
Principios 
básicos para 
la utilización 
de los 
fenotipos en 
genética 
molecular



Breve introducción a la Genética Molecular y sus 
aplicaciones en ganadería



La genética molecular es 
el campo de la biología 
que estudia la estructura 
y la función de los genes 
a nivel molecular. 

La genética molecular 
emplea los métodos de 
la genética y la biología 
molecular.



Aplicaciones de la Genética Molecular

• Identificación Individual y Pruebas de Paternidades.

•Elaboración de Mapas Genéticos y Genómica 
Comparativa

•Estudios de Genética Poblacional

•Asignación de Individuos a una Raza

•Estudios sobre biodiversidad

•Estudios Forenses



Son regiones específicas

que “marcan” o sirven de

referencia para detectar

variaciones que pueden

asociarse positiva o

negativamente con un rasgo

productivo en cualquier

especie animal.

Marcadores Moleculares



Existe gran diversidad de marcadores









7 de agosto 2019

114 RAZAS, 

40 CRIOLLAS, 

49 INVESTIGADORES, 

39 INSTITUCIONES



Estudio publicado en el año 2019 mediante marcadores
uniparentales confirmaron la herencia ibérica (España y Portugal) y
el aporte de razas africanas como la N´Gabou y Bafatá de Guinea-
Bissau la Muturú de Nigeria y las razas egipcias Baladí y Menoufis



De la 
genética a la 
genómica



La Genómica se puede definir 
como una sub-disciplina de la 
genética, que involucra 
diversas ciencias y técnicas 
como la biología molecular, 
bioquímica, genética 
cuantitativa, estadística, entre 
otras, para el estudio integral 
del funcionamiento, evolución 
y origen de los genomas.







Comparación de genomas de referencia en el tiempo según CSN3

Genoma Año Localización Método Cobertura Remitente
Btau_4.6.1
(bosTau7)

2011 88,470,896 - 88,483,957 Sanger 7X Cattle Genome Sequencing 
International Consortium

UMD_3.1.1
(bosTau8)

2014 87,390,197 - 87,392,750 Sanger 9X Center for Bioinformatics and 
Computational Biology, 
University of Maryland

Btau_5.0.1 2015 87,737,368 - 87,739,921 Sanger; PacBio RS II 19X Cattle Genome Sequencing 
International Consortium

ARS-UCD1.3
(bosTau9)

2018 85,645,780 - 85,658,911 PacBio; Illumina 
NextSeq 500; Illumina 
HiSeq; Illumina GAII

80x USDA ARS



Usos de la Genómica en la Ganadería 

• Identificación de progenitores. Incluye el procedimiento de

asignación de identidad, verificación o asignación de padres.

• Detección de individuos portadores de defectos genéticos,

como es el caso de algunas enfermedades.

• Detección de genes que favorecen o no la producción (carne,

leche, lana, huevo, etc).

• Selección de individuos sobresalientes.

“Pero se requiere la información fenotípica para 
poder realizar un análisis más preciso” 



Cuadro 1. Frecuencias Alélicas de Variantes Polimórficas de Genes Asociados a 

Variables Ambientales de las Razas Guaymí y Guabalá en Panamá. 

MARCADOR Locus Alelo GUA GUY 
 

MARCADOR Locus Alelo GUA GUY 

MED12L rs41580133 C 0.167 0.605 
 

TSNARE1 rs109875744 C 0.933 0.500 

 
 

T 0.833 0.395 
 

 
 

T 0.067 0.500 
 rs42432959 A 0.000 0.237 

 
PREX2 rs109169231 A 0.067 0.158 

 
 

G 1.000 0.763 
 

 
 

G 0.933 0.842 

HSF2BP rs41643488 A 0.000 0.132 
 

RALYL rs29010281 C 0.400 0.974 

 
 

G 1.000 0.868 
 

 
 

T 0.600 0.026 

ADGRL2 rs42482471 A 1.000 0.921 
 

 rs110857876 A 0.800 0.500 

 
 

G 0.000 0.079 
 

 
 

G 0.200 0.500 

SPAG17 rs41624677 A 0.500 0.447 
 

 rs110400380 A 0.200 0.263 

 
 

G 0.500 0.553 
 

 
 

G 0.800 0.737 

LEF1 rs41621541 G 0.900 0.632 
 

 rs110942324 A 0.500 0.025 

 
 

T 0.100 0.368 
 

 
 

C 0.500 0.975 

CTNNA2 rs41565994 G 0.933 0.289 
 

SMYD3 rs41799745 A 0.467 0.000 

 
 

T 0.067 0.711 
 

 
 

G 0.533 1.000 
 rs211690801 A 0.600 0.579 

 
 rs41799830 A 0.633 0.632 

 
 

G 0.400 0.421 
 

 
 

G 0.367 0.368 
 rs29013419 G 1.000 0.737 

 
 rs41799658 C 0.533 1.000 

 
 

T 0.000 0.263 
 

 
 

T 0.467 0.000 
 rs110528191 C 0.000 0.026 

 
 rs41797772 A 0.633 0.053 

 
 

T 1.000 0.974 
 

 
 

G 0.367 0.947 
 rs41668252 C 1.000 0.763 

 
 rs42383968 A 0.533 0.421 

 
 

T 0.000 0.237 
 

 
 

G 0.467 0.579 

 rs41663399 A 0.033 0.053 
 

LAMC1 rs29013977 A 0.400 0.289 

 
 

G 0.967 0.947 
 

 
 

G 0.600 0.711 
 rs41663416 C 0.800 0.842 

 
KCNH1 rs41829951 G 1.000 0.947 

 
 

T 0.200 0.158 
 

 
 

T 0.000 0.053 

 rs41584429 G 0.800 0.474 
 

SUZ12 rs29019767 A 0.467 0.368 

 
 

T 0.200 0.526 
 

 
 

G 0.533 0.632 

HSPH1 rs109165924 A 0.100 0.789 
 

ZKSCAN7 rs42001169 A 0.567 0.579 

 
 

G 0.900 0.211 
 

 
 

G 0.433 0.421 

FAM107B rs29017684 C 0.867 0.816 
 

NRG1 rs42127055 A 1.000 0.553 

 
 

T 0.133 0.184 
 

 
 

G 0.000 0.447 

 

Loci Polimórficos

Guaymí fueron similares a  ganado 

bovino de Etiopía (83.4%) 

Edea et al. (2012)  

Menor al del ganado Hanwoo de 

Korea (94%).

Monorfismo observado 

en el marcador del gen 

PRLR (C) 20:39,136,666







LOS FENOTIPOS



A pesar que actualmente la genómica 
ocupa gran parte de las 

investigaciones en mejora animal…

Scotland’s Rural College



TODAVÍA ESTA VIGENTE ESTA ECUACIÓN

FENOTIPO = GENOTIPO + AMBIENTE + 2COV (G, A) +  G x A

σF = σG + σA + 2COV (G,A) + σGA



Los fenotipos son las 
características observables y 
medibles de un organismo, 
que resultan de la interacción 
entre su genotipo (su 
información genética) y el 
ambiente en el que se 
desarrolla.



Estas características pueden ser muy variadas y van desde rasgos físicos y 

morfológicos hasta aspectos relacionados con el rendimiento y la salud.



En el contexto de un estudio de genética de bovinos u otros 

animales de granja, el fenotipo se refiere a las características o 

rasgos observables que se están investigando. 

Estos rasgos pueden incluir una amplia variedad de 

medidas y observaciones que son relevantes para la cría 

y la producción de ganado



1. Peso al destete: El peso del ternero cuando es destetado de la madre.

2. Tasa de crecimiento diario: La velocidad a la que el animal gana peso 

durante un período específico.

3. Tamaño del músculo: Medidas de la masa muscular en áreas específicas del 

cuerpo.

4. Producción de leche: La cantidad de leche que una vaca produce en un 

período de tiempo determinado.

5. Resistencia a enfermedades: La capacidad del animal para resistir 

enfermedades comunes.

6. Calidad de la carne o leche: Características como el contenido de grasa, la 

terneza de la carne o la calidad de la leche.

ALGUNOS EJEMPLOS DE FENOTIPOS EN BOVINOS Y ANIMALES DE GRANJA PODRÍAN SER:



Fenotipos Morfológicos:

Estos se refieren a las características físicas y estructurales de un animal. En la 

ganadería bovina, algunos ejemplos de fenotipos morfológicos incluyen:

• Color del pelaje: Algunas razas de ganado bovino tienen pelajes de 

diferentes colores, como el Guaymí o el Hereford rojo.

• Tamaño y peso corporal: El tamaño y el peso de un bovino pueden variar 

considerablemente según la raza y el linaje.

• Longitud de cuerno: Algunas razas tienen cuernos largos, mientras que otras 

son deshornadas.

• Conformación del cuerpo: Esto se refiere a la estructura del cuerpo del 

animal, como la forma de la cabeza, la espalda, la grupa, etc.



Fenotipos de Rendimiento: Estos se 
centran en las características que 
afectan la producción y el 
rendimiento del ganado. Ejemplos 
de fenotipos de rendimiento 
incluyen:

•Producción de leche: La cantidad 
de leche que una vaca puede 
producir en un período 
determinado.

•Ganancia de peso diaria: La 
velocidad a la que un bovino 
aumenta su peso durante la fase 
de engorde.



TRABAJOS SOBRE ASPECTOS FENOTÍPICOS



La apreciación 
externa de una 
población como un 
grupo racial bajo un 
enfoque general es lo 
primero que ejecuta 
de manera natural el 
ganadero en su finca o 
rancho.



Mediante las variables morfológicas se 
puede determinar el grado de 
homogeneidad o heterogeneidad que 
presentan los individuos dentro de una 
población o una raza. 



Giba  ausente 100%

Papada presente 100%

Dirección horizontal 100%

Perfil Recto 87%

Cuernos 100%
IFNGR2   G/G







Fenotipos de Salud: Estos se relacionan 
con la salud y la resistencia a 
enfermedades de los animales. Ejemplos 
de fenotipos de salud en la ganadería 
bovina son:

•Resistencia a enfermedades específicas: La 
capacidad de un bovino para resistir 
enfermedades comunes como la fiebre 
aftosa o la brucelosis.

•Tasa de mortalidad: La cantidad de 
animales que sobreviven a una 
enfermedad o problema de salud.
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EL GEN BoLA-DRB3.2 EN BOVINOS 
CRIOLLOS GUAYMÍ Y GUABALÁ

Villalobos-Cortés, A y González Herrera, R. 
2018. Ciencia Agropecuaria no. 28:22-36.



SECUENCIAS DEL 2° EXÓN DEL GEN BoLA-DRB3.2

Esteban et al., 2009. Animal Genetics



Ejemplos de codificación para análisis GWAS



El análisis de Asociación del Genoma Completo o GWAS (por sus 

siglas en inglés, Genome-Wide Association Study) se utiliza para 

identificar las variantes genéticas asociadas con fenotipos específicos

Para realizar un GWAS con los tres grandes grupos de fenotipos 

mencionados (morfológicos, de rendimiento y de salud) en la 

ganadería bovina, es esencial preparar los datos de manera 

adecuada. Aquí te explico cómo se codificarían estos grupos de 

fenotipos para el análisis GWAS:



Fenotipos Morfológicos:

Para los fenotipos morfológicos, como el color del pelaje o la longitud 

de cuerno, se puede codificar de manera categórica. Cada categoría 

representaría una variante del fenotipo. 

Color del Pelaje: 1 = Negro, 2 = Rojo, 3 = Pardo, etc.

Longitud de Cuerno: 1 = Largos, 2 = Cortos, 3 = Deshornados, etc.





Fenotipos de Rendimiento:

Los fenotipos de rendimiento, como la producción de leche o la ganancia de 

peso diaria, se pueden codificar como valores numéricos continuos. Cada 

animal tendría un valor que representa su rendimiento en ese aspecto. 

Producción de Leche (litros por día).

Ganancia de Peso Diaria (kilogramos por día).



•Fenotipos de Salud:

Los fenotipos de salud, como la 
resistencia a enfermedades o la tasa 
de mortalidad, también pueden ser 
valores numéricos. 

•Resistencia a Enfermedades: 

•1 = Alta resistencia, 

•2 = Moderada resistencia, 

•3 = Baja resistencia.

•Tasa de Mortalidad (%).



Una vez codificado los fenotipos, se puede utilizar algun

software especializado en análisis GWAS para identificar las

asociaciones entre los marcadores genéticos y los fenotipos.

Estos programas realizarán pruebas estadísticas para determinar

qué variantes genéticas están significativamente asociadas con

los fenotipos de interés por ejemplo PLINK.



IID FIID Padre Madre Sex Color Codigo Cuerno Codigo

Prod de 

Leche 

(litros/día)

GDP

(kg/día)
Resistencia Código

Mortalidad 

(%)
SNP1 SNP2 

1 1 0 0 0 Negro 1 Largos 1 12.5 0.85 Moderada 3 5 AA GG

2 1 0 0 0 Rojo 2 Cortos 2 14.2 0.92 Alta 1 2 AG CC

3 2 0 0 0 Pardo 3

Deshornado

s 3 11.8 0.78 Moderada 2 3 GG GC

4 2 0 0 0 Negro 1 Cortos 2 13.1 0.88 Alta 1 4 AG CC

5 3 0 0 0 Bayo 4 Cortos 2 11.6 0.90 Alta 1 4 AA GC

6 3 0 0 0 Rojo 2

Deshornado

s 3 12.9 0.88 Moderada 2 5 GG GC

7 4 0 0 0 Negro 1 Largos 1 15.1 0.60 Baja 3 3 AG CC

8 4 0 0 0 Negro 1 Cortos 2 11.1 0.78 Baja 3 3 AA CC

Estos datos se utilizarían en un análisis GWAS para identificar asociaciones entre los genotipos (SNP) y los

fenotipos de interés (Color del Pelaje, Longitud de Cuerno, Producción de Leche, Ganancia de Peso Diaria,

Resistencia a Enfermedades y Tasa de Mortalidad). El análisis evaluaría qué variantes genéticas están relacionadas

de manera significativa con los fenotipos.



Archivos tipo PED 
y MAP



Archivo tipo PED
Plain Text Pedigree

El archivo PED contiene información

sobre los genotipos y los fenotipos de

los individuos cada fila representa un

individuo y contiene información sobre su

familia, padre, madre, género y genotipos

en los marcadores genéticos (SNP).

Los fenotipos también se incluyen en las

columnas correspondientes, como

"ColorCuerno," "ProduccionLeche,"

"GananciaPeso," "Resistencia,"

"Enfermedad," y "TasaMortalidad.

1 1 0 0 0 1 1 12.5 0.85 3 5 AA GG

2 1 0 0 0 2 2 14.2 0.92 1 2 AG CC

3 2 0 0 0 3 3 11.8 0.78 2 3 GG GC

4 2 0 0 0 1 2 13.1 0.88 1 4 AG CC

5 3 0 0 0 4 2 11.6 0.90 1 4 AA GC

6 3 0 0 0 2 3 12.9 0.88 2 5 GG GC

7 4 0 0 0 1 1 15.1 0.60 3 3 AG CC

8 4 0 0 0 1 2 11.1 0.78 3 3 AA CC



Archivo tipo  MAP
Marker Allele Frequency

SNP1 1 0.0
SNP2 1 0.1

El archivo MAP proporciona información sobre la ubicación y el 

nombre de los marcadores genéticos utilizados en el análisis

Cada fila representa un marcador genético y

contiene tres columnas:

• Nombre del marcador (por ejemplo,

"SNP1"),

• Número del cromosoma (por ejemplo, "1"

para el cromosoma 1)

• Ubicación física del marcador en el

genoma (por ejemplo, "0.0").



Archivos VCF



Un archivo VCF (Variant Call Format) es un formato de archivo utilizado en genómica 
para representar información sobre variantes genéticas, como SNP (Single Nucleotide
Polymorphisms), inserciones, deleciones y otros tipos de variaciones genéticas. 

Un archivo VCF contiene detalles sobre la posición de las variantes 

en el genoma, las bases originales y las variantes, la calidad de la 

llamada de la variante y más información relacionada con la 

variante.



1. Análisis de variantes genéticas: Los archivos VCF se utilizan para almacenar y

compartir datos sobre variantes genéticas identificadas en estudios de secuenciación de

ADN. Esto permite a los investigadores analizar las diferencias genéticas entre

individuos o poblaciones

2. Asociación de variantes con fenotipos: Los archivos VCF se utilizan en estudios de

asociación genómica (GWAS) para identificar variantes genéticas que puedan estar

relacionadas con características fenotípicas, como enfermedades, rasgos físicos o

respuestas a tratamientos médicos.



3. Análisis de poblaciones y evolución: Los archivos VCF se utilizan para estudiar la

variación genética en poblaciones y rastrear la evolución genómica a lo largo del tiempo.

4. Filogenética y taxonomía: Los archivos VCF también se utilizan en la filogenética y la

taxonomía molecular para comprender las relaciones evolutivas entre diferentes especies

y poblaciones.



##fileformat=VCFv4.2

##INFO=<ID=DP,Number=1,Type=Integer,Description="Depth">

##FORMAT=<ID=GT,Number=1,Type=String,Description="Genotype">

#CHROM  POS     ID      REF     ALT     QUAL    FILTER  INFO    FORMAT  Sample1 Sample2 Sample3 Sample4 Sample5

1       1001    SNP1    A       G       .       PASS    DP=50   GT      0/0     0/1     1/1     0/0     1/0

1       2002    SNP2    C       T       .       PASS    DP=45   GT      1/1     0/0     0/1     1/0     0/0

1       3003    SNP3    G       A       .       PASS    DP=60   GT      0/1     0/1     0/0     1/1     0/0

1       4004    SNP4    T       C       .       PASS    DP=55   GT      0/0     0/0     1/1     0/0     1/1

1       5005    SNP5    A       T       .       PASS    DP=48   GT      0/1     0/0     0/1     1/0     0/1

Ejemplo de archivo VCF





EMPLEO DE DATOS PARA ANÁLISIS DE 
ASOCIACIÓN FENOTIPO-GENOTIPO



Paso 1: Crear un archivo de configuración PLINK (plink.ped y plink.map)

Primero, debes tener dos archivos: uno para los datos fenotípicos y genotípicos (plink.ped) y otro 
para la información de los marcadores (plink.map). Aquí está un ejemplo de cómo podrían ser estos 
archivos:

1 1 0 0 1 1 A A G G C C T T A A

2 1 0 0 2 2 C C T T G G T T G G

3 1 0 0 1 2 A A T T C C C C T T

4 2 0 0 2 1 G G C C G G G G A A

5 2 0 0 1 2 C C G G T T C C G G

6 1 0 0 2 1 T T G G T T C C T T

7 2 0 0 1 1 A A G G C C C C G G

8 1 0 0 2 2 C C T T G G C C G G

9 2 0 0 1 2 G G C C G G T T C C

10 2 0 0 2 1 T T G G C C G G A A

plink.ped
FID IID PID MID SEX PHE GENOTIPE DATA



En el archivo PLINK .ped, cada columna representa información específica sobre los individuos en tu estudio. 

Aquí está la interpretación de cada columna en el archivo PLINK .ped:

1.Family ID (FID): Identificación de la familia o grupo al que pertenece el individuo.

2.Individual ID (IID): Identificación única de cada individuo en el estudio.

3.Paternal ID (PID): Identificación del padre biológicodel individuo

4.Maternal ID (MID): Identificación de la madre biológicadel individuo.

5.Sex (SEX): Género del individuo. Generalmente, se utiliza una convención numérica, donde 1

representa a los hombres y 2 a las mujeres.

6.Phenotype (PHE): El valor fenotípico del individuo para el rasgo o característica de interés en

el estudio. Puede ser una puntuación, un diagnóstico binario, una categoría, etc.

7.Genotype Data: A partir de la columna 7 en adelante, se proporcionan los genotipos de los

marcadores genómicos para cada individuo. En el ejemplo, se usan letras para representar

los alelos marcadores



1 SNP1 0 1

1 SNP2 0 2

1 SNP3 0 3

1 SNP4 0 4

1 SNP5 0 5

El archivo .map contiene información sobre cada marcador (por lo general SNPs) que se 

genotipó en el archivo .ped. Cada línea del archivo representa un marcador y las columnas 

están organizadas de la siguiente manera:

plink.map 1. Cromosoma: Número del cromosoma o designación 

del cromosoma.

2. ID del marcador: Identificación única para el 

SNP/marcador.

3. Distancia genética: Distancia desde el marcador 

anterior (generalmente en morgans o centimorgans). 

En muchos archivos .map, este valor puede ser 0 si 

no se dispone de datos de mapa genético.

4. Posición física: Posición del marcador/SNP en el 

cromosoma (por lo general en bases/pares de 

bases).



UBICACIÓN DE LOS ARCHIVOS



genotipos.ped



genotipos.map



Ejemplo simplificado de unificación de Archivos VCF y Fenotipos

ID,Phenotype

1,0.75

2,0.60

3,0.90

4,0.45

5,0.80

Archivo de fenotipos se presenta en archivo tipo  CSV

Donde:

ID: identificador del individuo

Phenotype: fenotipo de interés.

Contiene información para cinco individuos.



##fileformat=VCFv4.2
##INFO=<ID=DP,Number=1,Type=Integer,Description="Depth">
##FORMAT=<ID=GT,Number=1,Type=String,Description="Genotype">
#CHROM  POS     ID      REF     ALT     QUAL    FILTER  INFO    FORMAT  Sample1 Sample2 
Sample3 Sample4 Sample5
1       1001    SNP1    A       G       .       PASS    DP=50   GT      0/0     0/1     1/1     0/0     1/0
1       2002    SNP2    C       T       .       PASS    DP=45   GT      1/1     0/0     0/1     1/0     0/0
1       3003    SNP3    G       A       .       PASS    DP=60   GT      0/1     0/1     0/0     1/1     0/0
1       4004    SNP4    T       C       .       PASS    DP=55   GT      0/0     0/0     1/1     0/0     1/1
1       5005    SNP5    A       T       .       PASS    DP=48   GT      0/1     0/0     0/1     1/0     0/1

Este archivo VCF de ejemplo contiene información ficticia de cinco SNPs y cinco individuos. Los
genotipos están representados en el formato "GT" (genotype), donde "0/0" indica homocigoto
para el alelo de referencia, "0/1" indica heterocigoto y "1/1" indica homocigoto



# Crear un archivo .ped desde el archivo CSV de fenotipos

plink --vcf ejemplo.vcf --pheno fenotipos.csv --make-bed --out resultado

# Unificar los archivos de genotipos y fenotipos

plink --bfile resultado --merge-list lista-archivos.txt --out unificado

# Donde "lista-archivos.txt" es un archivo de texto que contiene la lista de archivos VCF a unificar:
# ejemplo.vcf
# (otros archivos VCF si es necesario)

# Finalmente, puedes utilizar el archivo unificado (unificado.bed, unificado.bim, unificado.fam) para tus 
análisis en PLINK 1.9.

Ahora, para unificar el archivo VCF y el archivo CSV de fenotipos en PLINK 1.9, puedes utilizar el 

siguiente script:



Análisis de Datos con PLINK 1.9



SOFTWARES REQUERIDOS

• The R Project for Statistical Computing

• RStudio Desktop

• PLINK 1.9 - cog-genomics.org

https://www.r-project.org/
https://www.cog-genomics.org/plink/


ANÁLISIS CON ARCHIVOS  MAP Y PED UTILIZANDO PLINK 1.9



Limpiamos área de trabajo

Cargamos Librería de análisis 























Evaluación de resultados 
con PLINK 1.9



CHR SNP BP A1 F_A F_U A2 CHISQ P OR

1 SNP1 1 C 0.75 0.00 A 6.00 0.014 NA

1 SNP2 2 T 0.75 0.00 G 9.60 0.002 NA

1 SNP3 3 G 0.75 0.25 C 4.00 0.046 9.00

1 SNP4 4 T 0.40 0.33 C 0.07 0.790 1.33

1 SNP5 5 A 0.00 0.75 G 7.88 0.005 0.00



1.CHR: Esta columna muestra el número de cromosoma al que pertenece el marcador genómico.

2.SNP: Aquí se muestra el nombre o identificador del marcador genómico.

3.BP: Indica la posición física del marcador en la secuencia del genoma humano.

4.A1: Muestra el alelo mayoritario (alfabeto) en la muestra.

5.F_A: Proporción de alelo mayoritario en casos (fenotipo positivo).

6.F_U: Proporción de alelo mayoritario en controles (fenotipo negativo).

7.A2: Muestra el alelo minoritario (alfabeto) en la muestra.

8.CHISQ: Estadística chi-cuadrado que evalúa la asociación entre el marcador y el fenotipo.

9.p: El valor p asociado a la estadística chi-cuadrado, que indica la significancia estadística de la 

asociación.

10. OR: La razón de probabilidades (odds ratio) que indica la fuerza y dirección de la asociación.



CHR SNP BP A1 F_A F_U A2 CHISQ P OR

1 SNP1 1 C 0.75 0.00 A 6.00 0.014 NA

Este resultado indica que el SNP1 en el cromosoma 1 está asociado de manera significativa con el fenotipo 

de interés. La proporción del alelo mayoritario en casos es alta en comparación con los controles, y el valor 

p es menor que 0.05 (umbral típico de significancia). Sin embargo, no se proporciona el valor del odds ratio 

(OR), por lo que no se puede determinar la fuerza y la dirección de la asociación.

CHR SNP BP A1 F_A F_U A2 CHISQ P OR

1 SNP2 2 T 0.75 0.00 G 9.60 0.002 NA

Similar a SNP1, SNP2 en el cromosoma 1 muestra una fuerte asociación con el 

fenotipo de interés, con un valor p muy significativo. Sin embargo, nuevamente, no 

se proporciona el odds ratio (OR).



CHR SNP BP A1 F_A F_U A2 CHISQ P OR

1 SNP3 3 G 0.75 0.25 C 4.00 0.046 9.00

SNP3 muestra una asociación significativa con el fenotipo de interés. La proporción del 

alelo mayoritario en casos es alta, mientras que en controles es intermedia, lo que sugiere 

una asociación positiva. El odds ratio es de 9.00, lo que indica un mayor riesgo asociado 

con el alelo mayoritario G.

CHR SNP BP A1 F_A F_U A2 CHISQ P OR

1 SNP4 4 T 0.40 0.33 C 0.07 0.790 1.33

SNP4 muestra una asociación débil y no significativa con el fenotipo. La proporción 
de alelo mayoritario en casos y controles es similar, y el odds ratio está cerca de 1, lo 
que sugiere que no hay una asociación fuerte.



CHR SNP BP A1 F_A F_U A2 CHISQ P OR

1 SNP5 5 A 0.00 0.75 G 7.88 0.005 0.00

SNP5 muestra una asociación significativa con el fenotipo, pero curiosamente, la 
proporción del alelo mayoritario en casos es 0.00, lo que sugiere que este alelo 
puede estar asociado con un menor riesgo de tener el fenotipo.



SNP3 y SNP5 muestran asociaciones significativas.

SNP1 y SNP2 también son prometedores, pero requieren una mayor investigación.

SNP4 no parece estar asociado de manera significativa con el fenotipo.



Análisis con Variant Calling Format



A diferencia de los archivos ped y map, donde 
están los fenotipos incluidos,  este caso se 
deben unificar los archivos







Programacion básica para trabajar

# clear workplace
rm(list =ls())

system("plink.exe --vcf genotipos.vcf --make-bed --allow-no-sex --out output_prefix")

system("plink.exe --bfile output_prefix --pheno fenotipos.txt --make-bed --allow-no-sex --out output_final")

system("plink.exe --bfile output_final --pheno fenotipos.txt --pheno-name Phenotype1 --allow-no-sex --assoc --out 
resultado_asociacion")

system("plink.exe --bfile output_final --pheno fenotipos.txt --pheno-name Phenotype1 --make-bed --allow-no-sex --
out resultado_asociacion --linear")















Porcentaje de Datos Presentes = (NMISS / Tamaño de Muestra Total) * 100       (95-99%)



Ejemplo Práctico:

En la tabla, el SNP1 tiene un BETA de -8.167, lo que sugiere un efecto negativo 
sustancial en el fenotipo por cada alelo adicional del SNP1. 

Sin embargo, el valor p asociado (0.2684) no es estadísticamente significativo (si 
consideras un umbral de 0.05), lo que implica que debes ser cauteloso al interpretar 
este resultado.

Reflexión Final:

El valor BETA debe ser interpretado siempre en conjunto con otros parámetros y en el 
contexto específico de tu estudio y fenotipo de interés. 

Además, realizar validaciones y replicaciones del estudio puede ayudarte a confirmar y 
entender mejor la importancia y relevancia de tus hallazgos.



El único medio de alcanzar el 

éxito y lograr todos nuestros 

objetivos, es seguir el camino 

correcto, el camino del honor, 

la amistad y el trabajo en 

equipo”

Precepto Samurai
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