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RESUMEN

Con el propdsito de conocer el mecanismo hereditario de 16
marcadores antropoldgicos, se analizaron 203 familias del Area
Metropolitana de Monterrey, Nuevo Ledn, mediante el método de
snyder, el cual determina herencia autosdomica dominante de un
marcador. Los resultados fueron 1los silguientes: 1) Se apoyva la
hipdétesis de herencia autosdmica dominante para los marcadores:
gustacidn de FTC, lengua en tagquito, tipo de cerUmen, y ldbulo de
oreja; 2) ¥ de herencia autosdOmica recesiva para ceguera total a
los colores, vello en la falange media, fisura del mentdn,
movamliento de orejas, v foso auricular, recomenddandgose para los
cuatro ltimos marcadores realaizar posteriores andlisis
Segregacionales, Ya que estos resultados estan en desacuerdo con
la literatura; 3) En los siete restantes marcadores no se logrd
detectar con certeza herencia mendeliana gimple, las razoneg de
esto pueden ser debido a errores de apreciacidn en la entrevista,
penetrancia incompleta, expresivadad variable, herencia
poligénica o a un posibie mecanismo multifactorial. Dade 1lo
anterior, se sugiere gque en futurocs provectos de genética de
poblaciones, sean utilizados con reseérva sdlo aquellos marcadores
en los cuales se logrd apoyar claramente una herencia mendellana
simple. Y de ser posible utilizar marcadores genéticos mas
confiables y precisos en los cuales influva poco o casli nada el
medio ambiental (grupos sanguineos, 1inmunoglobulinas, marcadores
de DNA, apellidos, etc).



INTRODUCCION

Uno de 1les objetivos de la Genética de Poblaciones 2s el
conocimiento de la estiuctura genetica de las poblaciones humanas
mediante el usc marcadores genéticos, que son factores
hereditarios uUtiles para caracterizar a las poblaciocnes humanas
sobre la base de la variabilidad de sus £frecuencias génicas en
los distintos grupos humanos. Dentro de ellos encontramos a los
denominados marcadores antropoldgicos, 1los gue en su mayoria no
requieren de técnicas de laboratorio muy sofisticadas para su
identi1ficacidén. Aunque estos marcadores han sido de gran utilidad
para caracterizar a las poblaciones, en algunos de ellos existen
dudas con respecto a su mecanismo de herencia vya dque mlentras
unos investigadores mencionan que determinado marcador es
heredado en forma autcsdomica dominante o0Otros sugleren gque es
autosomico recesive, O inclusc para algunos rasges se menciona
herencia por mecdio de alelos multiples (peligenes), habaendo
también gulenes sugleren que algunos de estos marcadores no son
heredables sino que mas bilen son influenciados por el medéo
ambiente. Por estas razones se consideré i1mportante evaluar el
mecanismoc hereditario de 16 marcadores antropolégicos y asi
determinar si1 estos rasgos son realmente confiables en
investigaciones de genética de poblaciones.

Con el proposito de conocer el mecanismo de segregacidn de 16
marcadores antropoldgicos se estudiaron 203 familias que residen

2an el Area Metropolitana de Monterrey, N. L.



La originalidad de la presente 1nvestigacion, radica en gue en
nuestro pais se han efectuado pocos estudios sobre la evaluacidn
de los mecanismos hereditarios de marcadores antropolodgicos,
siendo el presente el primero en realizarse en el Estado de Nuevo
Ledn.

Debido a 1la <c¢oncentracidén familiar gue se ha observado de
estos marcadores se apoya el uso de los mismos en investigaciones
de genética de poblaciones planteando la hipdtesis de gue los 16
marcadores antropoldgicos son transmitidos mediante herencia
mendeliana simple.

De acuerdo a esta hipdtesis se plantearon 1los sigulentes

abjetivos:

d) Estimar en la descendencia las frecuencias fenotipicas de cada
unc de los 16 marcadores de acuerdo a Su Sexo.

é) Estimar las frecuencias fenotipicas de <cada uno de los
16 marcadores para progenitores y descendientes, asi como las
frecuencias génicas para el total de la muestra,

¢) Evaluar el mecanismo hereditario de cada uno de los 16

marcadores antropoldgicos mediante el método de Snyder.



ANTECEDENTES .

1.- Tipo de cerumen (CER).

Hay dos tipos distintos de cerumen en el humano, los cuales se
clasifican en himedo y seco. El1 seco, es de color amarillo
grisdceo a pardo dgrisaceo, de consistencia guebradiza y seco, por
lo que comUnmente es llamado '"cerumen de arroz". E1 htmedo, es de
color café claro a café obscuro, de consistencilia pegajosa Y
himedo con apariencia amielada por lo gue algunas veces es
llamado '"cerumen de miel"”. Los dos tipos de cerumen Se
manifiestan desde el nacimiento ¥y no cambian en su naturaleza a
través de la vida (47).

En cuanto a su mecanismo de herencia, Matsunaga informa cque se
han llevado a cabo estudios familiares la mayoria de 1los cuales
apoyan la hipétesis de dgue el tipo de certimen es controlade por
un par de alelos autosdmicos con dominancia completa, siando WW o
Ww el genotipo de certimen humedo, y ww el genotipo de certmen
seco (47). Hay un estudio realizado en México donde se utiliza al
método de Snyder gue apova esta hipdtesis (10).

Matsunaga no encontré diferencias en las frecuencias de este
marcador entre los sexos (47). Pero si han sidc encontradas
diferencias en la distribucidn de este marcador entre las razas
humanas (4). Ademas se han hecho numerocsos estudios sobre la
frecuencia de este marcador en el wmundo (47), incluvendo a los

Indios Americanos (2, 43, 52, 53, 54). Se ha observado que los



Indios Americancs y los Mongoloides tienen cominmente altas
frecuencias del alelo seco, mientras gue en los Caucdsicos vy

Negros el alelo predominante es el humedo (47, 55).

2.-Gustacidén de la Feniltiocarbamida (FTC).

Fox en 1932 descubridé dque los cristales de feniltiocarbamida
eran detectados por algunas personas como una sustancia de sabor
amargo, mientras gque otras no detectaban tal sabor (15). Las
pPrimeras 1investigaciones fueron realizadas en familias utilizando
para 1la detecc;sn de FTC, el método de cristales, 1la hipodtesis
gue se asumia era que la i1nhabilid&d para probar FTC era heredada
a través de un mecanismo autosomico recesivo simple (7, 65).

Harris y Kalmus en 1949 establecieron una prueba con la cual
se mlde la facultad de apreciar diferentes soluciones de FTC ¥y
encontraron un sistema con distribucién bimodal del umbral de
gustacidn, donde los "no probadores" son homoCigotos pPara un gen
autosomico recesivo, mientras gque los "probadores” son
heterocigotos para el gen dominante T, lo cual es una evidencia
de gque su mecanismo hereditario estd determinado por un solo par
de alelos (22). Aungque algunes estudios apoyan el modelo de un
locus recesivo mara la 1inhabkilidad de probar FTC, otros han
cuestionado esta conclusidén, vya que usando pares de hermanos
encuentran una significativa desviacion del modelo recesiveo de un
locus (12. 23). Aasi Harris y Kalmus apovaron la hipdtesis de gque

noe hay influencia genética para este marcador (23), mientras que



Dass se inclind hacia una hipotesis genética (12), gquien
posteriormente trabajando con datos famillares no confirmé el
mecanismo de herencia recesaiva, v sugiridé un modelo de herencia
de dominancia incompleta con una penetrancia de cerca del 90% del
gen probador (13).

Posteriormente, Martin en 1975 trabajando con pares de gemelos
monocligoticos y dicigdticos apoya un origen genético de 1la
mayoria de la variacidén en la habilidad para detectar FTC (45).
Mas recientemente Reddy Y Rao, trabajando con familias Yy
utilizando un modelo mixto reformulado por Laloulel y Morton (33)
encuentran evidencia de gue la habilidad en la gustacidén de FTC
es controlada por un locus principal con dominancia i1ncompleta al
1gual gue por un componente multifactorial (58). Ademas, Olson
et al. trabajando con familias y utilizando el método de
disolucidédn de Harris Yy Kalmus (22) v el programa de computacion
MENDEL (34, 35), proponen un modele en el cual un locus controla
la habilidad de detectar FTC y el otro locus controla wuna
habilidad mas general (51).

Moody menciona gue las diferentes sensibilidades de las
personas para saborear el FTC es mads facilmente demostradc con el
usco de papel riobador, con €l cual un individuo es capaz de
manifestar si es probador o no (49). Ademéds, Kalmus en 1958
propuso detectar probadores Tt y TT por medio del estudio del
umbral de gustacidén por el método de Harris y Kalmus (29).

Con respecto a diferencias en la frecuencia del marcador entre



los sexos, Scott-Emuakpor y colaboradores encontraron indicios de
una diferencia significativa entre ambos sexos (63). Por otro
lado también se ha sefialado que la capacidad de detectar FTC no
tiene relacioén con el sexo (13, 65, 70), aungue puede haber una
ligera superioridad en la habilidad gustativa general para probar
el FTC en la mujer, pero la proporcidn de Dprobadores ¥y no
probadores es la mlsma en ambos sexos (4). El incremento en la
edad de la muestra poblacional tiende a una menor sensibilidad.
El fumar puede tener sdélo un ligero efecto en los probadores, en
cambio los ravos X en dosis terapéuticas destruyen temporalmente
la percepcién de saborear, incluyendo el FTC (4).

Las frecuencias para probadores y no probadores de FTC han
sido determinadas en distintas poblaciones del munde. Se menciona
gue aproximadamente el 70% de los Caucasicos son probadores
mientras que el 30% son no probadores (2). Se han realizado
también estudios de este tipo, en Poblaciones Indigenas
Americanas (17), Asiaticas (70), al 1gual que en poblaciones de

Africa (63) y la India (64).

3.- Lengua en Taguito (L7T;.

Sturtevant en 1940 fue el primero en detectar la existencia de
dos clases distintas de sujetos con respecto a la habilidad de
efectuar un movimiento 1lingual en el dgue en el tipico caso
positivo, el individuo puede doblar hacia arriba 1los 1lados

laterales de la lengua mientras el 6rgano se mantiene ligeramente



protunado (lengua en *taquito"). En los casos negativos no se
puede efectuar este movimiento (69). Se han detectado unos pocos
casos intermedics y en numerosos casos la habilidad al principio
ausente se ha adquirido con la practica sobre todo en los nifios,
siendo algunas veces suficlente unas cuantas horas de practica
{71},

Con respecto a su mecanismo de transmisién en un estudio
familiar, el mismo Sturtevant atribuye este caracter al menos en
parte, a la herencia y supone un mnecanismo de herencia simple en
donde la habilidad se debe a un gen dominante (69). Estudios
posteriores llevados a cabo en famillias apoyan esta hipdtesis
{71). Habiendo ademas quien utilizando familias y el método de
Snyder, sugiere una penetrancia incompleta del gen (31). En
cambio, Matlock trabajando con gemelos monocigdéticos encontrd
discordancia en algunos casos por lo due concluye cdue esta
habilidad no es enteramente heredable (46}. Sin embargo,
posteriormente se realizé un estudio en donde se compard la
concordancia entre gemelos monocigéticos y dicigdéticos cuyos
resultados sugirieron gue hay factores hereditarios gque influyen
fuertemente en el caracter (59). No obstante, Martin en 1975
excluydé una determinacién genética mostrando gue la frecuencia de
concordancla es la misma en pares de dgemelos monocigodoticos ¥y
dicigdéticos, concluyendo gue 1la mayor parte de la wvarianza
proviene de influencias ambientales y casualidades gque afectan al

indaviduo (44). En un estudio familiar efectuado en México por



Cruz y Lisker donde se utilizé el metodo de sSnyder, no Se
encontré evidencia concluyente de que esta habilidad represente
un ejemplo de herencia autosodomica recesiva (10).
Se ha sefialado que esta habilidad no tiene relacidén con el
sexo (46, 69), aungue también se tienen referencias en donde se
menciona que es mas frecuente en el sexo femenino (31, 41).
Ademds, sSe ha encontrado gque 1la inhabilidad de este movimiento
difiere con la edad, siendo muy alta entre los nitos pequefios,
decreciendo con la edad hasta alcanzar un valor medio alrededor
de los 12 anhos (31).
Las frecuencias encontradas de 1lengua en "taguito" para
poblaciones de los Estados Unidos de Norteamérica con ancestros

Europeos, han sido del 74% (59) y del 65% (69).

4 .- Lengua en Cuchara (LC).

Hsu en 1948 describié  otro movimiento lingual en el cual la
parte distal de la lengua se dobla hacia arriba y sobre si misma
hacia atréds sobre su cuerpo praincipal sin avuda de los dientes
(lengua en "cuchara"). Al efectuar un andlisis familiar
utilizando la férmula propuesta por Hogben (26), encuentra dque
este caréacter estd determinado por un simple factor mendeliano,
siende los individucos con esta habilidad homocigotos para el den
recesivo, aunque también menciona que algunas personas la
adgquieren mediante la préactica. El mismo autor ademas sugire que

este gen no estd& ligado al sexoc (27)-



Con respecto a la relacién entre ambos movimientos llnguales:
"tagquito" y "cuchara", Liu y Hsu trabajando en una poblacidén
China sugirieron que las dos habilidades estaban condicionadas
por factores complementarios (41), esta hipdtesis fue
Posteriormente apoyada por Gahres, al trabajar con una poblacion
Caucasica, en el sentido de gue hay una interaccidén epistatica
entre los genes ‘“rolling" (R-r) y "folding" (F~f) (16). Por otro
l1ado, Lee estudiando una poblacidén Negra presenta resultados due
revelan un alto grado de independencia entre los dos caracteres
{38). Ademdas se menciona gue parece ex1stlr una diferencia racial
entre la distribucidn de estas dos habilidades entre la poblacion

Caucasica y la China (16).

5.- Lébulo de la Oreja (LO).

El tipo de adhesidn del 1ldébule de la oreja es facilmente
observable y presumiblemente no es afectado por cambios
adaptativos (14). Puede ser clasificado en forma simple en dos
tipos; libre en el que el ldébulo cuelga extendiéndose hacia abajo
del punto al cual el oido estd pegado a la mejilla y pegado en el
gue el punto mas bajo de la oreja es el puntc al cual éste se
pega a la wmejilla (49). Se puede detectar desde el nacimiento
{(4).

Se ha enfatizado en la conveniencia de utilizar este marcador
en estudios poblacionales (14).

Aungue se han llevado a cabo varies estudios sobre la genética
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de este caracter, su mecanismo de herencia no se ha entendido
completamente {14). Hilden y otros han sugerido dque el ldébulo
libre es heredado como una caracteristica dominante simple (25),
mientras gue Carriere (citado por Powell y Whitney), concluyd gque
el 1lébulo libre era heredado como recesivo (5%6). Estudios
posteriores llevados a cabo por: Powell Yy Whitney mediante
analisis de pedigrees (56); Quelprod en un estudio familiar,
citado por Lai y Walsh (32); Cruz y Lisker en un estudio familiar
utilizando el método de Snyder (10); y Williams y Hughes mediante
el anédlisais de 11 familias (74), apoyan la hipdtesis de Hilden.
Lai v Walsh en un estudio famillar utilizando el método de Snyder
mencionan gque es improbable gque un efecto genético mendeliano
simple sea el responsable del tipo de 1lébulo, sugiriendo la
posibilidad de un mecanismo geneético multifactorial (32). Esto
mismo habia sido sugerido anteriormente por Wiener, quien
trabz)é con familias e hizo una clasificacién de los individuos
en cuatro grupos de acuerdo al grado de adhesidn del l1ldbulo, ¥
concluydé que no se puede proponer un mecanlsmoe simple de herencia
prara este caracter, sino que muy probablemente actiie un efecto
genético multifactorial ¢ bien un par de alelos modificados por
otros genes (72).
Lal y Walsh mencionan gque Saldanna en 1962 encontrd una mayor

frecuencia del ldébulo pegado entre las mujeres qgue entre 1los
hombres, v gue €sto era similar a lo encontrado por Quelprud en

1934 y Riddell en 1942 (32).
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Se tiene informacioén de la frecuencia de esta caracteristica
para una poblacidén de la India (14), y prara diferentes grupos
étnicos (Indaes, Aborigenes autralianos, Chinos, Japoneses,

Filipinos, y nativos de Nueva Gulnea) (32).

6.- Vello en Falange Media (VFM).

La determinacién genética de la presencia O ausencila de vellos
en el dorso de la falange media fue sugerida por primera vez por
Danforth en 1921, gquien trabajd con 80 familias y propuso gue la
presencia del vello es dominante Yy que parece haber una pérdida
de vello filogenéticamente progresiva a través de la accidén de
uno © mMa&s genes recesives, o0 de un recesive praincipal con varios
factores modificadores que regulan 1a distribucién cuando el
caracter esta presente (11). A partir de esta investigacidn se ha
considerado gque las personas gue no tienen vellos en los
segmentos medios de cualguiera de sus dedos son homocigotos para
un gen recesivo, pero no hay acuerde en cuanto a e. numero de
genes alélicos para este gen recesivo. El problema es muy
complejo ya que 1la gente gue tiene vello puede tenerlo en uno,
dos o tres de sus cuatro dedos. El concepto mas simple €s gue
hav un gen principal para la presencila de vello, y en adicidn
genes modificadores gque determinan cuales dedos tendran vello
(49). Por otro lado, Bernstein y Burks en 1942 en un estudio
famzliar apovan la hipodtesis de alelos multiples. Asi, postularon

la presencia de cinco genes alélicos: un gen principal que
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determina la ausercia de vello, otro determina gque el velleo
estara presente sobre un dedo, otro gue dos dedos tendran vello,
otro qgue tres dedos estaran velludos y otro que cuatro dedos
tendran vello (5). Posteriormente el mismo Bernstein en 1945 en
otro estudio familiar, probd esta misma hipétesis (6).

Debido a la poca seguridad concerniente al modo de herencia
del vello de la falange media, los antropdlogos han enfocado su
atencidén principalmente a la presencia o ausencia de tal
caracteristica, sin considerar c¢uantos o cuales dedos tienen
velio {49). Danforth en 1921 menciona que el vello en falange
media puede estar definitivamente presente o ausente desde un muy
temprano periodo de vida Y gue parece haber una pérdida
filogenética de el vello (11).

Bernstein y Burke en 1942 mencionhah gue las mMujeres mostiraron
una disminucién en casos afectados después de los 21 afios, por lo
gque personas no afectadas, pueden serlo genéticamente (5). Se ha
observado gue la ausencia completa de vello en la falange media
es un marcador gue se encuentra mas comunmente enh los Negros,
Japoneses e Indios Americanos que entre los Caucasicos (11).

Saldanha y Guinsburg en 1961 establecieron que 1la proporcidén
de indaviducs gue carecen de vello en la falange media en la
poblacidén del Norte de Europa es del 20% al 30%, mientras gue en
el Mediterraneo es del 30% al 50%, y entre los Japoneses e Indios
Americanos es del 60% al 90% (61). Sastry en 1975 encontro

frecuencias de vello en falange media de 59.4% y 75.6% en dos
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poblaciones de la India (62).

7.-Fosos en la mejilla (FM).

Los hoyuelos o fosos de las mejillas son aparentemente
heredados como autosémicos domlnantes pero con alguna variacioéon
en la expresividad. Se pueden presentar en una mejilla o en ambas
¥ en algunos casos raros bueden presentarse dos hoyvuelos en una

mejilla (24, 48, 73).

8.~ Pico de viuda (PV}.

Este marcador se presenta cuando la linea del cabello sobre la
frente penetra hacia abajo en la linea media, formando un punto
bastante definido (49), el que cominmente se& denomina pico de
viuda. Se cree que esta caracteristica sea heredada como

autosémica dominante (48, 73).

9.~ Foso auricular (FA).

El foso auricular es usualmente un foso poco profundo, en
embudo o cistico, gue se presenta en 1la parte terminal superior
anterior del hélix. Ocasionalmente puede extenderse uno o© dos
centimetrocs con una travectoria sinusoide VvV raramente puede
comunicarse con el oido medio (4, 48). Se puede detectar desde el
nacimiento (4).

Varias investigaciones llevadas a cabo en: un estudio de sels

generacioes de 1 familia (8), en un andlisis de pedigrees y uno
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de gemelos {57), ¥ en un analisis deé pedigrees (68), mencionan
que este marcador es dominante 1lrregular c¢on una penetrancia de
aproximadamente el 52% y con expresividad ligeramente variable
(68). Aademas Mckusick cita a Gualandri gquien en 1969 elabord
arboles genealégicos en base a los cuales sugirié herencia
autosdmica dominante con alrededor de 85% de penetrancia (48).

Algunos investigadores mencionan que este marcador es
influenciado por el sexo presentandose en las mujeres en
aproximadamente el doble de la frecuencia de los varones (24).

El marcador es unilateral en alrededor del 75% vy bilateral en
un 25% de 1los casos, con igual frecuencia en el lado derecho e
1zgquierdo (4).

La frecuencia del marcador varia entre las poblaciones, se
tiene informacidn de que se presenta en el 1% de los Caucasicos
Americanos, en el 5% de los Negros Americanes, v que es muy comun
entre la poblacidén China (24).
10.~ Dislocacién del pulgar (DP).

Este marcador se expresa como una hipermovilidad de 1las
articulaciones del pulgar de la mano Yy al parecer es heredada
como autosémica dominante (73). <¢on 1una penetrancia de 96.5%
(48). sin embargo Glass y Kistler en 1953, citados por Moody, en
un estudio con familias encontraron evidencia de que el carécter
parece ser determinado por un gen recesivo. Investigaciodn

adicional mostrd que el gen no esta ligado a X y que su herencia
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no es explicable en base a genes multiples. Sus resultados
también mostraron gue esta caracteristica es comin presentandose
en aproximadamente una cuarta parte de la poblacion Blanca Vv en

una tercera parte de la Negra {(49).

11.- Flexidn del pulgar (FP).

Para esta caracteristica s6lo se tiene informacion de que
aparentemente es heredable (73). Se considera como positivo
cuando el individuo nresenta una hiperflexibilidad de la

«@rticulacian del pulgayr, por lo que éste se puede flexionar hasta

colocarlo en el dorso de la mano.

12.- Tubérculo de Darwin (TD).

Es un tubérculo de tamaho variable gue se encuentra sobre el
hélix posterosuperior de la oreja. El cartilago estéd reforzado en
este punto, por lo gue puede verse claramente. Es posible
detectarlo desde el nacimiento. Se ha sugerido gue este marcador
es heredado en forma autosdmica dominante con alta penetrancia v
expresividad variable. Su expresién varia de un peguefio tubérculo
a un punto mas grande, con una serie de formas intermedias.
Algunas personas tienmen el tubérculo en una sola oreja Y unas
pocas portan el gen sin expresar el marcador (4, 48).

Se menciona gue el marcador no es influenciado por el sexo
presentandose arroximadamente en igual frecuencia en hombres y

-

mujeres (24), aunque por otra parte hay guienes sugieren que el
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sex0 juega algun papel en el grado de penetrancia del gen (4).
Su frecuencia varia entre 1las poblaciones, presentandose en
alrededor del 20% en Alemania Y en alrededor del 50% en

Inglaterra ¥y Finlandia (24).

13.- Movimiento de orejas (MO).

Este marcador se describe como la habilidad de doblar el hélix
v otras partes de la oreja. Se ha encontrado gue la frecuencia de
este marcador es mas alta en los parientes e hijos de individuos
afectados y se ha poastulado la 1dea de gue la habilidad para
mover las orejas es heredada como un caracter autosomico

dominante (48).

14.- Dedo indice largo {DIL).

Este marcador se refiere al tamafio del dedo indice en relacidn
con 21 dedo anular, y se piensa gue sea heredabie. Es uno de los
rasgos influenciados por el sexo, Vva gue se ha postulado gque el
gen due determina el dedo 1indice <c¢orto en el humaneo fgestra
dominancia en el hombre, pero actua en forma recesiva en la

mujer, expresandose de lz sigulente manera:

Genotipos hombres mujeres
D D? dedo indice corto dedo indice corto
D! D= dedo indice corto dedo indice largo

D2 D=2 dedo indice largo dedo indice largo
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comportandose el gen D* como dominante en los hombres y como
recesivo en las mujeres y el gen D2 como recesivo en hombres y

dominante en mujeres (67, 73).

15.- Fisura mentén (FMEN).

La fisura del mentdén es una simple depresidén en el tejido
blando de la barbilla. Se pueden dastinguir cuatro tipos
darferentes de fisura. El1 tipo mas comin es una arruga
perpendicular a la linea media de la barbilla (insisura mentalis)
gue va de una depresidn superficial en el area de la boca a una
arruga mas pronunclada. Menos comin es una escarpada fisura
(sulcus mentalis) o un hovuelo con un centro de profundidad
variada (fovea mentalis), y muy rara vez se presenta una Zfisura
en forma de Y en la mitad de la barbilla (4, 24).

Este marcador puede no presentarse al nacimiento pero aparece
después de la adolescencia o en la vida adulta temprana pudiendo
desaparecer después en la vida adulta tardia. Se c¢ree gque su
mecanismo hereditario sea autosomico dominante. Es influenciado
por el sexo, vyva due tiene una penetrancla completa en 10S
varones, pero en las mu)eres se presenta aproximadamente en la
mitad de la frecuencia de 1los varones (4, 24). Asi, en una
poblacién Alemana se presenta aproximadamente en el 20% de los

varones y en el 10% de las mujeres (24).
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16 .-Ceqguera Total a los Colores (CTC).

Se refiere a 1la 1incapacidad dque tienen algunas persocnas de
percibir los colores, se menciona que es autosomico recesivo (49,

39).

Con respecto a las frecuencias dgénicas de algunos de los 16
marcadores mencionados anteriormente para distintas poblaciones
de México, se ha publicado informacién a este respecto para
poblaciones de areas rurales y urbanas, nativas e 1nmigrantes
(20, 40), para diversos grupos Mestizos e Indigenas del centro y
sur del pais (10, 40, 60), as1i como para poblaciones urbanas del

Noreste de la Republica (1, 3, 18, 19, 20, 21, 36, 42, 44, 50}.
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MATERIAL Y METODOS

MATERTIAL

Se entrevistaron 480 familias derechohabientes de la Clinica
No. 5 del I.M.S.S. de Monterrey, N. L., de 1las cuales sdélo se
analizaron 203, debide a gue unicamente éstas cumplian con el
requisito de contar con la informacion de los marcadores para
ambos padres y cuando menos un hijo. Estas familias se fueron
obteniendo de las personas que acudian a consulta a dicha clinica
(madre, padre, hijo o hija), las que posteriormente traian a su
familia mediante citatorios, o bien se visitaba el domicilio
familiar del entrevistado. De esta manera se obtuvo la
informacion completa de los padres y sus hijos. El1 numero de
familias analizadas vari¢ para los distintos marcadores debido a
gue no en todos los miembros de la familia se logrd tomar los
datos para todos los marcadores a estudiar, y ademas para algunos
de éstos s6lo se analizd la descendencla de seis a 35 afos por
considerarse gque en estos limites de edad se podia apreciar mejor
el marcador. Por estas razones el nimero de familias varié de 138
a 203 y el de descendientes de 254 a 546 en los marcadores
analizados.

Los unicos reguisitos para incluir una familia en el estudio
fueren que ambos padres participaran Yy que éstos tuviesen al
menos un hijo.

Se utilizaron encuestas en donde se tomaron los sigulentes

datos de cada familia:
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a) Numero de afiliacién al I.M.S.S.

b) Domicilio particular

¢) Nombres completos de los padres

d) Lugar de nacimiento de los padres

e) Ocupacidén de ambos padres

f) Numero total de hijos

g) Sexo de cada uno de los hijos

h} Edad de cada miembro de la familia

i) Observacion de los 16 marcadores antropoldgicos en cada uno
de los miembros de la familia, siendo éstos los sigulentes:

1) Tipo de cerumen (CER)
2) gustacidn de feniltiocarbamida (FTC)
3) lengua en tagquito (LT)
4) ceguera total a los colores (CTC)
5) lengua en cuchara (LC)
6) lobulo de oreja (LO)
7) vello en falange media (VEM)
8) fosos mejilla (FM)
9) pico de viuda (PV)
10) foso auricular (FA)
11) dislocacidén del pulgar (DP)
12) flexidn del pulgar (FP)
13) tubérculo de darwin (TD)
14) movimlento de orejas (MO)
15) dedo indice largo (DIL)
16) fisura del mentdn (FMEN)

El examen de la mayoria de los marcadores se llevdo a cabo por

simple observacién, a excepcion de:

- Ceguera total a los colores, en donde se utilizaron las

Laminas de Ishihara (28).

-~ Degustacidén de FTC, para lo cual se utilizaron taras de
papel impregnados de FTC (Mac Milan Science Co).

- Tipo de ceramen, para su clasificacidén se utilizd un

Estereoscoplo (American Optical).

Para el procesamiento de los datos vy analisis estadistico se
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empleo una coﬁputadora PC Yy el paguete estadistico SPSS Ver.

4.0.

METODOS
FRECUENCIAS GENICAS Y FENOTIPICAS.

Las frecuencias génicas, esto es, la frecuencia gue tienen los
alelos en un locus determinado en una poblacidn, se estimaron
aplicando la fdérmula de Hardy-Weinberg, la cual explica el
comportamiento de los genes en las poblaciones. Esta férmula se
aplicé a cada uno de los marcadores.

Para un mejor entendimiento de esta férmula es necesario
mencionar dque para marcadores heredados en forma mendeliana
simple la poblacidén va a estar formada por individuos con
genotipo homocigotoes dominantes (AR), heterocigotos (Aa), vV
homocigotos recesivos (aa). En base a esto, vy mediante la férmula
de Hardy-wWeinberg, se pueden obtener las frecuencias fenotipicas
esperadas Yy las frecuencias génicas en una poblacién en

equilibrio de la siguiente manera:

FORMULA DE HARDY-WEINBERG: P® + 2pc + g2 = 1
donde: p* = homocigotos dominantes
2pg = heterocigotos

gz homocigotos recesivos
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DE DONDE SE OBTIENEN LAS :
FRECUENCIAS FENOTIPICAS P? + 2pg = frecuencia de individuos
ESPERADAS : con fenotipo dominante.

g2 = frecuencia de 1ndaividuos
con fenotipo recesivo.

Y DE AQUI LAS FRECUENCIAS
GENICAS: g = +Jg? = frecuencia génica
del alelo recesivo.

como: p + g =1
entonces: P =1 - ¢
si1endo,
P = frecuencia génica del

alelo dominante.

De esta manera se obtuvo la frecuencia g¢génica de cada uno de
los marcadores.

Ademas, en cada uno de los marcadores se obtuvieron las
frecuencias fenotipicas observadas, tanto de la poblacidn
origen (padre y madre), como de la descendencla (hijos e hijas).

Las comparaciones de las frecuencias fenotipicas entre 1los
distintos agrupamientos se hizo mediante pruebas de X® (tablas de

contingencia coh correccién de Yates).
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ANALISIS SEGREGACIONAL

Para estimar el posible mecanismo hereditario de los 16
marcadores se utilizdé el método de Snyder (49, 37, 66), mediante
el cual se prueba la dominanclia de el marcador por 1la accion de
un simple par de alelos. Este método consiste en el cdlculo de
los numeros absolutos esperados de 1individuos (descendencia) con
fenotipo recesivo, El1 analisis se llevo a cabo de la siguiente

manera:

1l.- Despuées de examinar en las familias los 16 marcadores agui
estudiados se considerc: a) a un fenotipo como dominante y
al otro como recesivo, de acuerdo a los antecedentes y b)
al fenotipo que consideramos como domlinante en el punto
anterior se tom¢ como si fuese recesivo y al recesivo como
s1 fuese dominante (ésto c¢onsiderando una posibilidad

alterna).

2.- Posteriormente se aplico el método de Snyder a cada uno de
los marcadores analizados. Los numeros esperados en la
descendencia se calcularon empleando las frecuencaias
genicas p Yy 9 (obtenidas a partir del total de parejas de
padres y descendientes) considerando todos 1los posibles
genotipos presentes en cada uno de los tipos de parejas de

padres (ARXAA, PAXAZ ,..... ., @axaa).

3.~ En parejas donde el padre y la madre mostraron la



24

caracteristica dominante (AAXAA, AaxAA, AAXAa, aaxaa), la
fraccién que se esperaria encontrar en la descendencia con

el fenotipo recesivo se calculd con la siguiente formula:

1 +4g

donde:
g = frecuencia genica del alelo recesivo en la

poblacién estudiada.

4 .- En cambio, en familias en las cuales un progenitor mostré
la caracteristaca producida por el alelo dominante y el
otro la caracteristica producida por el alelo recesivo
(haxaa, aaxAa), la fraccion gque se esperaria encontrar en

la descendencia con el fenotipo recesivo se calculd con la

siguiente férmula:

donde:
g = frecuencia daénica del alelo recesivo en la

poBlacidn estuciada.
5.- Cuando ambos progenitores presentaron 1la caracteristica
Geterminada por el alelo recesivo (aaxaa), se esperaba que

toda la progenie presentara la caracteristica recesiva.
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6.~ Una vez obtenidas 1las frecuencias fenotipicas esperadas, la
comparacidén entre los valores observados y esperados se
efectué mediante una prueba de ¥X? para aceptar o rechazar el
mecanismo hereditario propuesto, a excepcidén de las parejas
donde ambos padres eran recesivos para el marcador, ya gue
agqui la prueba no puede ser aplicada porgue el numero

esperado de individuos dominantes es cero.
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RESULTADOS Y DISCUSIONES

FRECUENCIAS FENOTIPICAS DE LOS MARCADORES EN LA DESCENDENCIA DE
ACUERDO A SU SEXO,

En el cuadro I se muestra el analisis de 1las frecuencias
fenotipicas en la descendencia de las familias en cada uno de los
marcadores antropoldgicos de acuerdo a su Ssexo. De 1los 16
marcadores antropoldégicos sdlo en lengua en tagquito hubo
diferencias entre los sexos (p<0.05), mostrando 1las mujeres una
mayor incidencia en <cuanto a la habilidad con respecto a los
hombres. Esta misma diferencia ha sido observada anteriormente
por Komai (31) y Liu y Hsu (41).

Los resultados obtenidos para gustacidn de FTC coinciden con
las investigaciones de Das (13), Snyder (65) y Than-Than-Sin
(70). Lo misme ocurre con repecto a cerumen ya que coinciden
con el trabajo de Matsunaga (47). Sin embargo, para 1ldébulo de
oreja los resultados difiren de Lai Yy Walsh (32) guienes
encuentran una mayer frecuencia del lobulo pegado entre mujeres
que entre hombres.

En cuanto a fisura del mentén en 1la literatura consultada se
menciona gque tiene una penetrancia completa entre 1los varones,
mientras gue en las mujeres se presenta en 1a mitad de la
frecuencia de losgyarones (4, 24), tal diferencia no se pudo
detectar en este estudic. Tampoco se logrdé detectar alguna

diferencia en la frecuencia entre los sexos con respecto a foso
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auricular a pesar de gue en la literatura se menciona que en las
mujeres se presenta en aproximadamente el doble de la frecuencia

de los varones (24).

FRECUENCIAS FENOTIPICAS DE LOS MARCADORES EN PROGENITORES Y SU
DESCENDENCIA, Y FRECUENCIAS GENICAS PARA EL TOTAL DE LA MUESTRA.
En el cuadro II se presentan las frecuencias fenotipicas de
los marcadores para los padres, su descencia y el total de 1la
muestra, ademas de las fecuencias génicas para el total de 1la
muestra. Con respecto a las frecuecias génacas, "p" va a
representar al alelo dominante v ng" al alelo recesivo.
Ba cuanto a gustacidén de FTC, lengua en taguito, 1ldébulo de
oreja, ceguera total a 1los colores, dislocacién del pulgar,
fisura del mentdn, movimiento de orejas, foso auricular, y dedo
indice largo, no se encontraron diferencias significativas entre
padres e hijos (p>0.05). Mientras que en tipo de cerumen, flexién
del pulgar, lengua en cuchara, tubérculo de darwin, fosos de la
mejilla, pico de viuda, y vello en falange media, si se
detectaron diferencias entre las frecuencias fenotipicas de
padres e hijos (p<0.05), Es posible dque estas diferencias se
deban a dque no actiia un mecanismo de herencia saimple en estos

marcadores.
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ANALISTS SEGREGACIONAL.

con respecto a el analisis segregacional de los marcadores

estudiados, se obtuvieron los resultados siguientes:

1.—- Gustacidén de feniltiocarbamida.

En el cuadro III se muestran los wvalores observados Yy
esperados en la descendencia total de gustadores (AA © Aa) y no
gustadores (aa) en los tres tipos de parejas de padres. Los
valores esperados se calcularon asumlendo gue los no probadores
represe;taban el estado homocigdtico de un gen avtosdmico
recesivo "a'" con una frecuencia de 0.27. No hubo diferencias
significativas entre los fenotipos observades Yy esperados en la
descendencia de parejas gustador x gustador, y gustador X no
gustador (p>0.05), esto sugiere que la gustacion de
feniltiocarbamida es heredada como autosdmica dominante, siendo
el gen gustador dominante sobre el no gustador. El anico
inconveniente de este resultado es que en las parejas de padres
no gustador x no gustador, se esperaria que todos 1los ocho
descendientes fueran no probadores, pero s6lo seis 1lo fueron.
Hay varias posibles explicaciones para esto, entre ellas
ilegitimidad, adopciones, o errores de diagnéstico, por lo dgue se
decididé eliminar a estos individuos. Este mismo criterio se
utilizd para el resto de los marcadores.

Los resultados obtenidos coinciden con los trabajos iniciales

de Blakeslee (7), Snyder (65), y Harris y Kalmus (22).
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2.- Lengua en Taquito (LT).

En el cuadro IV se muestran los valores observados vy esperados
de descendientes totales con (AA o Aa) y sin {aa) la habilidad de
hacer la lengua en "tagquito" para cada uno de los tres tipos de
parejas de padres. Los valores esperados se calcularon bajo la
suposicidn de que los 1individuos sin esta habilidad representaban
el estado homocigdtico de un gen recesivo "a" con una frecuencia
de 0.51. La comparacion de valores observados vy esperados fueron
simlilares tanto en parejas de padres con el fenotipo taquito X
taquito, como en parejas de padres con el fenotipo tagquitoe X no
taguito (p>0.,05). Con estos resultados se apoya la hipotesis de
gue la lengua en taguito es heredada en forma autosomica
domlihante simple, siendo el alelo dominante el gue proporciona la
habilidad de doblar la lengua en forma de tagquito. Estos
resultados coinciden con los obtenidos en investigaciones
realizadas por: Urbanowski en una poblacidn de c¢iudadanos
Norteamericanos (71), Sturtevant en Norteamericanos con ancestros

Eurcpeos (69), ¥ Komai en una poblacidén Japonesa (31).

3.~ Cerumen (CER).

En el cuadro V se muestran los valores observados vy esperados
en la descendencia total con cerumen humedo (AA o Aa) y seco (aa)
en cada uno de los tres tipos de parejas de padres. Los valores
esperados fueron calculados asumiendo que el cerimen seco

representaba el estado homocigdtico de un gen :-ecesivo "a" con
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una frecuencia de 0.40. La comparacién de los valores observados
v esperados no mostrd diferencias, tanté en las parejas de padres
himedo x humedo como en las parejas de padres humedo X seco
(p>0.05), apovando asi 1la hipdétesis postulada de que este
marcador es heredado en forma autosdémica dominante simple. De
esta forma apoyamos los estudios realizados por Matsunaga en una
poblacién Japonesa (47), Cruz y Lisker en Indigenas del centro de

México (10), y Petrakis en Indios Norteamericanos (53).

4.- L6bulo de Oreja (LO).

En el cuadro VI se muestran 1os valores ohservados y esperados
de descendiéntes de seis a 35 anos c¢on ldébulo libre (ARA o ARa) y
pegado (aa) en los trgs tipos de parejas de padres. Los valores
esperados fueron calculados bajo 1la suposicidén de que el l1loébulo
pegadc representaba el estado homocigotico de un gen recesivo “a"
con una frecuenci de 0.58. La comparacién de los fenolipos
observados y esperados muestra que fueron similares tanto en las
parejas de padres con fenoE:po libre x libre, como en parejas de
padres con fenotipo libre x pegade (p»0.05). Por 1l1lo dgue es
posible apoyar la hipdtesis postulada de gue el LO es heredado en
forma autosomica dominante simple, siende el alelo para loébulo
libre dominante sobre el alelo para 1ébulo pegade. Estos
resultados estan de acuerdo con los obtenideos por Hilden (25),

Powell en ciudadanos Norteamericanos (56}, ¥ Cruz y Lisker en

Indigenas del centro de México (10). Difiriendo de los resultados
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obtenidos por Carriere, citade por Powell y Whitney (56), guien

menciona que el ldbulo pegado es el dominante.

5.- Ceguera Total a los Colores (CTC).

En el cuadro VII se muestran los valores observados V
esperados en la descendencia total de individuos normales (AR ©
Aa) v ciegos totales a los colores (aa) en cada uno de los tipos
de parejas de padres. Los nlumeros esperados se calcularon
asumiendo gue la CTC representaba el estado homocigdtico de un
gen recesive "a" con una frecuencia de 0.09. En la comparacién de
los valores observades Vv esperados no hubo diferencias en las
parejas de padres normal X normal, ¥y normal X <ciego total a
colores (p>0.05). Lo gque sugliere dgque la ceguera total a los
colores es heredada en forma autosdmica dominante simple, siendo
el gen normal dominante sobre el gque produce el defecto. Este

resultado apoya a Levitan y Montagu (39), vy Moody (49%9), gquienes

mencionan due la ceguera totel a los colores es recesiva.

6.~ Flexion del Pulgar (FP).

En el cuadro VIII se muestran los valores observados ¥y
esperados en la descendencia de sels a 35 anos c¢on (AA © Ra) Y
sin (aa) la capacidad de flexionar su pulgar para cada tipo de
parejas de padres. Los valores esperados se calcularon bajo la
suposicidén de que los individuos sin la habilidac para dislocar

su pulgar representaban el estado homocigético de un gen recesivo
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"a" con una frecuencla de 0.70. La comparacion de los fenotipbos
observados y esperados da diferencias significativas tanto en las
parejas de padres FP X FP, como en las parejas FP ¥ No FP
{p<0.05), lo que sugiere gue la habilidad de flexionar el pulgar
no es heredada como autosomica dominante. Al analizar la
hipétesis alterna, esto es, gue ia flexién del pulgar
reprecentaba el estado homocigotico de un gen recesivo (aa), se
encontraron resultados similares, lo que sugliere qgue el marcador
no es heredado en forma mendeliana simple, estando posiblemente
involucrado mds de un sélo par de genes, © pien influyan mas los

factores ambientales gue un mecanismo hereditario.

7-= Lengua en Cuchara (LC).

En el cuadro IX se muestran los valores observados y esperados
en la descendencla total con (AA o Aa) vy sin (aa) la habilidad de
hacer la lengua en cuchara en los tres tipos de parejas de
padres. Los numeros esperados se calcularon asumiendo gque la
inhab:liadad para hacer 1la lengua en cuchara representaba el
estado homocigotico de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.44, Al comparar 1los fenocipos observados Yy esperados se
encontrd que en lias parejas de, padres LC X LC no hubo
diferencias (p»0.05}), pero en camplo en las parejas de pvadres
LC x No LC si hubo diferencias (p<0.05), por 1lo que solo es
posible apoyar parcialmente la hipotesis postulada de gque 1la

lengua en cuchara es recesiva, Ya gue sdélo se cumple en las



parejas de fenotipo dominante. Estos resultados difieren de los
obtenidos por Hsu en una poblacidén China, guien asume Jue este

marcador es heredado en forma autosomica recesiva (27).

8.- Dislocacion del Pulgar (DP).

En el cuadro X se muestran los valores observados Yy esperados
de la descendencia de sels a 35 ahos con (AA o Aa) Yy sin (aa) la
habilidad de dislocar su pulgar en 1los tres tipos de parejas de
padres. Los valores esperados se calcularon bajo la suposicion de
gue la inhabilidad de dislocar el pulgar representaba el estado
homocigotice de un gen recesivo "a" con una frecuencia de 0.84.
Las comparacidm de los fenotipos observados Yy esperados muestra
que no hubo diferencias en las parejas de padres con fenotipo
DP x DP (p>0.05), mientras dgue si1 las hubo en las parejas de
padres con fenotipo DP X No DP (p<0.05). De esta forma s6l¢o es
posible apovar parcialmente la suposicidn de gue 1la DP es
recesiva, no pudiendo dar una conclusiér concreta. Con estos
resultados se da un apoyc parciral a lo citado por Winchester (73)
guien asume herencia monogénica autosomica dominante para este

marcador.

9.~ Tubérculo de Darwin (TD).
En el cuadro I se muestran los valores observados y esperados
de la descendencla total con (AA o Aa) y sin (aa) tubérculo en

los tres tipos de parejas de padres. Los valores esperados se
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calcularon asumiendo gue la falta de tubérculo representaba el
estado homocigdtico de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.55. La comparacidén de los fenotipos cobservados y esperados
muestra que hay diferencias en las parejyas de fenotipo TD x TD
(p<0.05), mientras gue no las hay en las parejas de fenotipo TD X
No TD (p»>0.05), por lo gue sdlo se puede apovar parcialmente la
hipdotesis de que el TD es recesivo. Con estos resultados es
posible dar un parcial apoyo a@ 1lo citado por Bergsma (4) Vv
Mckusick (48) quienes mencionan herencia autosémica dominanate

para el caracter.

10.-Fosos Mejilla (FM).

En el cuadro XII se mnuestran 1los valores observados Y
esperados en la descendencia total con (AA o Aa) vy sin {aa) fosos
en la mejilla. Los nUimeros esperados se calcularon bajo 1la
suposicidn de que los indivaiduos sin fosos representaban el
estado homocigdtico de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.87. Lea comparacion ae fenotipos observados y esperados en las
parejas FM X FM muestra que no hay diferencias (p>0.05), pero en
~as parejas de fenotipo FM X NO FM las proporciones son
diferentes (p<0.05). Con estos resultados no es posible dar una
conclusidn concreta va que sélo se cumple la hipdétesis de que el
caracter es recesivo, en uno de los dos tipos de parejas. Por tal
motivo sélo se da un aroyo parcial a lo citado por Mckusick (48},

Winchester (73), y  Hartl (24), guienes suponen herencia
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autosomica dominante para el marcador.

11.- Pico de Vviuda (PV).

En el cuadro XIII sSe muestran 1los valores observados VY
esperados de descendientes totales sin (AA © Aa) y con (aa) Pi1co
de viuda en cada tipo de parejas de padres. Los valores esperados
se calcularon asumiendo quée la presencia de paco representaba el
estado homocigotico de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.72. La comparacion de los fenotlpos observados Yy esperagdos
mostrd diferencias en las parejas de padres con fenotipo NO PV X
NO PV (p<0.05), pero en cambio en las parejas de padres con
fenotipo NO PV x PV no hubo diferemncias significatvas (p>0.05),
con estos resultaacos sdlo se puede dar un apoyo parcial a 1la
hipdtesis de gque el pico de viuda es recesivo. Estos resultados
difieren de los citados por Mckusick (48) y Winchester (73)
gulenes mencionan una hipdtesis contraria. En lo aque respecta al
examen de este marcador es conveniente mencilionar que se presentod
cierta dificultad para detectar el marcador debido a gue algunos

individuos masculinos presentaban i1ndicios de calvicie.

12.- Vello en Falange Media (VFM).

En el cuadro XIV se muestran los valores observados ¥y
esperados de Jla descendencia total sin (AA o RAa) y con (aa) vello
en la falange media en los tres tipos de parejas de padres. Los

valores esperados se calcularon bajo la suposicidn de gue 1la
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presencia de vello representaba el estado homocigdtico de un gen
recesivo "a" con una frecuencia de 0.55. La comparacion de los
valores observados Yy esperados muestra que no hay diferencias
significativas tanto en las parejas con fenotipo NO VFM X NO VFM
como en las parejas de fenotipo VFM X NO VEM (p>0.0%) apoyando
estos resultados la hipdtesis establecida de gue este marcador es
lleredado en forma autosdmica recesiva simbple. Este resultado esté
en descuerdo con los trabajos de Danfort (11) vy 1lo c¢itade por
Moody (49) guienes sugleren dominancia del marcador, por lo gue

seria necesario seguir examinando el mecanismo hereditario de

este marcador.

13.- Fisura Mentén (FMEN).

En el cuadro XV se muestran los valores observados y esperados
de descendientes totales sin (AR © aa) ¥ con (aa) fasura del
mentdén en los tres tipos e parejas de padres. Los valores
esperados se calculareh asumiendo gque la presencila de fisura se
debia al estado homocigdtico de un gen recesivo "a" con una
frecuencia de 0.47. La comparacidn de los valores observados con
los esperados muestra gue no hay diferencias saignificativas tanto
en las paréjas de fenotipo NO FISURA X NO FISURA , cOmo enh las
parejas de fenotipo FISURA x NO FISURZ (p>0.05), por 1lo dgue se
puede aceptar la hipdétesis de gque este marcador es heredado en

forma autosdémica recesiva simple. Estos resultados estan en

desacuerdo con lo citado por Betrgsma (4) v Hartl (24), guaienes

P
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menclonan herencia autosoémica dominante, por lo que seria

necesario seguir examinando el mecanismo hereditario de este

marcador,

14.- Movimiento de Orejas (MO).

En el cuadro XVI se muestran los valores observados ¥
esperados en la descendencia total sin (AA © Aa) y con (aa)
movimiento de orejas. Los valores esperados se calcularon bajo la
suposicicn de que la capacidad de mover las orejas representaba
el estado homocigético de un gen recesivo "a" con una frecuencia
de 0.23. La comparacion de valores observados y esperados muestra
que son similares en las parejas de padres con fenotipc SIN MO x
SIN MO v en las parejas con fenotipo SIN MO x CON MO (p>0.05),
por lo que es posible apoyar la hipdtesis de que el movimiento de
orejas es un caracter recesivo. Este resultado difiere de 1lo
citado por Mckusick (48), gulen menciona herencia autosodmica
dominante, por lo gue seria necesario segulr examinando el

mecanismo hereditario de este marcador.

15.- Foso Auricular (FA).

En el cuadro XVII se mnmuestran 1los valores observados ¥y
esperados en la descendencia total sin (AA o Aa) y con (aa) foso
auricular. Los valores esperados se calcularon asumiendo que la
presencia del foso representaba el estado homocigdtico de un gen

recesivo "a" con una frecuencia de 0.13. La comparacién de los
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valores esperados ¥ observados muestra que no hay diferencias
en las parejas de padres con fenotipo SIN FA x SIN FA, y en las
parejas de fenotipo SIN FA X CON FA (p>0.05), por lo que se apoya
la hipotesis de gque el marcador es autosémico recesivo. Este
resultado estd en desacuerdo con 1lo citado por Mckusick (48) ¥
Bergsma (4), quienes mencionan herencia autesémica dominante, por
1o gque seria necesaric seguir examinando el mecanismoe hereditario

de este marcador.

16.- Dedo Indice Largo (DIL].

Este marcador es particularmente diferente a los demas, ya gque
en la literatura se menciona que €5 1nfluenciade por el sexo
actuando en forma dominante en mujeres ¥V en forma recesiva en
varones. Se probd esta hipotesis y en el cuadro XVIII se muestran
los valores observados y esperados en la descendencia de varones
con dedo indice largo y dedo indice corto en cada tipo de parejas
de padres. Los valores esperados se calcularon suponiendo gque el
dedo indice lardgo representaba el estado homocigdético de un gen
recesivo "a" con una frecuencia de 0.26. La comparacidén de los
fenotipos observados y esperados no mostrd diferencias en las
parejas de padres c¢on fenotipe DIC x DIC, vy en las parejas de
fenotipo DIL x DIL (p>0.05), apoyando estos resultados la
hipotesis de gue el DIL es es recesivo en varones. En cambio, en
las mujeres los valores esperados se calcularon haciendo la

suposicidén contraria con una frecuencia del gen recesivo "a" de
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0.98. En el cuadro XIX se muestra gue al compararse los valores
observados y esperados en la descendencia se encontro gque en las
parejas fenotipo de DIC x DIC no hubo diferencias (p>0.05), Pero
en cambio en las parejas de fenotipo DIL x DIL si hubo
diferencias (p<0.05). Con estos resultados sélo se puede apoyar
parcialmente lo citado por Winchester (73) y los resultados de

stanfield (67).
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CONCLUSTIONES

Del andlisis de 1los resultados obtenidos v discutides en

relacién a los objetivos planteados se concluye lo saguiente:

L=

Por medio de este objetivo se observdo gue de los 16
marcadores analizados, 15 mostraron una proporcidén similar en
ambos sexos en la decendencia. Lo cual descarta que éstos se

encuentren ligados al sexo O gue para Su expresicn intervenga
el cromosoma X o Y. Unicamente se obtuvieron diferencias con
respecto a la frecuencia entre ambos sSexos €en lehgua en
taguito, este mismo Xesultade ha sido encontrado wor otros
investligadores, por lo gue es posible gue este marcador
pudiese estar influido por el sexo presentando una mayor

penetrancia en las mujeres.

Por medio de este objetivo se determlind si &1 marcador se
transmitia en la maisma proporcidn de padres a hijJos. Se
encontrd que en siete de los 16 hubc diferencias
significativas (tipo de cerumen, flexién del pulgar, lengua
en cuchara tubérculo de darwin, fosos en la mejilla, prco de
viuda vy vello en falange media), debido posiblemente a gue
para la expresién de estos marcadores no actilia un mecanismo
hereditario cimple sino mas bien un mecanismo poligénico, o
bien multifactorial, © tal vez & errores en la determinacidn

del marcador.
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3.- Del analisis segregaciaional de los marcadores se concluye lo

siguiente:

a) Se apoya la hipdtesis de herencia autosdomica monddenica

b)

c)

dominante de los marcadores gustacion de FTC, lengua enh

taguito, tipo de cerumen, y lébulo de oreja; y de herencia

autosdémica monogénica recesiva para ceguera total a los
colores.

En cuanto a vello en falange media, fisura del mentdn,

movimiento de orejas, y foso auricular, se apoya la

hipotesis de herencia monogénica autosdmica receslva.

Pero debido a gue estos resultadoes estan en desacuerdo con

los obtenidos en otros estudics realizados anteriormente,

se recomienda un anadlisis segregacional posSterior para
estos marcadores.

En los siete restantes marcadores no se logrd detectar con

certeza herenclia mendeliana simple, las razones de ésto

pueden ser las sigulientes:

- Errores de apreciacidn, debido a gue es muy subjetiva la
apreciacién de algunos de estos rasgos.

- Influencies del medio ambiente.

- Para algunos de estos marcadores se informa de
penetrancia incompleta y expresavidad variable, por 1lo
gue pudo suceder gue el gen en cuestidn si se encontrara
en €]l individuo Pero no se expreso, © bien si se expresco

pero de una manera muy somera haciendo dificil el
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detectar su expresidn.

- En alguno de los rasgos es posible gque estén
involucrados mas de un solo par de genes, de tal forma
gue su mecanismo hereditario no se deba a un mecanismo
hereditario simple, sino mas bien & una herencia

poligénica.

Por todo 1lo mencionado anteriormente se sugiere cue de
preferencia en estudios de genética de poblacaiones se
utilicen aguellos marcadores en los cuales se logrd apoyar
claramente una herencia mendeliana simple. Y de ser pasible,
en futuros estudios wutilizar marcadores antropoldégicos mas
confiables donde se pueden efectuar mediciones o detecciones
mas precisas y gue ademdas tengan poca influencia ambiental,
como por ejemplo, grupos sanguineos, sistema HLA, marcadores

de DNA, apellidos, etc.
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CUADRO I.- FRECUENCIAS FENOTIPICAS DE LOS MARCADORES EN LA DESCENDENCIA DE —
ACUERDO A SU SEXO.

DESCENDENCIA
MARCADOR HOMBRES MUJERES . X=
n % n %
GUSTACION| Probador 187 92 .57 213 94 .25
DE No Probador 15 7.43 13 5.. 75 0D.46
FTC Total 202 226
LENGUA Con habilidad 152 68.78 200 21.63
EN Sin habilidad 69 31.22 45 18.3 10.39*
TAQUITO Total 221 245
Himedo L2°F 86.99 157 87.22
CERUMEN Seco 19 13.01 23 12.78 0.004
Total 146 180
LOBULO Libre 181 658.62 189 68.73
DE Pegado 79 30.38 86 31827 0,05
OREJA Total 260 215
CEGUERA
TOTAL Normal 1990 98.45 227 100.00
A LOS Ciego t.c. 3 1.55 0 0.00 3.55
COLORES Total 183 227
FLEXION Con habilidad 146 32.40 156 37.10
DEL Sin habilidad 70 57.60 92 62.90 1.12
PULGAR Total 216 248
LENGUA" " Con habilidad 168 22 .25 203 85 .65
EN Sin habiliidad 36 17.65 34 14,35 0.89
CUCHARA Total 204 237
DISLOC. Con habilidad 80 37.04 76 30.65
DEL Sin habilidad 136 62.96 172 69.35 2.11
PULGAR Total 216 248




CUADRO I.- CONTINUACION.

a4

DESCENDENCIA
MARCADOR HOMBRES MUJERES Z=
n % n %
TUBERCULO Presencia 156 65.82 179 67.29
DE Ausencia 81 34.18 87 32.71 . X2
DARWIN Total 237 266
FOS0S Presencia 79 29,92 91 31.93
MEJILLA Ausencia 185 70.08 154 68.07
Total 264 285 .26
PICO Presencia 109 48.88 102 41.30
DE Ausencia 114 51:;12 145 58.70
VIUDA Total 223 247 .72
VELLO EN Presencia 56 25.29% 72 24 .44
FALANGE Ausencia 195 74.71 211 74 .56
MEDIA Total 261 283 .007
FISURA Presencia 51 19.47 63 21.90
MENTON Ausencia 211 80.53 226 78.20
Total 262 289 .48
MOVIMIENTO: Ccn habilidad 13 B dD 7 2.71
DE Sin habilidad 2.8 94 .25 25% 97.29
OREJAS Total 226 258 .81
FOoso Presencia 3 1,15 g & 1.76
AURICULAR} Ausencia 259 98.85 279 98.24
Total 262 284 .36
DEDO Dedo 1. largo 20 7.78 22 7.83
INDICE Dedo i. corto 237 92.22 259 92.17
LARGO Total 257 281 .004

* Diferencias gignificativas entre varones y mujeres » < 0.05
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CUADRO II.- FRECUENCIAS FENOTIPICAS EN PROGENITORES Y DESCENDENCIA, Y
FRECUENCIAS GENICAS EN EL TOTAL DE LA MUESTRA PARA ALGUNOS
MARCADORES GENETICOS.

FRECUENCIA FENOTIPICA FRECUENCIA GENICA
MARCADOR PADRES HIJOS TOTAL Xz TOTAL
P q
GUSTACION FTC
PROBADOR 308 400 708
NO PROBADOR 30 28 58
TOTAL 338 428 766 1.47 0.72 0.28
LENGUA TAQUITO
CON HABRILIDAD 261 352 613
SIN HABTILIDAD 101 114 215
TOTAL 362 466 828 1.25 0.49 0.51
CERUMEN
HUMEDO 225 284 509
SECO 57 42 99
TOTAL 282 326 608 5.96% 0.60 0.40
LOBULC DE OREJA
LIBRE 260 370 630
PEGADO 146 165 311
TOTAL 406 535 941 2.73 0.43 0.57
CEGUERA TOT.COLOR
VISION NORMAL 327 417 744
C. T. COLOR 3 3 6
TOTAL 330 420 750 0.09 0.91 0.09
FLEXTION PULGAR
CON HABILIDAD 133 202 435
SIN HABILIDAD 223 162 385
TOTAL 356 464 €20 62.18% 0.31 0.69
LENGUA EN CUCHARA
CON HABILIDAD 225 371 596
SIN HABILIDAD 87 70 157
TOTAL 312 441 753 15.98% 0.54 0.46
DISLOCACION PULGAR
CON HABILIDAD 111 156 2567
SIN HARILIDAD 247 308 555
TOTAL 358 464 822 0.63 0.18 0.82




CUADRO II.- CONTINUACION.
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FRECUENCIA FENOTIPICA

FRECUENCIA GENICA

MARCADOR PADRES HIJOS TOTAL X? TOTAL
P a
TUBERCULO DARWIN
PRESENCIA 284 335 619
AUSENCIA 106 168 274
TOTAL 390 503 893 4.00% 0.45 0.55
FOSOS MEJILLA
PRESENCIA 9¢ 170 269
AUSENCIA 307 279 686
TOTAL 406 549 955 5.00% 0.15 0.85
PICO DE VIUDA
AUSENCTIA 158 259 417
PRESENCIA| 202 211 213
TOTAL 360 470 830 1¢.26* 0.29 0.71
VELLO FALANGE MED.
AUSENCIA 264 406 570
PRESENCIA 140 138 278
TOTAL 404 544 948 5.65% 0.46 0,54
FISURA DEL MENTON
AUSENCIA 214 437 751
PRESENCIA 100 114 214
TOTAL 414 551 965 1.64 0.53 0.47
MOVIMIENTOQ OREJAS
SIN HABILIDAD 341 464 805
CON HABRILIDAD 23 20 43
TOTAL 364 484 848 2.06 0.77 0.23
FOSO AURICULAR
AUSENCIA 398 538 936
PRESENCIA 8 8 16
TOTAL 406 546 952 0.36 0.87 0.13
DEDO INDICE LARGO
(HOMBRES) ** DIC 142 237 379
**¥¥ DTL, 8 20 28
TOTAL 150 257 407 0.89 0.73 0.27
DEDO INDICE LARGO
(MUJERES) DIL 9 22 31
DIC 149 259 408
TOTAL 158 281 429 0.70 0.04 0.96
* piferencias significativas entre padres e hijos p < 0.05

x* Dedo indice corto

*%% Dedo indice largo
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