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RESUMEN.— Las técnicas de secuenciacién masiva o secuenciacién de préxima generacién han
cambiado la forma de obtener datos genéticos para los estudios de conservacion en aves, pasando
del anélisis de unos pocos loci ubicados en una pequefa porcion del genoma a la obtencién de
informacién de cientos a miles de loci ubicados a lo largo de todo el genoma. Un mayor ntimero
de marcadores brinda mas informacién para estudios filogenéticos, de introgresién y de estructura-
cién poblacional, y permite una mejor estimacién de los parametros demograficos. Indices como
la heterocigosis, el parentesco, la paternidad y la endogamia pueden ser estimados con mayor
precisién. Ademas, uno de los mayores aportes de los estudios gendmicos es la identificacién de
variacion tanto adaptativa como neutra. En este trabajo se explica brevemente la base metodolégica
de la secuenciacién masiva y se muestran ejemplos de la utilizacién de datos genémicos en estu-
dios de conservacion en aves.
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ABSTRACT. AVIAN CONSERVATION IN THE GENOMICS ERA.— Next-generation sequencing techniques
have changed the way of obtaining genetic data for studies in avian conservation, from the analysis
of a few loci located in a small portion of the genome to obtaining information from hundreds to
thousands of loci distributed all over the genome. A larger number of markers provides more
information for phylogenetic, introgression and population structure studies, and allows a better
estimation of demographic parameters. Measures such as heterozygosity, parentage, paternity
and inbreeding can be estimated more accurately. In addition, one of the greatest contributions
of genomic studies is the identification of both adaptive and neutral variation. In this paper I
briefly explain the methodological basis of next-generation sequencing and show examples of
the use of genomic data in conservation studies in birds.
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La idea de que los principios de la genética
se pueden aplicar a la conservacién de las
especies fue introducida en 1974 por Otto
Frankel. En su trabajo, Frankel planteaba la
necesidad de incorporar una perspectiva evo-
lutiva a la conservacién y de conservar las
variantes genéticas actuales, maximizando asi
el potencial adaptativo de las especies para
que puedan hacer frente a los cambios incier-
tos del futuro (Frankel 1974). La disciplina que
enmarca el estudio de marcadores genéticos

para ser utilizados en problemas de conser-
vacién es conocida como genética de la con-
servacion (Frankham 1995) y su aplicacion se
extiende a numerosos aspectos, tales como la
resolucién de conflictos taxonémicos, el ana-
lisis de estructura poblacional, los estudios de
paternidad y parentesco, la hibridacién y la
pérdida de variabilidad por endogamia
(Frankham 2010). En los tltimos anos, las téc-
nicas de secuenciacién masiva o secuenciaciéon
de préxima generacioén (en inglés NGS; “next
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generation sequencing”) han revolucionado
los estudios genéticos (Goodwin et al. 2016).
Tradicionalmente, los analisis genéticos utili-
zados para estudios de conservacion se basa-
ban en unos pocos loci, representando una
porcion mintscula del genoma. Con el
advenimiento de las nuevas tecnologias, el
genoma puede ser muestreado de una forma
mucho més densa, obteniendo loci represen-
tativos de toda su extension.

El genoma de las aves estd compuesto por
900-1300 millones de pares de bases (aproxi-
madamente 1 Gb; Gregory 2005), un tercio del
genoma de los mamiferos, pero se estima que
ambos contienen unos 30000 genes. Esta dife-
rencia en tamano se debe a una pérdida de
ADN repetitivo en aves, quienes, en compara-
cién a otros vertebrados, tienen menos
intrones y secuencias mas cortas entre genes
(Zhang et al. 2014b). Ademas, las aves poseen
una estructura cromosémica y una ploidia
conservadas, asi como una menor cantidad de
rearreglos (Ellegren 2010). Los genomas com-
pletos de numerosas especies de aves se
encuentran actualmente disponibles en las
bases de datos B10K (Zhang et al. 2014a) y
Avianbase (Eory et al. 2015). Para especies que
no cuentan con un genoma ensamblado, una
situacion frecuente para especies amenazadas,
la estructura conservada del genoma de las
aves genera una alta confiabilidad en el uso
del genoma de especies emparentadas como
referencia (Galla et al. en prensa).

DE LA GENETICA A LA
GENOMICA DE LA CONSERVACION

El principio basico de la genética de la conser-
vacion es que una reduccién en la variabili-
dad genética aumenta los riesgos de extincion
y, por lo tanto, que ésta debe ser conservada
(Frankham 2005). Las ventajas de la existen-
cia de variabilidad genética en una poblacién
estan relacionadas con la adaptabilidad en el
mediano y largo plazo y con el potencial adap-
tativo a un ambiente cambiante (Pertoldi et al.
2007). Se ha discutido la aplicabilidad de este
principio a poblaciones pequenas, debido a
que en éstas la deriva génica cobra una impor-
tancia mucho mayor que la seleccién, lo que
hace que todos los caracteres y genes sean, en
efecto, selectivamente neutros (Gomulkiewicz
y Holt 2006). En general, los estudios genéticos
basados en marcadores selectivamente neu-
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tros han encontrado una correlacion entre la
variabilidad y el tamafio poblacional. Sin
embargo, la relacién entre una menor variabi-
lidad y una pérdida de adecuacién biolégica
(“fitness”) no es tan clara (Ouborg et al. 2010;
aunque ver Bouzat 2010). Esto ha puesto en
dudala representatividad que tienen los mar-
cadores neutros de la variacién genémica sub-
yacente. Los marcadores genéticos neutros no
son necesariamente relevantes para entender
la dindmica de genes funcionales sujetos a
seleccidn, los cuales pueden ser ttiles para
determinar el potencial adaptativo de una
especie a cambios ambientales (Hedrick 2001,
Gilligan et al. 2005). Uno de los mayores apor-
tes de los estudios genémicos es que, como
consecuencia de su alta densidad de cobertura
del genoma, pueden identificar tanto varia-
cién adaptativa como neutra (Ellegren 2014)
y permiten asi estudiar variaciéon genética que
es funcionalmente importante (genes adapta-
tivos o deletéreos; Kohn et al. 2006). Los estu-
dios de genémica funcional en ecologia y
evolucién (o ecogendmica) se concentran en
la estructura y el funcionamiento de un
genoma para entender la relacién de un orga-
nismo con su entorno bidtico y abiético (van
Straalen y Roelofs 2006), brindando un fun-
damento mecanistico a los fenémenos ecolo-
gicos y evolutivos. Esta aproximacion permite
ir mas all4d de preguntar si una especie esta
amenazada y pasar a preguntar por qué esta
amenazada (Ouborg et al. 2010).

Otro aspecto relevante del estudio de la dife-
renciacién entre loci neutros y adaptativos es
la identificacién de unidades de conservacién
(Funk et al. 2012). Las unidades de conserva-
cién son unidades poblacionales de una espe-
cie usadas para guiar esfuerzos de manejo y
conservacién (Fraser y Bernatchez 2001). La
caracterizacién de estas unidades a partir de
datos genémicos que permiten identificar loci
adaptativos es particularmente ttil cuando se
esperan diferencias entre poblaciones, como
por ejemplo en especies con gradientes
ambientales o con tamanos efectivos pobla-
cionales grandes (en los cuales la seleccion es
una fuerza més poderosa que la deriva), o tam-
bién en presencia de bajas tasas de migracion
(donde el flujo génico no impide la fijacion
de adaptaciones locales). Identificar diferen-
cias adaptativas entre unidades de conserva-
cién es importante, por un lado, para la
priorizacién de las poblaciones que se van a



2018

CONSERVACION DE AVES Y GENOMICA 87

Tabla 1. Diferentes tipos de analisis genémicos y sus aplicaciones en estudios de aves.

Técnica Representacion del

genoma

Aplicaciones

Secuenciacién del
genoma completo

Genoma completo

Representacién reducida Loci anénimos
del genoma

Asociacién de genes a fenotipos, filogenias, patrones
especificos de divergencia genémica, hibridacion
Estructuracién poblacional y estimaciones de parame-
tros demograficos, patrones generales de divergencia

gendmica, paternidad y parentesco, introgresién

RNA-seq Transcriptoma
Captura de secuencias ~ Regiones especificas
conocidas

Analisis de expresion, estructuracién poblacional

Andlisis de regiones codificantes o regulatorias,
estructuracion poblacional

conservary, por otro lado, para considerar qué
poblaciones seran utilizadas como fuente en
el caso de traslocaciones (Funk et al. 2012). Las
traslocaciones son medidas de manejo para
especies amenazadas que comprenden el
movimiento intencional y liberacién de un
organismo en su ambiente natural para su con-
servacion (IUCN Species Survival Commission
2013). Para la identificacion de unidades de
conservacion, Funk et al. (2012) recomiendan
un andlisis jerarquico que abarque tanto mar-
cadores neutros como adaptativos.

En general, con los métodos de secuencia-
cién masiva, los estudios pasaron del formato
de “muchos individuos, pocos genes” al de
“pocos individuos, muchos genes” (McMahon
et al. 2014), haciendo particularmente impor-
tante que el muestreo sea representativo
(Meirmans 2015). Los estudios genémicos apli-
cados a la conservacién utilizan un ntimero
mayor de marcadores que los estudios genéti-
cos realizados previamente con algunos
marcadores mitocondriales o nucleares y per-
miten, de esta forma, una mejor estimacién
de los pardametros demograficos. Indices tales
como la heterocigosis, el parentesco, la pater-
nidad y la endogamia pueden ser estimados
con mayor precision (Avise 2010). Ademads, un
mayor ntimero de marcadores brinda més
informacién para estudios filogenéticos, de
introgresién y de estructuracién poblacional.

SECUENCIACION DE
PROXIMA GENERACION

A diferencia de la secuenciacién tradicional
de Sanger (Sanger et al. 1977) que genera frag-
mentos de aproximadamente 1000 bases con

bajo error (99.9% de certeza), las técnicas de
secuenciacién de préxima generaciéon gene-
ran fragmentos més cortos (100-400 bases,
dependiendo de la plataforma: Illumina, Ion-
Proton o 454-pyrosequencing) con mayor
error (99.5% de certeza), pero poseen un alto
rendimiento debido a la secuenciacién masiva
en paralelo. En los tltimos afios se han desa-
rrollado nuevas plataformas capaces de gene-
rar secuencias de 2000-10000 bases (Pacific
Biosystmes, Oxford Nanopore Technologies,
Illumina synthetic long reads), que aunque
poco utilizadas en estudios poblacionales son
muy utiles para el ensamble de genomas com-
pletos.

Las técnicas de secuenciacion de préxima
generacion permiten investigar la variaciéon
gendmica a través de dos grandes aproxima-
ciones: el estudio del genoma completo y el
estudio de una representaciéon reducida del
genoma mediante la obtencion de sitios poli-
morficos tnicos (SNPs, por sus siglas en
inglés). Otra forma de estudiar una porciéon
del genoma es recuperando regiones especi-
ficas a través del estudio del transcriptoma
(RNA-seq; ver detalles en Ozsolak y Milos
2011) o la captura de secuencias conocidas (ver
detalles en Teer et al. 2010, Kiialainen et al.
2011). Para la eleccién de alguna de las técni-
cas disponibles hay que definir los objetivos
del estudio y evaluar la densidad de marca-
dores requerida, teniendo en cuenta factores
tales como la disponibilidad de un genoma de
referencia y el nivel de polimorfismo del
genoma de estudio. La tabla 1 muestra algu-
nos ejemplos de estudios que utilizan las dife-
rentes técnicas (ver también Toews et al. 2015,
Oyler-McCance et al. 2016).
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A continuacién, se presenta un resumen
general de las dos primeras aproximaciones
(ver detalles en Davey et al. 2011, Fuentes-Par-
do y Ruzzante 2017) y los pasos que las com-
ponen. El primer paso en ambos casos consiste
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en la digestién del genoma usando enzimas
de restriccion (Fig. 1). En este paso, la eleccién
de las enzimas, cuyas secuencias blanco
pueden diferir en la longitud, la simetria o la
proporciéon de GC vs AT de los sitios de res-
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Figura 1. Protocolo basico de la técnica de secuenciacion masiva de representacién reducida del genoma
para la obtencién de sitios polimérficos tinicos (SNPs), incluyendo la preparacién de la biblioteca (A-E)
y el analisis bioinformatico (F-H). (A) Digestién con enzimas de restriccién (los sitios de corte, indicados
con flechas, son especificos de cada enzima). (B) Ligacion de cédigos de identificaciéon individual
(“barcodes”). (C) Mezcla de productos de diferentes individuos (“multiplexing”). (D) Seleccién del ta-
mano (en pares de bases) de los fragmentos. (E) Ligacién de adaptadores de secuenciacién. (F) Alinea-
cién de fragmentos. (G) Alineacién de fragmentos homdlogos. (H) Identificacién de SNPs.
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triccidn, asi como en la sensibilidad a la metila-
cion, permite generar fragmentos de mayor o
menor tamano.

Estudio del genoma completo

Para estudiar el genoma completo, el siguiente
paso es ligar los fragmentos a adaptadores que
permiten la secuenciaciéon en una plataforma
determinada. Las secuencias obtenidas se
alinean de forma de obtener aquellas que
representan la misma porcién del genoma. El
nuimero de secuencias para un determinado
fragmento es lo que se denomina profundi-
dad o cobertura de la secuenciacion y es repre-
sentada con X. Una profundidad de 10X
indica que, en promedio, un fragmento (i.e.,
un locus) fue secuenciado 10 veces. A continua-
cién, los fragmentos contiguos con super-
posicién parcial se ensamblan en “contigs”,
que a su vez se ensamblan en “scaffolds”. Estos
altimos se ordenan, alinean y ensamblan en
una secuencia gendémica de novo. Cuando se
realiza una re-secuenciacién del genoma com-
pleto, utilizando un genoma de referencia, los
fragmentos se mapean al genoma de referencia.

Estudio de una representacion reducida
del genoma

Existen distintas maneras de estudiar una
representaciéon reducida del genoma, como
RAD-seq (Baird et al. 2008), ddRAD-seq
(Peterson et al. 2012) o GBS (Elshire et al. 2011).
Con estas técnicas se obtienen de cientos a
miles de SNPs que representan un 1-5% del
genoma. Los procedimientos generales para
todas ellas pueden resumirse en una seleccién
del tamafio de los fragmentos de restriccién
(Fig. 1), que permite trabajar con una porcién
del producto de digestién. Para un reconoci-
miento posterior de la muestra individual se
liga una secuencia identificatoria (“barcode”)
alos fragmentos antes de la unificacion de los
numerosos productos de digestién (“multi-
plexing”). Los SNPs contenidos en los frag-
mentos secuenciados se obtienen alineando
los loci homélogos entre muestras, sin requerir
necesariamente de un genoma de referencia.
Un genoma de referencia permite no sola-
mente mapear los fragmentos con menos
error, sino también conocer su ubicacién en
los cromosomas.

Cada corrida de secuenciacién con técnicas
de préxima generacién genera millones de
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secuencias. A pesar de ello, no todos los frag-
mentos se veran amplificados y esto inevita-
blemente genera variabilidad en el niimero de
individuos representados por locus y el
namero de loci por individuo, ademas de las
incertezas que surgen en la asignacién de
genotipos por loci e individuos. Estos facto-
res son esenciales para el disefio experimental,
que debe optimizar el balance entre la densi-
dad de marcadores (eleccion de las enzimas
de restriccién y rango del tamano de los frag-
mentos), el nimero de individuos o pobla-
ciones muestreadas y la profundidad de la
secuenciaciéon. Ademads, todas las plataformas
de secuenciacion introducen error. Para pro-
cesar los millones de secuencias e identificar
SNPs se deben especificar los pardmetros que
optimicen la alineacién de secuencias simila-
res, especialmente cuando no hay un genoma
de referencia disponible. Si estos pardmetros
son muy laxos (i.e., permiten muchos errores)
se pueden alinear secuencias no ortélogas,
mientras que si son muy rigurosos, secuen-
cias del mismo locus pueden ser partidas en
diferentes loci (Harvey et al. 2016, Paris et al.
2017). La optimizacién de estos pardmetros es
fundamental para identificar la variabilidad
intra e interindividual, que permite, en los
andlisis posteriores (“downstream”), hacer
inferencias a nivel poblacional o de especie.
Es importante destacar que una primera ins-
tancia del analisis bioinformatico de las
secuencias obtenidas es el filtrado por su cali-
dad, para asi minimizar la tasa de error en los
pasos posteriores.

ESTUDIOS DE GENOMICA DE LA
CONSERVACION EN AVES

Estructura poblacional

Los cambios en el ambiente que generan res-
puestas demograéficas o selectivas en las espe-
cies se reflejan en la composicién genética de
las poblaciones. Los estudios genéticos son
usados para estimar el grado y la organiza-
cién de la diversidad genética en las pobla-
ciones y a partir de ellos se pueden inferir las
dindmicas espacio-temporales. En las especies
amenazadas, las poblaciones estructuradas
genéticamente se denominan unidades de
manejo o conservacién y corresponden a
poblaciones demograficamente independien-
tes, genéticamente diferenciables (Funk et al.
2012). La genémica de poblaciones ha permi-
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tido mapear el genoma con suficiente densi-
dad como para detectar fuerzas que afectan
regiones particulares (e.g., homocigosis,
recombinacion reducida). Es decir, en lugar de
utilizar algunos loci representativos para esti-
mar el efecto promedio que tienen las fuerzas
evolutivas, permite detectar variaciones en
estas fuerzas a lo largo del genoma (Allendorf
2017).

Las técnicas de representacion reducida
permiten revisar miles de polimorfismos a lo
largo del genoma que pueden estar afectados
por diversos procesos evolutivos (deriva,
seleccion, recombinaciéon, mutacién) y presen-
tar diferentes niveles de variabilidad (Ellegren
2013). Los marcadores neutros permiten
detectar diferenciaciéon genética entre pobla-
ciones por deriva o flujo génico reducido,
mientras que las regiones gendémicas bajo
seleccion permiten detectar diferencias adap-
tativas entre poblaciones o similitudes que
pueden haber sido retenidas de la poblacién
ancestral o adquiridas por evolucién conver-
gente (Narum et al. 2013). Un estudio reali-
zado en Falco mexicanus utilizando SNPs
encontré que las poblaciones muestreadas en
el oeste de Estados Unidos conforman una
unidad panmictica y pueden ser considera-
das una tinica unidad de conservacion (Doyle
etal. 2018). Sin embargo, un anélisis mas deta-
llado de los loci con mayor divergencia entre
las poblaciones muestreadas exhibi6 diferen-
cias en las variantes de un gen relacionado con
el desarrollo embrionario, que en gorriones
del género Puasser, por ejemplo, actuaria como
barrera reproductiva (Elgvin et al. 2017).

En comparacién a los marcadores tradicio-
nales, los genémicos pueden detectar una
estructuracion genética mas sutil. Langin et
al. (2018) estudiaron la estructuracién pobla-
cional de Lagopus leucura con 12 microsatélites
y aproximadamente 15000 SNPs. Ambos mar-
cadores coincidieron en los patrones princi-
pales de estructuracién genética, aunque en
un analisis jerarquico los SNPs mostraron una
estructuracion mas leve dentro de los grupos
principales. En presencia de una estructura-
cién poblacional sutil, es importante conside-
rar la biologia de la especie para interpretar
las barreras y tasas de flujo génico (Shafer et
al. 2015). Ademas, los marcadores genémicos
pueden detectar un aislamiento entre pobla-
ciones antes de que esto se refleje en una
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monofilia reciproca del ADN mitocondrial,
permitiendo delimitar poblaciones que requie-
ren de esfuerzos independientes de conserva-
cién y manejo (Peters et al. 2016).

Las especies migratorias estan declinando a
nivel mundial y representan un desafio parti-
cular para entender la conectividad de las
poblaciones a lo largo del ciclo anual (Runge
etal. 2014, Marra et al. 2015). La utilizacion de
SNPs permitié una resolucion maés fina de la
estructura en Cardellina pusilla (Ruegg et al.
2014) y Passerina ciris (Battey et al. 2017). En
un trabajo reciente sobre Protonotaria citrea,
DeSaix et al. (en prensa) encontraron una dife-
renciacién significativa entre dos sitios de
nidificacién en América del Norte utilizando
miles de SNPs. Un anélisis més fino permiti6
rescatar los 600 SNPs que mejor reflejaban esta
diferenciaciéon y permitian una asignacién
precisa de los individuos muestreados en
areas de invernada a sus dreas reproductivas,
brindando informacién sobre la conectividad
de ambas areas. La informacién acerca del
movimiento de las especies migratorias es
crucial para la toma de decisiones para su con-
servacion.

Estudios de asignacién basados en marcado-
res tradicionales también han sido utilizados
para el manejo de individuos de especies ame-
nazadas rescatadas del trafico de fauna
(Fernandes y Caparroz 2013, Dominguez et
al. en prensa). Las principales amenazas para
el Cardenal Amarillo (Gubernatrix cristata) son
la transformacién del habitat y la captura para
el trafico ilegal de fauna (BirdLife 2018). Con
el objetivo de generar un plan de manejo para
individuos decomisados por las fuerzas de
seguridad, que habitualmente se depositan en
centros de rescate tales como zooldgicos,
Dominguez et al. (en prensa) determinaron
genéticamente la procedencia geogréfica de
los individuos incautados utilizando un mar-
cador mitocondrial y 10 loci microsatélites.
Esto permiti6 la liberaciéon de los individuos
en sus dreas de origen, reforzando de esta
forma las poblaciones naturales. Kittacincla
malabarica es un ave del sudeste asidtico que
ha sufrido una importante reduccién pobla-
cional como consecuencia de las capturas ile-
gales para satisfacer el mercado de aves de
jaula. Ng et al. (2017) realizaron un anélisis
gendmico para asignar la procedencia de indi-
viduos hallados en libertad en Singapur,
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donde la especie no se encontraba desde hace
décadas. Los resultados mostraron que estas
aves habrian escapado del cautiverio y eran
originarias de Malasia. Los estudios genoé-
micos de asignacion, basados en la estructura-
cién poblacional de las especies, permiten
generar programas de manejo que ayuden a
la conservacién de aves victimas del trafico
ilegal de fauna.

Taxonomia y filogenia

La habilidad para proteger y conservar las
poblaciones naturales depende del reconoci-
miento apropiado de las especies (Mace 2004,
Zink 2004). Aunque la legislacién de algunos
paises reconoce las poblaciones distintivas o
subespecies, los esfuerzos de conservacion
estdn mayormente dirigidos a las especies y
las poblaciones en proceso de declinacién
pueden no ser tenidas en cuenta si pertene-
cen a una especie comun con distribucién
amplia (Pratt y Mittermeier 2016). En Argen-
tina, por ejemplo, se han reconocido dos lina-
jes reciprocamente monofiléticos del Cauquén
Colorado (Chloephaga rubidiceps), uno conti-
nental y otro para las Islas Malvinas, utilizando
tanto marcadores mitocondriales (Bulgarella
et al. 2014) como gendémicos (Kopuchian et al.
2016). A pesar de que en la lista roja de espe-
cies amenazadas de la Unién Internacional
para la Conservacion de la Naturaleza la
especie figura en la categoria de Preocupacion
menor (IUCN 2018), la declinacién de la pobla-
cién continental ha sido drastica en las alti-
mas décadas, con menos de 1000 individuos
en la actualidad, en contraposicién a los mas
de 40000 individuos presentes en Islas Malvi-
nas. La designacién de la poblacién continen-
tal como un taxén independiente es una
accion critica para redefinir su categoria de
conservacién y tomar medidas para recupe-
rarla (Kopuchian et al. 2016).

En otro estudio reciente basado en SNDPs,
Andersen et al. (2017) mostraron la divergen-
cia genética que existe entre las poblaciones
de aves que habitan distintas islas del archi-
piélago de Fiji, en el sudeste asiatico, y pro-
pusieron cambios en su estatus taxonémico,
asi como la necesidad de generar planes de
conservacién independientes para cada una
de ellas. Klicka et al. (2016), por su parte,
reevaluaron las cuatro subespecies de Vireo
bellii descriptas en base a caracteres morfo-

CONSERVACION DE AVES Y GENOMICA 91

l6gicos utilizando marcadores mitocondriales
y SNPs. Ambos marcadores apoyaron la deli-
mitacién de dos unidades taxonémicas, una
de distribucién occidental y otra oriental, pero
los marcadores genémicos mostraron, ade-
mas, una subdivisién de dos grupos dentro
de cada una de las unidades. En base a estos
resultados, los autores propusieron la delimi-
taciéon de dos especies con dos subespecies
cada una, en lugar de cuatro subespecies. Esta
re-determinacion del estatus taxonémico de
las unidades evolutivamente independientes
tiene implicancias para la conservacidn, al
redefinir la distribucién, abundancia, amena-
zas y opciones de manejo para cada taxon.

Paternidad y parentesco

El gran namero de marcadores que generan
las técnicas de representacion reducida del
genoma permiten una mejor estimacion de los
indices de parentesco y de las asignaciones
parentales. Tradicionalmente, este tipo de
estudios se basaba en aproximadamente 10—
20 loci microsatélites, que generalmente eran
desarrollados para cada especie en particular
dado que los sitios de complementariedad de
los “primers” no siempre coinciden entre
especies o los mismos loci no presentan poli-
morfismos (Primmer et al. 2005). El desarrollo
de microsatélites es un proceso costoso que
se ha visto facilitado con las técnicas de
proxima generacién (e.g., Grohme et al. 2013,
Hartmann et al. 2014), aunque sigue requi-
riendo de una serie de procedimientos de
prueba y validacién que lo hacen relativamente
laborioso. En contraste, el desarrollo de SNPs
es més rapido y directo. Aunque cada SNP es
bialélico, comparado con la naturaleza multi-
alélica de los microsatélites (y, por lo tanto,
menos informativo a nivel de locus individual;
Ball et al. 2010), un panel de SNPs (100-200
marcadores) resulta mas informativo que una
decena de loci microsatélites (Weinman et al.
2015, Kaiser et al. 2017, Thrasher et al. 2018).
En un trabajo realizado sobre un ave promis-
cua y socialmente compleja, Malurus lamberti,
Thrasher et al. (2018) presentaron un método
universal para el desarrollo de SNPs que no
requiere de un proceso de validacion especie-
especifico y genera resultados mas precisos
que los obtenidos con microsatélites.

Ademas de brindar informacién acerca de la
biologia reproductiva y la dispersién en pobla-
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ciones silvestres, los estudios de parentesco
son particularmente importantes para el
manejo de poblaciones ex situ que requieren
de una estrategia para la reproduccion de los
animales en cautiverio. El consenso para las
poblaciones cautivas es que sean demogréfica-
mente sustentables y genéticamente variables,
para contribuir significativamente a la conser-
vacion in situ de la especie (Lacy 2013). En
muchos casos, las poblaciones cautivas cuen-
tan con un pedigree y relaciones de paren-
tesco conocidas. Sin embargo, en presencia de
individuos de origen desconocido o una
ausencia del seguimiento del parentesco entre
individuos, la utilizacién de marcadores gené-
micos puede aportar informacién acerca del
parentesco entre individuos y la paternidad
de potenciales reproductores. En los tltimos
anos, la utilizacién de SNPs permitié conocer
el parentesco entre individuos de poblaciones
en cautiverio de varias especies de aves
(Labuschagne et al. 2015, Lee et al. 2018). Ade-
mas, los indices de parentesco son utilizados
para la formacién de parejas, seleccionando a
los individuos que maximicen las diferencias
genéticas (Lacy 1994). Aunque a priori esta
estrategia minimiza la pérdida de variabilidad
genética, estas parejas no siempre resultan
reproductivamente exitosas y evidencias
muestran que la eleccién de pareja juega un
rol fundamental en muchas especies (Martin-
Wintle et al. en prensa).

Variacion adaptativa

Diferentes regiones del genoma evolucionan
a tasas distintas. Mientras las regiones evoluti-
vamente neutras se ven afectadas por las tasas
de mutacidn caracteristicas del grupo, las que
estan bajo seleccién veran aumentados (selec-
cion direccional) o disminuidos (seleccién
estabilizadora) sus niveles de variacion. Los
estudios gendmicos permiten abordar nuevos
aspectos de la variacién adaptativa (Stapley
et al. 2010), tales como la cantidad de loci
involucrados y su efecto o el tipo de variacién
genética (e.g., mutaciones, rearreglos). Cuando
los organismos de un determinado sitio tie-
nen una ventaja adaptativa en su ambiente
comparado con individuos de otros sitios, ocu-
rre un fenémeno de adaptacion local (Kawecki
y Ebert 2004). La accién de la selecciéon natu-
ral a lo largo del tiempo puede llevar a una
divergencia adaptativa de los caracteres favo-
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rables y sus frecuencias alélicas subyacentes
(Savolainen et al. 2013). En hibridos de indi-
viduos parentales pertenecientes a poblacio-
nes divergentes, esta diferenciacién puede
expresarse en una depresion por exogamia
(Frankham et al. 2011). A través de evalua-
ciones gendmicas, las técnicas de préxima
generacion permiten identificar sitios con
divergencia inusualmente alta entre poblacio-
nes o sitios con una alta asociacién de varian-
tes con ambientes particulares (Hoban et al.
2016). En los dltimos afios, algunos trabajos
estudiaron la asociacion entre variantes gené-
micas y el ambiente. Por ejemplo, Andrew et
al. (en prensa) encontraron que poblaciones
de Passer domesticus sometidas a mayores nive-
les de plomo en Australia mostraban diferen-
cias en regiones del genoma que podrian estar
relacionadas con procesos metabdlicos asocia-
dos a este metal, indicando una respuesta
adaptativa a la contaminacién. En otro estu-
dio, Ruegg et al. (2018) encontraron variantes
génicas asociadas al clima en Empidonax traillii
y con estos datos predijeron la vulnerabilidad
de distintas poblaciones al cambio climéatico.

En procesos de especiacién incipiente se
reconocen islas de divergencia, que corres-
ponden a dreas del genoma que incluyen loci
clave para la especiacién y presentan tasas de
divergencia mayores a las dreas con loci neu-
tros (Wu 2001, Feder et al. 2012). Evaluaciones
del genoma en taxa con divergencia reciente
mostraron que los niveles de divergencia son
heterogéneos alo largo del genoma y que son
pocas las regiones que muestran una diver-
gencia mayor a la de las regiones neutras. En
dos grupos de aves, estas regiones estaban
relacionadas con la regulacién de la coloracién
del plumaje, que juega un rol fundamental
para el reconocimiento intraespecifico (Poels-
tra et al. 2014, Campagna et al. 2017). Es
importante considerar que una mayor diferen-
ciacién también puede surgir en regiones con
propiedades estructurales asociadas a bajas
tasas de recombinacién (Noor y Bennett 2009)
0 en cromosomas sexuales o secuencias
mitocondriales, que poseen un menor tamafo
efectivo (Charlesworth 2001), y no estar aso-
ciadas a procesos de selecciéon. Ademas,
cuando se usan técnicas de representaciéon
reducida del genoma algunas consideraciones
metodoldgicas, como el namero de individuos
muestreados por poblacién y la eleccién de
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las enzimas de restriccién, pueden evitar
sesgos en las tasas de diferenciacion y en las
regiones representadas, respectivamente
(Campagna et al. 2015).

CONCLUSIONES

Las técnicas de secuenciacién masiva permi-
ten obtener un gran namero de marcadores
gendmicos en corto tiempo. La reduccién en
los costos afio tras afo las convierte en herra-
mientas esenciales para la incorporacién de
informacién genémica a los estudios de con-
servacion. La informacién sobre la estructura
de las poblaciones, los parametros demogra-
ficos, la paternidad y el parentesco, la hibri-
dacioén y los loci involucrados en la variacion
adaptativa puede mejorar las acciones de
manejo y los planes de conservacién para
especies de aves amenazadas.
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