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INTRODUCCION

El metabolismo energético es un proceso complejo que involucra multiples vias metabdélicas y tejidos,
entre ellos, el higado. Dicha homedstasis energética contribuye al perfil de acidos grasos de las re-
servas de grasa intramuscular, fuertemente relacionado con la calidad de la carne (Liu et al., 2024). La
investigacion del transcriptoma ha permitido localizar regiones gendémicas (eQTL) que regulan la ex-
presion de genes relacionados con el metabolismo energético y, por tanto, pueden afectar a la calidad
de la carne (Liu et al., 2024; Liu et al., 2020). Ademas, el andlisis de la expresion alélica especifica (ASE)
permite identificar diferencias en la expresién alélica, causadas por varios factores genéticos y epige-
néticos (Castel et al., 2015). El objetivo de este trabajo consistié en analizar la asociacion entre la va-
riacion genética y la expresion génica en higado de cerdo para identificar regiones genémicas regu-
ladoras de genes involucrados en vias del metabolismo energético.

MATERIAL Y METODOS

Se extrajo el ARN de muestras de higado de 310 cerdos pertenecientes a una poblacion comercial de
raza Duroc. Se realiz6 RNA-Seq en la plataforma NovaSeq 6000. Se maped al genoma de referencia
Sscrofa11.1 (Warr et al., 2020) utilizando STAR v2.5.3 (Dobin et al., 2013). Se cuantifico la expresion
génica utilizando RSEM v1.3.0 (Li et al., 2011) que se us6 en combinaciéon con SNPs imputados para re-
alizar un estudio de asociacion a nivel genémico (eGWAS) usando GCTA v1.94.1 (Jiang et al., 2019).
Los SNPs significativos se agruparon en regiones (eQTL) clasificadas en cis-eQTL, cuando existia proxi-
midad a nivel de secuencia con el gen expresado; y trans-eQTL, cuando no. Paralelamente, se identi-
ficaron los loci heterocigotos de cada animal para la deteccion de expresién bialélica mediante ASE-
ReadCounter v4.0.1.1 (Castel et al., 2015). Se identifico ASE mediante una prueba binomial. Finalmente,
se identificaron SNPs con ASE en una porcién significativa de animales de la poblacién.

RESULTADOS Y DISCUSION

Se identificaron 10.186.532 asociaciones entre 14.554 genes expresados en higado y 8.499.177 SNPs,
agrupadas en 2.188 eQTL, de las cuales 1.601 fueron cis-eQTL y 587 trans-eQTL. Se identificaron cis-
eQTL asociados a genes de importancia en el metabolismo lipidico, comiunmente asociados con el per-
fil de acidos grasos y la calidad de la carne (ACACA, FADS1, LEPR y PPARA). Ademas, se detectéd ASE
en algunos de los genes anteriores (ACACA, FADS1, LEPR y PPARA), asi como en otros genes del me-
tabolismo lipidico que no presentaban un eQTL asociado (ALB, ELOVL6'y CYP2C49). Los resultados de
ASE, contribuyeron a una mejor caracterizacion de la regulacién de genes con cis-eQTL.

CONCLUSION

Este estudio contribuye a la comprensién de los mecanismos reguladores de la expresién génica en el
higado de cerdo. La combinacién de técnicas complementarias facilité la identificacién y caracterizacion
de determinadas regiones reguladoras de la expresién génica. Se identificaron regiones genémicas
que podrian regular la expresidén de genes con una funciéon importante en el metabolismo energético
y que pueden ser relevantes en la produccién porcina.
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