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Cada una de las células somaticas de un individuo normal de la es-
pecie humana cuenta con 46 cromosomas, de los cuales 23 provie-
nen de la madre (aportados por el ovulo) y 23 proceden del padre
(dados por el espermatozoide). El cigoto, célula que se forma
cuando ocurre la fertilizacion, tiene por consiguiente 46 cromoso-
mas, y mediante sucesivas divisiones de mitosis origina los millones
de células que constituyen un individuo adulto. El programa de la
diferenciacion y el desarrollo esta contenido en la dotacion cromo-
somica del cigoto. Esta dotacion es el genoma que interactua en
forma permanente con el medio ambiente para dar como resultado
el fenotivo o apariencia de cada individuo.

El cariotipo humano consta de 23 pares de cromosomas, los dos
cromosomas que forman un par se denominan homologos y uno
de ellos proviene del espermatozoide y el otro del 6vulo. De los 23
pares, 22 se llaman autosomas y estan presentes tanto en los varo-
nes como en las mujeres. Al otro par se le denomina gonosomas o
cromosomas sexuales y son dos cromosomas X en la mujer (cario-
tipo 46, XX) y un cromosoma X y un cromosoma Y en el varon
(cariotipo 46, XY). Solo hasta hace poco tiempo ha sido posible
identificar a cada uno de los miembros de un par de cromosomas
homologos, gracias al desarrollo de técnicas que logran la presencia
de bandas a lo largo de la estructura cromosomica (Fig. 1).

* Divisién de Investigacién en Genética Humana, Centro Médico Nacional, I.M.S.S.
** Escuela Nacional de Antropologia e Historia.
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Fig. 1. Cariotipo de un individuo normal de séxo masculino cuyos cromosomas mues-
tran el patré4n caracteristico de bandas G.

Con este avance en la identificacion cromosomica ha sido posi-
ble lograr una mas adecuada correlacion entre las alteraciones cro-
mosomicas y las manifestaciones clinicas por ellas producidas.

Los genes (las unidades de herencia) ocupan sitios (locus, loci)
especificos en los cromosomas. Los genes que ocupan los mismeos
loci en los cromosomas homologos se denominan alelos. Si los dos
alelos son iguales (por ejemplo AA o aa) el individuo es homocigo-
to para ese par de alelos; si los alelos son diferentes (Aa) el sujeto
es heterocigoto. El gen o la caracteristica dada por el gen que se
expresa en el estado heterocigoto se llama dominante y se designa
con mayuscula (A); el gen o la caracteristica que solamente se ex-
presa en el estado homocigoto es recesivo y se designa con mi-
nuscula (a). Los genes localizados en los autosomas se llaman auto-
somicos y los situados en el cromosoma X son genes ligados al X.

Los genes estan constituidos por acido desoxirribonucléico
(ADN), el cual es una secuencia de polinucleotidos en forma de
hélice (modelo de Watson y Crick) en la cual intervienen cuatro
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bases nitrogenadas que se aparean especificamente: la Adenina con
la Timina (A=T) y la Citosina con la Guanina (C=G). Estas
uniones se hacen por enlaces o puentes de hidrogeno: dos enlaces
en el par A=T y tres enlaces en el par C=G. El ADN dirige la sinte-
sis de proteinas que son moléculas formadas por secuencias especi-
ficas de aminoacidos y existe colinearidad entre estas secuencias y
la de las bases nitrogenadas del codigo genético. Este codigo esta
ordenado de tal manera que tres bases nitrogenadas adyacentes
(una tripleta o codon) significan o traducen un aminoacido en un
codigo o clave que no presenta sobreposicion, ya que una base solo
interviene en un codon; es degenerado en el sentido de que un mis-
mo aminoacido puede ser codificado por mas de un triplete, y es
universal ya que los mismos aminoacidos son codificados por los
mismos codones a lo largo de la escala biologica.

La secuencia del codigo genético puede alterarse por un proceso
denominado mutacion, lo cual puede ocasionar cambios en la se-
cuencia de aminoacidos de la proteina que es sintetizada por ese
gen, con lo cual la proteina puede realizar en forma deficiente o
no cumplir la funcion que normalmente le esta asignada. Asi por
ejemplo, en la anemia de células falciformes el individuo afectado
produce hemoglobina S en vez de la hemoglobina normal A. La di-
ferencia entre estas dos hemoglobinas es una simple substitucion
de aminoacidos: la hemoglobina A tiene un acido glutamico en la
posicion sexta de la cadena beta, mientras que la hemoglobina S en
esta misma posicion, en lugar de acido glutamico presenta valina.
Todas las manifestaciones clinicas de la enfermedad drepanocitica
se originan en este simple cambio bioquimico, en el que una base
de la tripleta del codigo genético fue substituida por otra, modifi-
candose por consiguiente la secuencia de aminoacidos de la pro-
teina.

No en toda la patologia humana el componente genético puede
discernirse tan claramente: hay trastornos ocasionados casi entera-
mente por factores genéticos (sindrome de Down, acondroplasia),
otros son casi completamente debidos a factores ambientales (po-
liomielitis, traumatismos), mientras que en otros, tanto los facto-
res genéticos como los ambientales juegan un papel preponderante
(diabetes, esquizofrenia).

En nuestro medio, la mayor parte de estudios de genética de po-
blacion se refieren a cuantificar el impacto que los trastornos de
naturaleza hereditaria tienen en la poblacion. Existen, sin embargo,
importantes trabajos que estiman la frecuencia de genes que deter-
minan caracteristicas que se encuentran normalmente en la pobla-
cion, tal como ocurre por ejemplo con los grupos sanguineos.

Los grupos sanguineos son caracteristicas determinadas genetl-
camente; algunos como el grupo ABO corresponden a alelos multi-
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ples. Los genes que determinan el grupo A o el grupo B son codo-
minantes y los dos son dominantes con respecto al grupo O.

Varios investigadores en el area de la genética han realizado tra-
bajos para establecer la frecuencia de los grupos sanguineos en la
poblacion mexicana. Asi, por ejemplo, Salazar Mallén y Arias!
estudiaron la frecuencia del grupo sanguineo Diego que es carac-
teristico de las poblaciones mongoloides, en una poblacion indige-
na mexicana y encontraron este factor en el 20% de los casos.

Mas recientemente Lisker y cols.?2 realizaron un estudio sobre la
frecuencia de varios marcadores genéticos en algunas poblaciones
de la costa de México e incluyeron en este estudio la determina-
cion de los antigenos sanguineos A, B, M, N, C, ¢, D, E, e, V,
Duffy y Diego. Las frecuencias encontradas aparecen en la tabla I.

TABLA 1

FRECUENCIA ALELICA DE GRUPOS SANGUINEOS EN
POBLACIONES DEL GOLFO DE MEXICO

Alelos Frecuencias [imites
A 0.0815-0.1893
B 0.0378-0.0945
o 0.7294-0.8667
M 0.6028-0.6560
N 0.3440-0.3972
CDe 0.4337-0.4985
cDE 0.1890-0.3037
cde 0.1281-0.1820
eDe 0.0279-0.0981
CDE 0.0178-0.0705
Cde 0.00 -0.0034
CDY% 0.00 -Q.0283
Cde 0.00 -0.0196
A 0.1035-0.1599
Fy? 0.4060-0.6023

Di? 0.0174-0.2148
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Los resultados de este estudio demuestran un importante com-
ponente negro en la muestra de esta poblacion; principalmente por
el hecho de que el antigeno V se encontro con una frecuencia ele-
vada y éste es un marcador que esta ausente en las poblaciones in-
digenas y caucasicas pero que, se encuentra aproximadamente en
el 40% de la poblacion negra.3

Otros estudios de poblacion se refieren a la busqueda de la fre-
cuencia de algunos rasgos que son importantes como condicionan-
te de patologia. Los mas estudiados corresponden a la frecuencia
de hemoglobinas anormales, de deficiencia de la Glucosa 6 Fosfato
Deshidrogenasa y de pseudocolinesterasa sérica.

Lisker vy cols.4 estudiaron la frecuencia de estos marcadores en
distintos grupos indigenas de la Republica y encontraron en 2,000
indigenas estudiados, solo 6 casos de hemoglobina anormales: 6
nahuas y un mayateco con hemoglobina Méx. y Chol con Hb Chia-
pas y 2 chontales con Hb S. En 1,409 individuos indigenas de sexo
masculino, solo 8 sujetos presentaron deficiencia de Glucosa 6
Fosfato Deshidrogenasa (G-6 PD) (2 mixtecos, 4 nahuas y 2 chon-
tales). Estas bajas frecuencias indican una mezcla reducida de las
comunidades indigenas con la poblacion negra, siendo notable el
hecho de que los casos que mostraron anomalias se encontraron en
poblaciones localizadas cercanas a la costa. El mérito de este traba-
jo radica no solo en la descripcion de las frecuencias de los marca-
dores en estas poblaciones, sino que permitic descubrir dos razas
mutantes en la Hb: las que hoy se conocen como Hb Méxice y Hb
Chiapas.

Estos hallazgos contrastan con los resultados obtenidos en los
estudios de poblacion de las costas donde llama la atencion la alta
frecuencia de hemoglobina S y de deficiencia de la G-6 PD, lo cual
corrobora el hecho sefialado previamente del fuerte componente
negro en estas poblaciones. A pesar de que los autores no encon-
traron evidencia sobre la posible ventaja selectiva de cualquiera de
estas anormalidades vale la pena senalar que los heterocigotos para
el gen de la hemoglobina S responden mejor que los homocigotos
normales a la infestacion por plasmodium falciparum por lo cual
en aquellas areas en donde la malaria era o es endémica, se encon-
traba una frecuencia elevada de este alelo.

Quizas resulte de utilidad recordar que el gen responsable de la
produccion de G-6 PD se localiza en el cromosoma X y que la defi-
ciencia de esta enzima se pone de manifiesto principalmente en los
varones, ya que éstos son hemicigotos para el gen, por lo que pue-
den presentar crisis de hemolisis severa frente a algunos agentes
terapéuticos como la primaquina o incluso ante derivados de algu-
nas plantas como la Viscia Faba.

Lisker y cols.5 igualmente realizaron un estudio de estos marca-
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dores en una muestra de la comunidad espafiola inmigrante en la
ciudad de Mexico. Los autores no encontraron hemoglobinas anor-
males ni deficiencia de la G-6 PD en esta poblacion, lo cual con-
cuerda con los hallazgos de Motulsky en otras poblaciones de ori-
gen caucasico.s

Vale la pena senalar que en estos estudios de poblacion se han
encontrado variantes de algunos marcadores que no parecen tener
ninguna manifestacion fenotipica anormal pero cuyo significado a
nivel biologico no ha sido esclarecido. Asi, por ejemplo, Lisker y
Zarate encontraron una variante de movilidad lenta de la albumina
conocida como albumina México.”

En cuanto a estudios de citogenética de poblacion, Salamanca y
cols.® realizan actualmente una investigacion en recién nacidos con-
secutivos, con el objeto de conocer las frecuencias de las anormali-
dades cromosomicas en esta poblacion. El analisis con técnicas ci-
togenéticas usuales revela, segin puede apreciarse en la Tabla II,
una elevada frecuencia de algunas alteraciones cromosomicas, par-
ticularmente del sindrome de Down.

TABLA 11

ANORMALIDADES CROMOSOMICAS CONSTITUCIONALES EN 5,125
RECIEN NACIDOS CONSECUTIVOS EN LA CIUDAD DE MEXICO

No. de
Tipo de anormalidad casos Frecuencia

Sindrome de Down 13

Trisomia 21 (XY o XX, +21) 12 1/427

46, XX,—14,+t(14:21) (pli:pll) 1
Trisomia 18

47 XY o XX,+18 2 1/2562
Sindrome de Klinefelter

47 XXY 3 1/854 H
Sindrome XYY

47 XYY 2 1/1281 H
Sindrome de Tumer

45.X0 1 1/2562 M
Sindrome del extrametacéntrico

47 XY o XX,+ mar metac. 2 1/2562
Translocaciones robertsonianas 3 1/1T708

46, XX, —14,+t(14:21) (pll;pll) 1

45, XY o XX,—13,—14,+t(13:14) (pli;pll) 2
Otros rearreglos estructurales 8

TOTAL 34 1/151

H = Hombres M = Mujeres
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Este es un hecho epidemiologico de singular importancia en
nuestra poblacion. Se conoce desde hace tiempo que la edad ma-
terna avanzada favorece la aparicion de aneuploidias cromosomi-
cas principalmente de la trisomia 21, siendo esta influencia mas
notoria a partir de los 35 anos. La frecuencia de sindrome de
Down en nuestra poblacion es cuatro veces mayor que la encon-
trada en los paises escandinavos y la explicacion de esta notable
diferencia puede encontrarse en el hecho de que mientras en los
paises escandinavos la proporcion de madres que tienen hijos a los
35 o mas anos de edad es del 1%, en nuestro medio esta propor-
cion alcanza cifras cercanas al 20%. Por esta razon es importante
que la poblacion general conozca los riesgos que existen para el
producto cuando la reproduccion se hace a edades avanzadas.
Debe mencionarse que la edad paterna avanzada favorece la apari-
cion de mutaciones dominantes de novo y que tienen influencia
sobre la no separacion cromosomica a partir de los 55 anos.

En nuestro laboratorio también se han desarrollado estudios
para conocer la frecuencia de variantes o polimorfismos cromoso-
micos en la poblacion de recién nacidos consecutivos. Utilizando la
tecnica de bandas C descrita por Salamanca y Armendares®, que
pone de manifiesto la localizacion cromosomica de la heterocro-
matina constitutiva, se estudio la frecuencia de estos polimorfis-
mos en 1,000 recién nacidos consecutivos.!¢ Como puede apreciar-
se en la Tabla III, el 29% de los recién nacidos analizados presenta-
ron polimorfismo Gnico o asociado en su heterocromatina consti-

tutiva. Los polimorfismos mas frecuentes fueron lgh+, 9gh+, Dsat,
Gpt+y Yqt.

TABLA III

NUMERO DE CASOS CON POLIMORFISMOS UNICOS
Y ASOCIADOS DE HETEROCROMATINA CONSTITUTIVA
EN 1,000 RECIEN NACIDOS CONSECUTIVOS

Numero
Polimorfismo de casos Por ciento
Unico 226 22.6
Doble ol 5.1
Triple 10 1.0
Cuadruple 1 0.1
Quintuple 1 0.1

TOTAL 289 28.9
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Es notable el hallazgo de que cerca de la tercera parte de los
recién nacidos estudiados presenta un polimorfismo de heterocro-
matina constitutiva que implique una variacion cuantitativa de 50
por ciento mayor o menor de lo considerado como normal en la
poblacion.

Llama la atencion que los polimorfismos tuvieron frecuencias
muy simil..;’es en ambos sexos, cuando no se tomaron en cuenta
los polimorfismos del cromosoma Y, presentes por supuesto sola-
mente en el sexo masculino. A este respecto, debe senalarse que el
7% de los varones presentaron polimorfismo Unico de la porcion
distal del brazo largo del cromosoma Y.

Los polimorfismos de la heterocromatina constitutiva revisten
interés porque en estas areas cromosomicas se localiza el ADN sa-
telite o repetitivo que contiene secuencias de bases nitrogenadas de
aproximadamente 300 a 400 nucleotidos que se repiten de mil a
un millon de veces a lo largo del genoma y que poseen un alto con-
tenido de pares de bases adenina-timina.

No se conoce bien el papel funcional de la heterocromatina
constitutiva pero se supone involucrada en los mecanismos de re-
gulacion del proceso de diferenciacion y desarrollo y probablemen-
te en los fenomenos de transformacion neoplasica.l!

Se conocen algunas asociaciones de polimorfismos con distintos
sindromes dismorfologicos. Asi por ejemplo, Gardner y cols.12 des-
cribieron el polimorfismo lgh+ en el sindrome de Meckel y Sala-
manca y cols.!3 lo han descrito en un caso de sindrome de Chediak-
Higashi. Es necesario profundizar mas en estas asociaciones pero es
probable que las variaciones cuantitativas importantes de la hetero-
cromatina constitutiva se asocien con algunas malformaciones con-
génitas.

Como se menciono anteriormente los estudios sobre la estructu-
ra genética de la poblacion mexicana se han orientado esencial-
mente a la investigacion de los diversos marcadores sanguineos y
su distribucion, y al estudio de distintos polimorfismos en algunas
poblaciones urbanas y rurales.

Son pocos los estudios que existen sobre la carga genética de los
genes dominantes o recesivos, sean éstos autosomicos o ligados al
sexo, responsables de enfermedades hereditarias. Igualmente es
poco lo que se conoce sobre la frecuencia o distribucion de anoma-
lias cromosomicas asociadas a malformaciones congénitas o a de-
fectos mentales.

Se han senalado los estudios de citogenética de poblacion en
recien nacidos consecutivos realizados por Salamanca y cols.? Mas
recientemente Cardenas y Salamanca realizaron un estudio citoge-
nético, antropométrico y de dermatoglifos en 330 nifios que pre-
sentaban retardo mental pero que asistian a escuelas especiales de
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la S.E.P. En este estudio se trato de reconocer los factores genéti-
cos y ambientales responsables de subnormalidad mental y mal-
formaciones.14

Estos estudios son importantes en tanto que la subnormalidad
mental constituye un alto gravamen para la sociedad, no solo en
términos del individuo como unidad biolégica, sino como integran-
te de la misma. Es de interés sefialar ademas que nicleos importan-
tes de la poblacion se ven afectados con problemas de retardo
mental.

Aunque no existen estudios amplios de poblacion sobre la de-
teccion de errores innatos del metabolismo, Velazquez y cols.!s en
un estudio de tamiz genético de recién nacidos, han encontrado
frecuencias similares en la poblacion mexicana a las de otras pobla-
ciones.

En el estudio citogenético realizado en los nifios institucionaliza-
dos fue altamente significativo el nimero de anormalidades cromo-
somicas constitucionales, polimorfismos y de anormalidad cromosoé-
mica inespecifica, hecho que puede observarse en la tabla IV.

TABLA IV

ESTUDIO CITOGENETICO EN NINOS CON RETARDO
MENTAL DE ESCUELAS ESPECIALES DE LA
SECRETARIA DE EDUCACION PUBLICA

ANORMALIDADES ANORMALIDADES
CROMOSOMICAS CROMOSOMICAS
CONSTITUCIONALES POLIMORFISMOS INESPECIFICAS
No. de No. de No. de
Anormalidades Ccasos Polimorfirmos Cas0s Anormalidades Cas08
46 XX /4T XX +21 2 1gh+ 6 Brechas 29
46 XY /47 XY +21 3 9qh+ T Isobrechas 1
46,XY /47 XXY 2 16gqh+ 4 Fracturas 8
46 XY 47T XYY 1 17sat 4 Fragmentos ]
45,X0 /46 XY 1 | Dp+ 2 Inestabilidad
centromérica 8
46 XX 47 XX +met 1 Gp+ 7
Bq+ 1 Gp—
Yott 14
TOTAL 11 TOTAL 46 TOTAL 68
Tetraploidias 5
Triploidias 3
TOTAL *

n =295
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En las anormalidades cromosomicas se encontraron aberracio-
nes, tanto de tipo autosomico como gonosomico, aunque fue nota-
ble que las anormalidades encontradas sean del tipo mosaico o
mixoploidia.

Es probable que el hecho de que .exista en ésos casos una linea
cromosomica normal explique un retardo mental y una dismorfo-
logia menos acentuados que los presentados por sujetos en que so-
lo la linea cromosomica anormal esta presente.

En cuanto a los polimorfismos de la heterocromatina constituti-
va (que son variantes cuya frecuencia en la poblacion es mayor de
lo que se esperaria solo por la frecuencia de mutacion recurrente)
fue notoria la alta frecuencia de los polimorfismos 16qh+, 17salt,
y Yq++. Los demas polimorfismos presentan frecuencias solo lige-
ramente mayores que en la poblacion general.

A pesar de no conocerse bien el significado de estos polimorfis-
mos se han asociado con sindromes dismorfologicos y retardo
mental, como se sefialo previamente. El establecimiento de esta
asociacion es de gran interés dado que la heterocromatina parece
jugar un papel muy importante en los fenomenos de diferenciacion
y regulacion celular.

Por otra parte, los patrones dermatoglificos, tablas V -y VI que
son marcadores biologicos, corroboran el hecho de que factores
responsables de la subnormalidad mental alteran también el patron
de esta caracteristica poligénica no solo en las configuraciones sino
en los hallazgos cuantitativos. Se encontraron diferencias estadisti-

TABLAV

DERMATOGLIFOS: COMPARACION DE HALLAZGOS
DE DERMATOGLIFOS ENTRE NINOS
INSTITUCIONALIZADOS Y POBLACION NORMAL

MASCULINO FEMENINO
Tipo de Figura Mano Instituc, Normal Instituc. Normal
D 9.94%# 3.3 10.32% 4.7
Arco I 11%3‘* 3.; lg.ﬂg‘ Eg.ﬂ
D 50. 55 08.5 |
Asa Cubital I 54.22 60.4 53.44 56.6
D 2.77 3.8 1.31 2.6
Asa Radial I 3.82 3.0 1.48 3.4
D 36.30 aT2 29.84 30.0
Remolino I 30.87 33.0 30.00 31.0
Arco Juntas 10,50 3.4 12.70 5.8
Asa cubital Juntas 52,60 58.1 55.98 60.7
Asa radial Juntas 3.30 3.4 1.40 3.0
Remolino _ Juntas 33.59 36.2 29,92 30.5
Cuenta total de crestas (X) 106.94%** 149 80 97 .38%%=* 139.20
Cuenta de crestas a—b T77.40% B5.80 T77.53% B6.76
*p 0.05
**p 0.01
3% p 0.001



ASPECTOS GENETICOS DE LA POBLACION MEXICANA 136
TABLA VI
DERMATOGLIFOS: COMPARACION DE HALLAZGOS
DE DERMATOGLIFOS ENTRE NINOS
INSTITUCIONALIZADOS Y PORLACION NORMAL
TRIRRADIOS
SENINRN Instituc. M Normal Instituc, ERSIE Normal
t 49.067%** 79.7 37.92%%* 73.9
t' 44 .83*%* 17.0 54.5B*%** 24.5
1 5.61 3.3 T.50%* 1.6
Accesorios 5.31 T 8.75 7
Ausente 2.06* 0.0 1.67 1.2
ANGULO atd
Institucionalizados Poblacion normal
Sexo n X D.E. n 3 D.E.
Masculino 169 91.54%%* 12.56 250 82.2 11.9
Femenino 120 92.31%*» 16.06 250 85.2 10.9
PLIEGUES
TIPO DE
PLIEGUE MASCULINO FEMENINO
Instituc. Normal Instituc. Normal
N 24.57 96.6 30.33 96.9
S 6.65 3.4 5.33 3.1
Sidney 4.34 4.0 7.79 2.4
T1 56.07 — 52.05 —
TII 8.38 — 4.51 -

*p<0.05
**p<0.01
*** p <0.001

camente significativas, al compararlos con el patron de referencia,
en los parametros de configuracion en arcos, cuenta total de cres-
tas, cuenta a—b, en la posicion de los tirradios t, t’ y t”, y el angu-
lo atd.

El estudio de las caracteristicas morfologicas, valoradas por la
antropometria, permite vincular al individuo con el ser social en
que se ubica, dado que aspectos como la alimentacion y los habi-
tos de vida afectan las medidas corporales. También es conocido
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que un desarrollo psicologico cabal depende de una cierta multipli-
cidad de estimulos ambientales. Si éstos son moderados o si estan
ausentes, la inteligencia no se desarrolla normalmente y la persona-
lidad se hace claramente atipica. El fenotipo de un sujeto es el re-
sultado de la interaccion genético-ambiental, y tanto uno como el
otro pueden ocasionar alteraciones que se expresan en fallas del
desarrollo intelectual o malformaciones congénitas.

Los datos antropométricos, analizados por grupos de edad,
muestran una curva de crecimiento de los ninos estudiados, por
debajo de la presentada por nifios de un escudio en poblacion ge-
neral. Esta valoracion se hace mas que evidente cuando se trabajan
los indices correspondientes, encontrandose una notable disarmo-
nia en el patron de crecimiento y desarrollo de la muestra analiza-
da. Como ejemplo en la fig. 2 se presenta el indice cormico.

INDICE CORMICO
55 NINAS

54

53

52.

=g INSTITUCIONALIZADOS

51
#===-=0 FAULHABER 1976

7 8 9 10 11 12 13
EDAD EN ANOS

Fig. 2, Indice edbrmico
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Fig. 2. Indice cormico

Los hallazgos de este trabajo llaman la atencion sobre los meca-
nismos etiologicos del retardo mental y la dismorfologia humana,
tanto de indole genética como de naturaleza ambiental, y las com-
plejas interrelaciones de estos factores que producen como resul-
tante el fenotipo de un individuo y resaltan el hecho de que la An-
tropologia Fisica, debe aunar su metodologia de investigacion a las
de las nuevas disciplinas en el area biomeédica, para entender en
una forma mas integral el desarrollo del ser humano.

También es de importancia estudiar cual es el componente gené-
tico en la mortalidad de una poblacion. Armendares y cols.!? estu-
diaron la magnitud del componente genético en la mortalidad in-
fantil en nuestro pais, y encontraron que de 3,411 nifios que fue-
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ron estudiados post-mortem en el Hospital de Pediatria del Centro
Médico Nacional, en un lapso de 9 afios, el 30 por ciento presenta-
ron enfermedades de causa total o parcialmente genética: el 4 por
ciento correspondio a padecimientos ocasionados por efecto de
gen simple, el 2 por ciento a aberracdiones cromosomicas y el 24
por ciento a trastornos de etiologia multifactorial (Tabla VII).
Estos valores se obtienen sin tener en cuenta entidades en las cua-
les hay un importante componente genético, como sucede en las
neoplasias y en la prematurez, por lo que los resultados obtenidos
en este estudio revelan un importante componente genético en la
mortalidad infantil, comparable a lo que se observaba en los paises
desarrollados hace dos decadas.

Los estudios a los que nos hemos referido en este trabajo de-
muestran por una parte la utilidad de los marcadores genéticos en
el campo de la antropologia, y por otra, sefialan claramente como
a medida que se controlan los factores ambientales, la patologia
genética va teniendo mayor importancia en nuestra poblacion. Re-
sulta necesario enriquecer el trabajo de investigacion en el area con
el desarrollo de estudios interdisciplinarios en los que participen
antropologos, biodlogos, quimicos, sociologos, profesiones con las
cuales la Genética tiene cada vez mayor interrelacion.
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TABLA VII
COMPONENTE GENETICO EN LA MORTALIDAD INFANTIL
Numero de Por
Clase de Padecimiento casos ciento
TRASTORNOS GENETICOS
Enfermedades por efecto de gen simple 141 4
Autosomicas recesivas 106
Autosomicas dominantes 27
Ligadas al cromosoma X 8
Anormalidades cromosomicas 65 2
Sindrome de Down 54
Sindrome de Turner 7
Trisomia 18 4
Trastornos de etiologia multifactorial 804 24
Cardiopatia congénita 355
Dismorfias 153
Aparato digestivo 108
Sistema Nervioso Central 90
Otros 188
Subtotal 1,010 30
TRASTORNOS DE ETIOLOGIA DUDOSA 13
Neoplasmas 238
Prematurez 230
TRASTORNOS AMBIENTALES 57
Infecciones y obstrucciones digestivas 626
Infecciones y obstrucciones respiratorias 610
Meningoencefalitis 334
Septicemias 235
Otros 128
Subtotal 2,401 70

TOTAL 3,411 100
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