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Resumen

Si bien existe abundante informacién sobre los diferentes
fenotipos determinados genéticamente, en el Ecuador no
existen estudios que describan la distribucién de las fre-
cuencias alélicas de diferentes caracteristicas de herencia
mendeliana. En este estudio se presenta el andlisis de 25
caracteristicas fenotipicas (21 bialélicas, 3 multialélicas y 1
poligénica) en 506 estudiantes de dos Universidades de la
ciudad de Quito. Los datos fenotipicos obtenidos fueron
analizados con la férmula de Hardy-Weinberg para deter-
minar las frecuencias alélicas. En las caracteristicas bialé-
licas se encontré una frecuencia mayor de los alelos rece-
sivos en comparacion a los dominantes. Este hecho puede
deberse al producto de la combinacidn del acervo génico,
los cruces y las relaciones histérico-geogréaficas. En cuanto
a los grupos sanguineos el O fue el mas frecuente; en el

anélisis de dermatoglifos (patrones dermatoglificos, nime-

ro dactilar total y angulo de Penrose) se observo, en gene-
ral, un comportamiento similar al reportado en otras pobla-
ciones. Todas las frecuencias alélicas y caracteristicas es-
tudiadas ayudaran a definir en parte el acervo gendico del
grupo énico ecuatoriano y sus relaciones histérico-geogra-
ficas.

Palabras clave: Frecuencias alélicas, Poblacién ecuato-
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Summary
Although there is a great amount of information on the
- different phenotypes genetically determined, in Ecuador
there is a lack of information on the allelic frequencies of
a variety of mendelian inherited characters. This study
analyzed 25 phenotypic characters (21 biallelic, 3 multia-
llelic and 1 polygenic) in 506 university students in Quito.
Phenotypic data was analyzed under Hardy-Weinberg
principies to determine the allelic frequencies. A higher
frequency for recessive alleles compared to dominant
alleles was found for biallelic characters. These results
could be due to combination in the genetic pool, crosses
and geographical-historical relationships. In blood groups,
O was the most frequent; in fingerprint characters (finger-
print patterns, total dactylar number and Penrose angle)
results were similar to those reported in other popula-
tions. All alielic frequencies and characters analyzed in
this study will help define a part of the Ecuadorian genetic
pool and its geographical-historical relationships.
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Introduccion

En la actualidad existe una gran cantidad de informacion
acerca de los diferentes tipos de fenotipos determinados
genéticamente, tales como variantes en el color, talla, tipos
de sangre, entre otros. Sin embargo, en el Ecuador no exis-
ten estudios que describan la distribucion de las frecuen-
cias alélicas de diferentes caracteristicas con un patron de
herencia mendeliana, por lo que es interesante documentar
los datos sobre algunas de éstas ya que algunas de ellas
pueden estar relacionadas con ciertos desérdenes genéti-
cos. En este estudio se presenta, precisamente, el analisis
de una serie de caracteristicas fenouplc'ls comunes realiza-
do en poblacion ecuatoriana.

Entre las caracteristicas mendelianas que pueden evaluar-
se estan las monogénicas, i.e. que estin reguladas por un
solo gen y las poligénicas que estan reguladas por varios
genes.' Los genes que regulan estas caracteristicas pue-
den presentarse en diferentes formas o alelos, cada uno
de los cuales representa un fenotipo caracteristico. Un
gen que regula una caracteristica monogénica puede ser
bialélico, i.e. que existen solo dos alelos de ese gen en la
poblacion, o multialélicos, i.e. que existen mds de dos
alelos. De acuerdo al namero de alelos, por tanto, las
caracteristicas mendelianas monogénicas pueden ser bia-
Iélicas (e.g. la estatura) o multialélicas (e.g. grupo san-
guineo ABO).

Una de las caracteristicas mendelianas poligénicas mas
interesantes son los dermatoglifos ya que se pueden pre-
sentar en una poblacién con determinado patrén: patro-
nes dérmicos normales (en la mayoria de la poblacion),
inusuales (en poblacion sana y algunos sindromes mal-
formativos) y anormales (alto porcentaje de sindromes
malformativos como el Sindrome de Turner, Down, Cri-
du-Chat, entre otros).”

El andlisis de caracteres, en definitiva, pretende identifi-
car los cambios que se producen en las poblaciones y que
dan lugar a su variacion ya que las poblaciones naturales
no se ajustan a los modelos tedricos de la Genética de
Poblaciones.? La situacién real de una poblacién natural
es que existen muchos loci con varias series alélicas y las
frecuencias de estos alelos cambian debido a diferentes
procesos como son la migracién, mutacion, seleccion y
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deriva génica, los cuales, ademds, ocurren simultanea-
mente. Las frecuencias de los diferentes alelos, por tanto,
varian entre poblaciones o grupos étnicos.

El Ecuador es un pais con una poblacion de carac-
teristicas fenotipicas diversas debido al gran entrecru-
zamiento inter-étnico, mayormente de origen hispanico y
amerindio. La poblacion estd compuesta en un 60% por
mestizos, 30% por nativos amerindios, 8% de negros y
2% de otros grupos étnicos como caucdsicos, mongo-
loides y arabes.* La mezcla poblacional por lo tanto
determina un flujo genético importante que induce la
aparicion de caracteristicas complejas que se ven influ-
enciadas por determinantes geogrificos y ambientales
- que permiten la adaptacion del individuo al medio donde
éste se desarrolla. Estos cambios evolutivos, muchos de
ellos utiles, trazan un perfil poblacional tipico y colabo-
rarian en la elaboracion de un patrén de caracteres que
podrian ayudar en la deteccién de mutaciones o altera-
ciones genéticas.’

Materiales y Metodos

Se realizé un’estudio descriptivo en el cual se evaluaron
25 caracteristicas fenotipicas en 506 estudiantes de dos
Universidades de la ciudad de Quito durante un periodo
de tres afios. Se evaluaron 21 caracteristicas bialélicas
(Tabla 1) en los 506 individuos; 3 multialélicas (grupo
sanguineo ABO, color y tipo de cabello): en ¢l grupo
ABO se evaluaron 201 individuos, para el color de
cabello 139 individuos y para el tipo de cabello 152
individuos; la caracteristica restante analizada, el patron
de dermatoglifos (configuraciones formadas por las
eminencias y surcos de la piel que cubren la planta de
pies y manos), es poligénica y se la estudié en 50 indivi-
duos. La metodologia usada para el analisis de los
dermatoglifos fue determinar los patrones denominados
como torbellino (W), presilla cubital (U), presilla radial
(R) o arco (A), adicionalmente para establecer una carac-
terizacién mas exacta se determiné el nimero dactilar
total (namero de crestas que cortan la linea de unién
entre el trirradio y el centro de la mano) y el angulo de
Penrose (magnitud del angulo que forman los trirradios
digitales que estdn en la base de los dedos indice y meiii-
que con el trirradio axial).

Para la evaluacioén y cdlculo de las frecuencias de siste-
mas bialélicos, los datos fueron analizados con la féormu-
la de Hardy-Weinberg (p2+2pq+q2), la cual afirma que
en una poblacion equilibrada, las frecuencias, tanto de

los alelos como de los genotipos, permanecen equilibra-

das de una generacién a otra.’

Resultados y Discusion _

Para las caracteristicas bialélicas se obtuvieron las fre-
cuencias de los alelos recesivos y dominantes detalladas
en la Tabla 1. En general, se observa una mayor frecuen-
cia de alelos recesivos en comparacion a los dominantes
(Tabla 1), es decir, que de las caracteristicas analizadas,
la mayoria presentan rasgos recesivos en nuestra pobla-
cion. Entre los alelos recesivos cuya frecuencia es mas
alta en la poblacion estan la ausencia de canas, la forma

de la nariz recta y el labio superior hendido. No obstante,
las caracteristicas dominantes son mds comunes que las
recesivas en la produccién normal de insulina, el uso
manual diestro y el factor Rh positivo.

Tabla 1. Frecuencias de los alelos dominante y
recesivo en las caracteristicas bialélicas

Caracter Dominante Recesivo P Q
Produc. insulina Normal (Y) Diabetes (y) 1.000 0.000
Uso manual Diestro (Z.) Zurdo (z) 0.765 0.235
Lengua doblada Presencia (U) Ausencia (u) 0410 0.590
Factor RH RH+ (W) RH- (w) 0.673" 0.327
Orificios nasales Anchos (O) Estrecho (o) 0.320 0.680
Dedos - Cortos (X) Largos (x) 0.363 0.637
Lengua enrollada Forma U (E) Ausencia (¢) 0.443 0.557
Vello en falanges Presencia.(B) Ausencia (b) 0.255 0.745
Lébulos-oreja Libres (L) Adheridos (1) 0.382 0.618
Estatura . ‘Baja (S) Alta (s) 0242  0.758
Orejas Grandes (Q) Pequefias (q) 0.263 0.737

._Separacién pulgar Angulo 45° (I) Escuadra (1) 0.221 0.779
Pulgar sobrepuesto 1zquierdo (K) Derecho (k) 0.307 0.693
Pestanas lcm. Largas (G) Cortas (g) -~ 0.263 0.737
Forma de falang Curva (F) Recta (f) 0.196 0.804
Labio superior Recto (M) Hendido (m) 0.115 0.885
Linea del pelo Pico de viuda (V) Recta (v) 0.178 0.822
Pecas Presencia (P) Ausencia (p) 0.146 0.854
Hoyuelos-mejilla Presencia (H) Ausencia (h) 0.137 0.863
Forma de nariz Convexa (N) Recta (n) 0.106 0.894
Canas Prematuros (T) No canoso (t) 0.075 0.925

En general, pareceria que en la poblacion estudiada la
seleccion favorece a las caracteristicas recesivas como la
ausencia de canas.y pecas; de esta manera, las caracte-
risticas dominantes y recesivas mas frecuentes encontra-
das en el estudio, estarian definiendo parte del grupo
étnico ecuatoriano. Tal vez, el hecho de que exista una
mayor frecuencia de ciertos caracteres, conocidos gene-
ralmente como recesivos, se deba al producto de la com-
binacion del acervo génico, los cruces y las relaciones
historico-geograficas.

Las caracteristicas estudiadas en su mayoria son heredita-
rias, sin embargo, también pueden estar influenciadas por
el ambiente como en el caso de la estatura. Asi, se cono-
ce que el crecimiento post-natal es determinado tanto por
factores hereditarios como ambientales tales como la
nutricion, enfermedades, clima y altitud; respecto a este
iltimo factor se conoce que la estatura dc los nifios que
crecen en zonas altas difiere significativamente de la de
los que crecen en zonas bajas. lo cual puede deberse a
una respuesta adaptativa al estrés de la hipoxia debida a
la altura, frio y nutricion limitada,’ esto podria explicar la
alta frecuencia del alelo de estatura baja encontrada en
este estudio puesto que la poblacion analizada en su
mayor parte es proveniente de Quito o de la sierra ecua-
toriana, i.e., de zonas con una altitud superior a los
2500msnm. Este hallazgo demuestra, ademas, que la pre-
sencia mayoritaria de determinados alelos en la pobla-
cidon responde a una adaptacion de la poblacion a las
condiciones ambientales a las que estan sometidos y que
actuan como una fuerza de seleccion.

En cuanto a las frecuencias del sistema sanguineo ABO
se observo que el tipo O es el mas frecuente en la pobla-
cién de estudio con el 63% (Tabla 2). En general, cada
grupo poblacional presenta una frecuencia especifica de
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cada tipo sanguineo; as por ejemplo, en la africana s¢ ha
detectado también un porcentaje mayoritario del tipo O
(58,28%).° .

Tabla 2. Distribucion fenotipica de las
caracteristicas multialélicas analizadas

Grupo sanguineo N® individuos Porcentaje
A 50 24
B 18- 9
O - 128 63
AB 5 2
Color de cabello N¢ individuos Porcentaje
Negro 67 49
Castafio 70 50
Rubio 2 1
Rojo ' 0 '
Tipo de cabello N2 individuos Porcentaje
Rizado 18 12
Lacio 68 45
Ondulado 66 43

En las caracteristicas como color y tipo de cabello se ob-
servo que existe una mayor frecuencia en el color negro
y castafio, y el tipo de cabello lacio y ondulado (Tabla 2).
Es posible que para los genes que originan la variacion
observada en el color de la piel, el color y textura del
cabello, entre otros, que suelen caracterizar poblaciones
en nuestra especie, la cantidad de variacidn no sea tan
grande como parece; asi, se ha encontrado que la diver-
gencia génica entre humanos (negroides, caucasoides y
mongoloides) es muy poca, mds o menos un 7%.’

Los patrones dermatoglificos denominados como torbe-
Ilino (W), presilla cubital (U), presitla radial (R) y arco
(A) generalmente difieren entre sexos y grupos étnicos.

En la poblacion estudiada el patron mdas frecuente, tanto
en hombres como en mujeres, fue la presilla (60%)
seguida del torbellino (30%) (Tabla 3), y no se observa-
ron diferencias significativas entre hombres y mujeres.

Tabla 3. Distribucion fenotipica de
los tipos de dermatoglifos

Tipo Porcentaje de la poblacién
De : Hombres Mujeres
dermatoglifo D 1 D 1
W '32.8 32.0 35.2 39.2
U 60.8 58.4 57.6 52.0
R 5.6 6.4 2.4 24
A 0.8 3.2 4.8 6.4

Abreviaturas: W=torbellino; U=presilla ulnar; R=presilla radial,
A=arco; D=mano derecha; I=mano izquierda .

Esta similitud en los patrones dermatoglificos entre sexos
ha sido reportada también en otras poblaciones como la
Aymara.'® Por otro lado, al analizar el niimero dactilar
total se encontrd un promedio de 130,4 en hombres y de
123,9 en mujeres. En ia bibliografia se ha reportado un

promedio de 135+ 1.8 en hombres y de 127+ 1.8 en muje-
res,” lo cual indica que nuestra poblacion estaria dentro
de los rangos establecidos mundialmente. Con respecto
al angulo de Penrose se obtuvo un promedio de 43 en
hombres y de 39.9 en mujeres. Si consideramos que el
valor normal es un promedio de hasta 45 grados,'' es evi-
dente que los datos obtenidos se ajustan a lo caracte-
rizado en otras poblaciones.

Los estudios de variantes fenotipicas pueden ser correla-
cionados con analisis poblacionales realizados con téc-
nicas de biologia molecular como la PCR o la RT-PCR.
En este contexto, la experiencia de nuestro laboratorio ha
mostrado que los datos obtenidos de la poblacion ecuato-
riana muestran ciertas variaciones en el comportamiento
de algunos genes con respecto a otros grupos; dentro dc
estas variantes se encuentra la translocacion t(14;18) que
involucra al oncogen BCL-2 en linfomas (cancer linfa-
tico), el gen hMSH2 en la poblacion general y relacio-
nado con mayor susceptibilidad al desarrollo de cincer,
el tipo de translocacion t(9;22) que produce el cromoso-
ma Filadelfia, el cual genera el oncogen bcr-abl en las
leucemias mieloides crénicas (LMC): un 92.5% de casos
presentan la reestructuracion del oncogen, pero los rea-
rreglos de los exones b3/a2 (5,4%) y b2/a2 (94,6%) son
de presentacion diferente a la de otras poblaciones en
donde se ha informado del rearreglo b3/a2 en un 60% y
b2/a2 en un 40%. En la leucemia linfoblistica aguda
(LLA) se presenta también este tipo de translocacién,
pero con una frecuencia de 42,8% con la reestructuracion
el/a2, lo cual difiere radicalmente con lo reportado para
el resto del mundo (25%). Estos datos muestran que exis-
tirla un comportamiento genético particular de nuestra
poblacidn en ciertas caracteristicas, lo cual se ha visto
confirmado con los resultados obtenidos en el andlisis de
rasgos fenotipicos que se presenta en este estudio.

En general, la observacion y medicion de las caracte-
risticas de las poblaciones naturales y el andlisis matema-
tico de estas obscrvaciones permite obtener una aproxi-
macion de la estructura genética de las poblaciones para
observar la variacion durante muchas generaciones, aso
en la mayoria de individuos mostraran un fenotipo -el
fenotipo Optimo- adaptado a su propio hébitat.
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