
y los SNPs con un call rate inferior al 99 % fueron eliminados, quedando un total de 319 moruecos,
535.842 SNPs en HD y 40.882 SNPs en 50K. El criterio para declarar una región del genoma como ROH
mediante el método por ventanas (sliding windows) en HD/50K fue: mínima longitud que puede ser
considerada como ROH de 1 Mbp para ambos chips; mínimo número de SNPs en un ROH de 54/18; mí-
nima densidad de 1 SNP cada 70/120 Kbp; distancia máxima entre dos SNPs homocigotos adyacentes
de 500/1000 Kbp; al menos 220/18 SNPs en cada ventana y, sólo para el caso de HD, no más de 2 hete-
rocigotos y 4 SNPs faltantes por ventana. Además, fueron consideradas tres estrategias para 50K: S1)
0 heterocigotos y 1 SNP faltante por ventana; S2) 0 heterocigotos y 0 faltantes; S3) 1 heterocigoto y 1
faltante. Para cada animal, la concordancia entre los criterios de HD y 50K fue medida como el por-
centaje de SNPs comunes en regiones ROH.

RESULTADOS Y DISCUSIÓN
En general, el número de ROHs obtenidos a partir de los datos de 50K fue mayor que para HD, especial-
mente para ROHs menores de 4 Mbp, algo que ya había sido observado en trabajos previos (Ferenča -
kovi  et al., 2013). Para ROHs mayores a 4 Mbp, la concordancia entre HD y 50K fue del 80 % [76-
94 %] para todos los criterios. Los criterios S1 y S2, los cuales permitían 0 heterocigotos y 1 o 0 SNPS
faltantes respectivamente, dieron resultaron más similares a los obtenidos con HD, excepto para ROHs
mayores de 16 Mbp. Para los ROHs de 1 a 4 Mbp, la concordancia entre HD y 50K para los criterios S1
y S2 fue de un 70 %, y esta cayó hasta el 50 % para el criterio S3, el cual permitía 1 heterocigoto y 1
SNP faltante.

CONCLUSIÓN
Nuestros resultados mostraron que los datos genómicos provenientes de las plataformas de 50K ten-
drían a sobrestimar las regiones ROH menores a 4 Mbp. La sobreestimación podría estar relacionada
con la presencia de marcadores heterocigotos no adecuadamente cubiertos por las plataformas de
50K en regiones ROH más pequeñas de 4 Mbp, y que si se identifican en plataformas con mayor den-
sidad de marcadores (HD). La búsqueda de criterios para identificar regiones ROH que ayude a maxi-
mizar la concordancia de los resultados entre las plataformas de HD y 50K ayudará a una mejor carac-
terización de las regiones ROH a partir de datos de 50K, más habituales en poblaciones ganaderas.
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