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RESUMEN

Con el propdésito 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 autosémica dominante de un
marcador. Los resultados fueron los siguientes: 1) Se apova la
hipdtesis de herencia autosdmica dominante para los marcadores:
gustacidn de FTC, lengua en taguitc, tipo de cerimen, y lébulo de
oreja; 2} Y de herencia autosdmlica recesiva para ceguera total a
los c¢olores, vello en la falange media, fisura del mentén,
movamlento de orejas, ¥ foso auricular, reccmendandose para los
cuatro dltimos marcadores realizar posteriores analisis
segregacionales, Ya gue estos resultados estan en desacuerdo con
la literatura; 3) En los siete restantes marcadores no se lodgrd
detectar con certeza herencia mendeliana simple, las razones de
estc pueden ser debido a errores de apreciacidén en la entrevaista,
penetrancia incompleta, expresividad variable, herencia
Poligénica o a un posibie mecanismo multifactorial. Dado lo
anterior, se sugiere gque en futureos provectos de genética de
poblaciones, sSean utilizados con reserva sdlo aguellos marcadores
en los cuales se logrdé apovar claramente wuna herencia mendellana
simple. ¥ de ser posible utilizar marcadores genéticos mas
confiables y precisos en 1los cuales i1nfluya poco o casl nada el
medico ambiental {(grupos sanguineos, 1inmunoglcobulinas, marcadores
de DN2a, apellidos, etc).



INTRODUCCIOM

Unc de los objetivos de 1a Genética de Poblaciones a2s el
conocimiento de la estructura genética de las poblaclones humanas
mediante 2] usc marcadores gendticos, que son factores
hereditarios Gtiles para caracterizar a las poblaclones humanas
sobre la base de la variabilidad de sus frecuencias gépnicas en
leos distintos grupos humanos. Dentro de ellos encontramos a les
denominados marcadores antropoldgicos, los gue en su mayoria no
requieresn de técnicas de laboratorio muy sofisticadas para su
identificacién. Aungue estos marcadores han sido de gran utilidad
rara caracterizar a las poblaciones, en algunos de ellos existen
dudas con respecto a su mecanismo de herencla va Jue mientras
unos investigaderes mencionan que determinado marcador es
heredado en forma autcesdmica dominante otros sugileren dgque es
AULOSOMACO recesive, o incluse para algunos rasgos se menciona
herencia por medio de alelos maltiples (poligenes), habiendo
también gulenes sugleren que algunos de estos marcadores no son
heredables sino gque mas blen son influenciados por el med#o
ambiente. Por estas razones se considerd importante evaluar el
mecanismc hereditarico de 16 marcadores antropoldgices v asi
determinar si 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 due residen

en el Area Metropoclitana de Monterrey, N. L.



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

Dekido a la concentracién familiar gue Se ha observado de
estos marcadores se apova el uso de los mismos en i1nvestigaciones
de genética de poblaciones planteande la hipdtesis de gue los 16
marcaderes antropoldgicos son transmitidos mediante herencia
mendeliana simple.

De acuerdo a esta hipdtesis se plantearon 1los siguilentes

abjetivos:

d) Estimar en la descendencia las frecuencias fenctipicas de cada
uno de los 16 marcadores de acuerdo a su sexo.

A} 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 hereditarico de cada uno de 1los 16

marcadores antropoldgicos mediante el método de Snyder.



ANTECEDENTES .

1.- Tipo de ceriamen (CER).

Hay dos tipos distintos de cerumen en el humanc, los cuales se
clasifican en himedo vy seco. El seco, es de color amarillo
grisdceo a pardo grisaceo, de consistencia guebradiza y seco, por
lo que cominmente es llamado "cerumen de arroz". El1 humedo, es de
color café claro a café obhscuro, de consistencila pegajosa ¥
himedo con apariencia amielada por lo dgue algunas veces es
llamade "cerumen de miel”. Los dos tipos de cerumen se
manifiestan desde el nacimientoec ¥ no cambian en su naturaleza a
través de la vida {47]).

En cuanto a su mecanismo de herencia, Matsunada informa gue se
han llevado a cabo estudios familiares la mavoria de los cuales
apovan la hipdtesis de gue el tipo de certmen es controlado por
un par de alelos autosdmicos con dominancia completa, siendo WW o
Ww el genotipo de certmen humedo, ¥ ww el genotipo de cerimen
seco (47). Hay un estudio realizado en México donde se utiliza al
nétodo de Snyder que apova esta hapdtesis (10).

Matsunaga no encontré diferencias en las frecuencias de este
marcador entre los sexos (47). Pere si han sido encontradas
diferencias en la distribucidn de este marcador entre las razas
humanas (4). Ademds 5se han hecho numerosos estudios sobre la
frecuencia de este marcador en el mundo (47), incluvendo a los

Indios Amerjicanos (2, 43, 52, 53, 54). Se ha observado que los
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Indios Americancs vy los Mongoloides tienen comiinmente altas
frecuenclas del alelo seco, mientras gue en Los Caucdsicos vy

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

2.-Gustacidon de la Feniltiocarbamida (FTC).

Fox en 1932 descubrié que los cristales de feniltiocarbamida
eran fetectados por algunas personas como lha sustancia de sabor
amargo, mientras gue otras no detectaban tal sabor (15). Las
Primeras 1investigaciones fueron realizadas en familias utilizando
para la deteccién de FTC, el métodce de cristales, 1la hipdtesis
gue se asumia era gue la 1nhabilidAd para probar FTC era heredada
a través de un mecanismo autosomico recesivo simple (7, 65).

Harrais y Kalmus en 1949 establecieron una prueba con la cual
se mlde la facultad de apreciar diferentes soluciones de FTC ¥
encontraron un sistema con distribucidén bimodal del umbral de
gustacidn, donde los "no probadores® son homocigotos Para un gen
autoesdmico recesivo, mientras gue los "probadores”® son
heterocigotos para el gen dominante T, lo cual es una evidencia
de que su mecanismo hereditaric esta determinado por un solo par
de alelos (22). Aungue algunos estudios apovan el modelo de un
locus recesive para la inhabilidad de probar FTC, otros han
cuestionado esta conclusién, va que usando pares de hermanos
encuentran una significativa desviacidn del modelo recesivo de un
locus (12. 23). Asli Harris ¥ Kalmus apoyaron la hipdtesis de que

no hay influencia genética para este marcador (23), mientras gue



Dass se inclind hacia una hipétesis genética (12), duien
posteriormente trabajando con datos famillares no confirmé el
mecanismo de herencia recesiva, y sugirié un modelo de herencia
de dominancia incompleta con una penetrancia de cerca del 90% del
gen probador (13}).

Postericormente, Martin en 1975 trabajando con pares de dgemelos
monocigdticos y dicigodticos apoya un origen genético de 1la
mayoria de la variacidén en la habilidad para detectar FTC (45).
Mas recientemente Reddy ¥ Rao, trabajande con familias ¥
utilizandoe un modelo mixto reformulado por Laloulel ¥ Morton (33)
encuentran evidencia de gue la habilidad en la gustacidén de FTC
es controlada por un locus principal con dominancia incompleta al
1gual gue por un componente multifactorial (58). Ademas, Olson
et al. trabajando con familias y utilizando el métodeo de
disolucidn de Harris v Kalmus (22) y el programa de computaciédén
MENDEL (34, 35), proponen un modeleo en el cual un locus controla
1a habilidad de detectar FPC y el otre locus controla una
habilidad mas general (51).

Moody menciona gue las diferentes sensibiliadades de las
paerschas para saborear el FTC es mas facilmente demostrade con el
uso de papel riobador, con €l cual un individuc es capaz de
manifestar si es probador o no (49). Ademds, Kalmus en 1958
propuso detectar probadores Tt v TT por medio del estudioc 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 celaboradores encontraron indicios de
una diferencia significataiva entre ambos sexos (63). Por otro
lado también se ha sefalado que la capacidad de detectar FTC no
tiene relacién con el sexo (13, 65, 70), aungque puede haber una
ligera superioridad en la habilidad gustativa general para probar
el FTC en 1la mujer, pero la proporcidén de probadores 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 so6lc un ligero efecto en los probadores, en
cambio los ravos X en dosis terapéuticas destruyen temporalmente
la percepcidén de saborear, incluvendo e}l FTC {4).

Las frecuencias para probadores y no probadceres de FTC han
sido determinadas en distintas poblaciones del mundo. Se menciona
gue aproximadamente el 70% de 1los Caucasicoes son probadores
mientras que el 30% son no probadores (%). 8Se han realizado
también estudios de este tipo, en Poblaciones Indigenas
Americanas (17), Asiaticas (70), al igual gue en poblaciones de

Africa (63) v 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 gque en el tipico caso
pesitivo, el individuo puede doblar hacia arribka los lados

laterales de la lengqua mientras el O6rganoc se mantiene lideramente



protunado (lengua en *taguito"). En 1los c¢asos negativos no se
puede efectuar este movimiento (69). Se han detectado unos pocos
¢asos intermediscs y en numerosos casos la habilidad al principio
ausente se ha adguirido con la practica sobre todo en los nihos,
siendo algunas veces suficiente unas cuantas horas de practica
{71).

Con respecto a su mecanismo de transmisidn en un estudio
familiar, el mismo Sturtevant atribuve este caracter al menos en
parte, a la herencia y supone un mecanismo de herencia sSimple en
donde la habilidad se debe a un gen dominante (69). Estudios
posteriores llevados a cabo en famllias apoyan esta hipdtesis
{71). Habiendo ademéds quien utilazando familias vy el método de
Snyder, sugiere una penetrancia incompleta del gen (31). En
cambic, Matlock trabajando con g¢gemelos monocigdticos encontrd
discordancia en algunos c¢asoes por lo dgue ceoncluye dgue esta
habilidad no es enteramente heredable (46)}. Sin embargo,
posteriormente se realizé un estudic en donde se compard la
concordancia entre gemelos monocigdticos vy dicigdoticos cuyos
resultados sugirieron gue hay factores hereditarios dgue influyen
fuertemente en el caracter (59). No obstante, Martin en 1975
excluvoé una determinacion genética mostrando gue la frecuencia de
concordancla es la misma en pares de gemelos monocigodticos ¥
dicigdticos, concluyendo gue 1l1la maveor parte de la wvarianza
proviene de influencias ambientales y casualidades que afectan al

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



Cruz y Lisker donde se utilizdé el metodo de Snyder, no se
encontré evidencia concluyente de que esta habilidad represente
un ejemplo de herencia autosomica 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 gue es mas frecuente en el sexo femenino (31, 41).
Ademéas, Se ha encontrado dgque la inhabilidad de este movimiento
difiere con la edad, siendo muy alta entre los nifios pequefios,
decreciendo con la edad hasta alcanzar un valor medio alrededor
de los 12 anos (31).
Las frecuencias encontradas de lengua en "taguite" para
poblaciones de los Estados Unidos de Norteamérilca con ancestros

Europeos, han sido del 74% {59) y del £5% (69).

4 .- Lengua en Cuchara {(LC).

Hsu en 1948 describidé otro movimiento lingual en el cual la
parte distal de la lengua se dobla hacia arriba v sobre si misma
hacia atrids sobre su cuerpo principal sin avuda de los dientes
(lengua en "cuchara"). Al efectuar un analisais familiar
utilizando la férmula propuesta por Hogben (26), encuentra due
este caradcter estd determinado por un simple factor mendeliano,
siendo los individuos con esta habilidad homocigotos para el dgen
recesivo, aungue también menciona gue algunas personas 1la
adquieren mediante la practica. El1 mismo auteor ademas sugire gue

este gen no estd ligado al sexo (27)-



Con respecto a la relacién entre ambos movimientos 11ngualesT
"taguito" v "cuchara", Liu y Hsu trabajando en una poblacidn
China sugirlercon que las dos habilidades estaban condicionadas
por factores complementarios (41), esta hipdtesis fue
posteriormente apoyada por Gahres, al trabajar con uha poblacion
Caucasica, en el sentido de que hay una interaccidén epistética
entre los genes ‘"rolling" (R-r) y "folding" (F-f) (16). Por otro
lado, Lee estudiando una pobklacidén Negra presenta resultados gue
revelan un alto grado de independencia entre los dos caracteres
{(38). Ademas se menciona gueé parece ex1stlr una diferencia racial
entre la distribucaidn de estas dos habilidades entre la poblacion

Caucasica y la China {(16).

5.- Lébulo de la Oreja (LO).

El tipo de adhesidn del ldébulc de la oreja es facilmente
obiservable v presumiblemente no esg afectado por cambios
adaptativos (14). Puede ser clasificado en forma simple en dos
tipos: libre en el que el ldébuio cuelga extendiéndose hacia abajo
del punto al cual el oido estad pegado a la mejilla v pegado en el
gue el punto mas bajo de la oreja es el punto al cual éste se
pega a la wmelilla (49). Se puede detectar desde el nacimiento
{4)}).

Se ha enfatizade en la conveniencia de utilizar este marcador
en estudics poblacionales (14).

Auncue se han llevado a cabo varicos estudios sobre la genéiica
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de este caracter, su mecanismo de herencia no se ha entendido
completamente {14). Hilden y otros han sugerido due el ldébulo
libre es heredado como una caracteristica dominante simple (25),

mientras que Carriere (citado por Powell y wWhitney), concluydé que

el 1ldébulo libre era heredado como recesive (56). Estudios
posteriores llevados a c¢abo por: Powell vy Whitney mediante
andlisis de pedigrees (56); ©Quelprod en un estudio familiar,

citade por Lai y Walsh (32); Cruz y Lisker en un estudio familiar
utilizandeo el método de Snyder (10); y Williams y Hughes medliante
el anéalisis de 11 familias (74), apovan la hipdtesis de Hilden.
Lai v Walsh en un estudio familiar utilizando el método de Snyder
mencionan que es improbable gque un efecto genético mendeliano
simple sea el responsable del tipo de lobulo, sugiriendo 1la
posibilidad de un mecanismo genético multifactorial (32). Esto
mismo habia sido sugerido anteriermente por Wiener, gulen
trabajé con familias e hizo una clasificacidn de los individuos
an cuatro grupos de acuerdo al grado de adhesidén del lébulo, ¥y
concluyd que no se puede proponer un mecanismo simple de herencia
rara este caracter, sino gue muy probablemente actie un efecto
genético multifactorial o bien un par de alelos modificados por
otros genes (72).
Lai v Walsh mencionan gue Saldanna en 1962 encontrd una mayor

frecuencia del lobulo pegado entre las mujeres gue entre los
hombres, ¥ cue €st0 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 poblacién de la India (14), y ©Para diferentes grupos
étnicos (Inddes, Aborigenes Autralianos, Cchinos, Japoneses,

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

6.~ Vello en Falange Media (VFM).

La determinacién genética de la presencia © ausencla de vellos
en el dorse de la falange media fue sugerida por primera vez por
Danforth en 1921, guien trabajd con 80 familias y propusc gque la
presencia del vello es dominante Yy due parece haber una pérdida
de vello filogenéticamente progresiva a través de la accidén de
uno ¢ mas genes recesives, ¢ de un recesivo principal con varios
factores modificadores que regulan 1la distribucion cuando el
caracter esta presente {(11). A partir de esta investigacidn se ha
considerado que las personas gue no tienen vellos en los
segmentos medios de cualgulera de sus dedos son homocigotos para
un gen recesivo, pero no hay acuerdeo en cuanto a e. numero de
genes alélicos para este gen recesivo. El1 prcecblema es muy
complejo ya que la gente gque tiene vello puede tenerlo en uno,
dos o tres de sus cuatro dedos. El concepto mas simple es que
hav un gen principal para la presencla de vello, y en adicién
genes modificadores qgque determinan cuales dedos tendran vello
(49). Por otro lado, Bernstein vy Burks en 1942 en un estudio
familiar apovan la hipdtesis de alelos multiples. Asi, postularon

la presencia de cinco genes alélicos: un gen principal que
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determina la ausenrcia de vello, otro determina que el velleo
estara presente sobre un dedo, otro gque dos dedes tendréan vello,
otro que tres dedos estaran velludos v otro que cuatro dedoes
tendran vello (5). Posteriormente el mismo Bernstein en 194% en
otro estudio familiar, probé esta misma hipdétesis (6).

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

Bernstein y Burke en 1942 mencionan gue las mujeres mostraron
una disminucidén en casos afectados después de los 21 afios, por lo
gue personas no afectadas, pueden serlo genéticamente (5). Se ha
observado gue la ausencia completa de vello en la falande media
es un marcador que se encuentra mas cominmente enh 1los Negros,
Japoneses e Indios Americancs que entre los Caucéasiceos {11).

Saldanha vy Guinsburg en 1961 establecieron que la proporcidn
de individucs gue carecen de VvVello en la falange med:ia en la
poblacidén del Norte de Europa es del 20% &l 30%, mientras gue en

el Mediterraneo es del 30% al 50%, v entre los Japoneses e Indios

N

Americancs es del 60% al 90% (61). Sastry en 1975 encontré

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

7.-Fosos en la meijilla [FM}.

Los hovuelos o fosos de las mejillas son aparentemente
heredados comg autosoémicos dominantes Pperp con alguna variacion
en la expresividad. Se pueden presentar en una mejilla o en ambas
¥ en alguncs casos raros pueden presentarse dos hoyvuelos en una

mejilla {24, 48, 73).

8.- Pico de viuda (PV)}.

Este marcador se presenta cuando la linea del cabelle sobre la
frente penetra hacia abajo en la linea media, formando un punto
bastante definido (48), el que cominmente se denomina pico de
viuda. Se cree gue esta caracteristica sea heredada como

autosdmica dominante (48, 73).

9.- Foso auricular (Fa).

El foso auricular es usualmente un foso poco profundo, en
embude o cistico, que se presenta en 1la parte terminal superior
antericr del hélix. Ocasionalmente puede eXtenderse wuno o© dos
centimetros con una travectoria sinusocoide VY 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 seis

generacioes de 1 familia (8), en un anadlisis de pedigrees y uno
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de gemelos {57), ¥ en un analisis de pedigrees (68), mencaocnan
que este marcador es dominante 1rregular c¢on una penetrancia de
aproximadamente el 52% ¥y con expresividad ligeramente variable
{68). ademds McKkusick cita a Gualandri quien en 1969 elaboréd
arboles genealégicos en base a los cuales sugiridé herencia
autosdmica deminante con alrededor de 85% de penetrancia (48).

Algunos investigadores mencionan gue 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 los casons, con igual frecuencia en el lado derecho e
1zguierdo (4).

La frecuencia del marcador veria entre las poblaciones, se
tiene informacidén de gue se presenta en el 1% de los Caucasicos
Americanos, en el 5% de los Negros Americanos, v gue es muy comin

entre la pehblacidén China (24).

10.- Dislocacidon del pulgar (DP).

Este marcader se exXpresa c<omo uha hipermovilidad de 1las
articulaciones del pulgar de la mano Yy al parecer es heredada
como autosdmica dominante ({73), c¢on una penetrancia de 96.5%
(48). Sin embargo Glass y Kistler en 1953, citados wor Moody, en
un estudio con familias encontrarcn evidencia de que el carécter
parece ser daterminado por un gen recesivo. Investigacidn

adicional mostrd que el gen no estd ligado a X v que su herencia
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nc es explicable en base a genes miltiples. Sus resultados
rambién mostraron gue esta caracteristica es comin presentandose
en aproximadamente una cuarta parte de la poblacicon Blanca v en

una tercera parte de la Negra (49}.

11.~- Flexidon del pulgar (FP).

Para esta caracteristica sdlo se tiene 1informacion de gue
aparentemente es heredable (73). Se considera como positivo
cuando el indaividuo nresenta una hiperflexibilidad de la

«“articulacidn del pulgar, por lo gque este 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 estd reforzado en
este punto, por lo gque puede verse claramente. Es posible
detectarlo desde el nacimiento. Se ha sugerido gue este marcador
es heredado en forma autosdmica dominante con alta penetrancia ¥
expresividad variable. Su expresidén varia de un peguefio tubérculo
a un punteo mas grande, con una serie de formas intermedias.
Algunas personas tienen el tubérculo en una sola oreja Y Uunas
pocas portan el gen sin expresar el marcador (4, 48).

Se menciona gque el marcador no es i1influenciado por el sexo
presentandose aproximadamente en igual frecuencia en hombres y

mujeres (24}, aunque por otra parte hay guienes sugieren gue el
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sex0 juega algin 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 encontrade gue la frecuencia de
este marcador es mas alta en los parientes e hijos de individuos
afectados v se ha paestulado la 14ea de gue la habilidad para
mover las orejas es heredada como ur caracter autosoémico

dominante {48).

14.- Dedc indiace largo (DIL).

Este marcador se refiere al tamafio del dedo indice en relacién
con el dedo anular, ¥ se piensa gue sea heredabie. Es uno de los
rasgos influenciadoes por el sexe, Vva gque se ha postulado gue el
gen due determina el dedo indice corto en el humano Eyestra
dominancia en el hombre, pero actia eh forma recesiva en la

mujer, expresandose de la sigulente manera:

Genotlpos hombres mujeres
D* D? dedo indice corto dedo indice ceorto
D D= dedo indice corto dedo indice largo

D= D= dedo indice largo dedo indice largo
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comportandose €l gen D* comc dominante en los hombres y como
recesivo en las mujeres y el gen D2 como recesivo en hombres vy

dominante en mujeres (67, 73).

15.- Fisura mentén (FMEN).

La fisura del mentén es una simple depresién en el tejido
blando de 1la barbilla. Se pueden distinguir cuatro tipos
diferentes de fisura. E1 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 comih es una escarpada fisura
(sulcus mentalis) © wun hovuele con un centrc de profundidad
variada (fovea mentalis), y muy rara vez se presenta una Ffisura
en forma de Y en la mitad de la barbilla (4, 24).

Este marcador puede no presentarse al nacimientce pero aparece
después de la adolescencia o en la vida adulta temprana pudiendo
desaparecer después en la vida adulta tardia. Se cree dgue su
mecanismo hereditario sea autosomico dominante. Es influenciado
por €l sexo, va due tiene una penetranclia complieta en 1los
varones, pero en las mujeres se presenta aproxXximadamente en la
mitad de la frecuencia de 1los varones (4, 24}. Asi, en una
poblacidén Alemana se presenta aproximadamente en el 20% de los

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

Se refiere a la 1ncapacidad gque tienen algunas persconas de
percibir los colores, se menciona gue es autosOmico recesivo (49,

39).

Con respecto a las frecuencias génicas de algunos de los 16
marcadores mencionados antericormente 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 vy
sur del pais (10, 40, 60), asi como para poblaciones urbanas del

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

MATERTAT

Se entrevistaron 480 familias derechohabientes de la Clinica
No. 5 del I.M.S.S. de Monterrey, N. L., de 1las cuales s8lo se
analizaron 203, debide a que unicamente éstas cumplian con el
requilsito de contar con la informacidn de los marcadores para
ambos padres vy cuando menos un hijo. Estas familias se fueron
obteniendo de las personas gue acudian a consulta a dicha clinica
(madre, padre, hijo o hija), las gue posteriormente traian a su
familia mediante citatorios, © Dbien se visitaba el domicilio
familiar del entrewvistado. De esta manera se obtuvo la
informacion completa de los padres y sus hijJos. El numero de
familias analizadas varié para los distintos marcadores debido a
gue no en todos los miembros de 1la familia se logrdé tomar los
datos para todos los marcadores a estudiar, y ademas para algunos
de éstos s461lo se analizd la descendencia de seis a 35 ahos por
considerarse que en estos limites de edad se podia apreciar mejor
el marcador. Por estas razones el nimero de familias varidé de 138
a 203 vy el de descendientes de 254 a 546 en los marcadores
analizados.

Los tinicos requisitos para incluir una familia en el estudio
fueron que ambos padres participaran Yy que éstos tuviesen al
mencs un hijo.

Se utilizaron encuestas en donde se tomaron los sigulentes

datos de cada familia:
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a) Nimero de afiliacién al I.M.S5.S.

) Domicilio particular

¢) Nombres completos de los padres

d) Lugar de nacimiento de lps padres

e) Ocupacidén de ambos padres

f) Nuamero total de hijos

g) Sexo de cada uno de los hijos

hl Edad de cada miembro de la familia

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

1) Tipo de certmen (CER}

2) gustacidn de feniltiocarbamida (FTC)
3) lengua en taguito (LT)

4) ceguera total a los colores (CTC)
5} lengua en cuchara (LC)

6) ldébulo de oreja (LO)

7) vello en falange media (VFM}

8} fosos mejilla (FM)

9) pico de viuda (PV)
10) foso auricular (FA)

11) dislocacidén del pulgar (DP)
12) flexioén del pulgar (FP)

13) tubérculo de darwin (TD)
14) movimiento de orejas (MO)

15) dedo indice large (DIL)

16} fisura del mentdén (FMEN)

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

simple observacidn, a excepcion de:

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

Laminas de Ishihara (28).
~ Degustacidn de FTC, para lo cual se utilizaron tiras de
rapel impregnados de FTC (Mac Milan Science Coj.

- Tipo de ceramen, para su clasificacidén se utilizd un

Esterecscopio (American Opticall).

Para el procesamliento de los datos vy analisis estadistico se
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empleo una coﬁputadora PC Y el pagquete estadistico SPSS Ver.,

4.0.

METODOS
FRECUENCIAS GENICAS Y FENOTIPICAS.

Las frecuencias génicas, esto es, la frecuencia que tienen los
alelos en un locus determinado en wuna poblacidn, se estimparon
aplicando la férmula de Hardy-Weinberg, la cual explica el
comportamiento de los genes en las poblaciones. Esta £férmula se
aplicd a cada uno de los marcadores.

Para un mejor entendimiento de esta férmula es necesario
mencionar gue para marcadores heredados en forma mendeliana
simple la pohlacidén va a estar formada por individuos con
genotipe homocigotos dominantes (an), heterocigotos (Ra), V¥
homocigotos recesivos (aa). En base a esto, y mediante la férmula
de Hardy-Weinberg, se pueden obtener 1las frecuencias fenotipicas
esperadas v las frecuencias genicas en una poblacién en

equilibrio de la sigulente manera:

FORMULA DE HARDY-WEINBERG: P? 4+ 2Zpc + g2 = 1
donde: p® = homocigotos dominantes
2pg = heterocigotos

g% = homocigotos recesivos
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DE DONDE SE OBTIENEN LAS )
FRECUENCIAS FENOTIPICAS P2 + 2pg = frecuencia de individuos
ESPERADAS: con fenotipo dominante.

g2 = frecuencia de 1indaviduos
con fencotipo recesivo.

¥ DE AQUI LAS FRECUENCIAS
GENICAS: g = +Jg2 .= frecuencia genica
del alelo recesivo.

como: P+ g =1
entonces: P = 1 - g
s1iendo,
r = 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 cobservadas, 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 pruekas de X® (tablas de

contingencia coh correccloén de Yates).
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ANALISIS SEGREGACIONAL

Para estimar el posible mecanism¢ hereditario de los 16
marcadores se utilizd el método de sSnyder (49, 37, 66), mediante
el cual se prueba la dominancia de el marcador por 1la accion de
un simple par de alelos. Este método consiste en el calculo de
los numeros absolutes esperadoes de individuos (descendencia) con
fenotipo recesivo, El1 analisis se llevd a cabo de la siguiente

manera:

1l.- Después de examinar en las familias los 16 marcadores aguil
estudiados se considerd: a) a un fenotipo como dominante y
al otro como recesivo, de acuerdo a leos antecedentes y )
al fenotipo que consideramos como domilnante en el punto
anterior se tomd como si1 fuese recesivo y al recesivo como
51 Ffuese dominante (ésto c¢onsiderando una posibilidad

alterna).

2.- Posteriormente se aplico el métodc de Snyder a cada uno de
los marcadores analizados. Los numercos esperados en la
descendencia se calcularon empleando las frecuencias
génicas p ¥ 9 {obtenidas a partir del total de parejas de
padres ¥ descendientes) ceonsiderando todos los posibles
genotipos presentes en cada uno de los tipos de parejas de

padres (ARXAA, BAXAZ ,...... , aaxaa).

3.~ En parejas donde el padre y la madre mostraron la
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caracteristica dominante (AAXAA, AaxAA, AAxAa, aaxaa), la
fraccidén que se esperaria encontrar en la descendencia con

el fenotipo recesivo se calculd con la sigurente formula:

donde:
g = frecuencia genica del alelo recesivo en la

poblacidén estudiada.
4.~ En cambio, en familias en 1las cuales un progenitor mostrd
la caracteristaica producida por el alelo dominante vy el
otro la caracteristica producida por el alelo recesivo
(Faxaa, aaxda), la fraccion gue se esperaria encontrar en
la descendencia con el fenotipo recesivo se calculd coh la

siguiente féormula:

d
1 + ¢
donde :
g = frecuencia aénica del alelio recesivo en la
poblacidn estuclada. )
5.- Cuando ambos rogenitores presentaron la caracteristica
Geterminada por el alelo recesivo (aaxaa), se esperaba que

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

esperado de 1individuos dominantes es cerc.
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RESULTADOS Y DISCUSIONES

FRECUENCIAS FENOTIPICAS DE LOS MARCADORES EN LA DESCENDENCIA DE
ACUERDCO A SU SEXO.

En el cuadro I se muestra el andlisis de 1las frecuencias
fenotipicas en la descendencia de las familias en cada unco de los
marcadores antropoldgicos de acuerdo a su Sexo. De 1los 16
marcadores antropoldgicos sblo en lengua en taguito hubo
diferencias entre los sexos {(p<0.05), mostrande 1las mujeres una
mavor incidencia en cuanto a la habilidad con respecto a los
hombres. Esta misma diferencia ha sido observada anteriormente
por Komail (31) y Liu y Hsu (41}.

Los resultados obtenidos para gustacidén de FTC coinciden con
las investigaciones de Das (13}, Snyder ({65) vy Than-Than-Sin
(70). Lo mismo ocurre c¢on repecto a ceriumen ya que coinciden
con el trabajo de Matsunaga (47). Sin embargo, para 1lébuleo de
oreja los resultados difiren de Lai ¥y Walsh ({32) guienes
encuentran una maver frecuencia del 16bulo pegado entre mujeres
gue entre hombres.

En cuanto a fisura del mentén en 1la literatura consultada se
menciona gue tiene una penetrancia completa entre 1o0s varones,
mientras gue en las mujeres se presenta en 1a mitad de 1la
frecuencia de losgyarones (4, 24), tal diferencia no se pudo
detectar en este estudioc. Tampoco se logré detectar alguna

diferencia en la frecuencia entre 1los sexos con respecto a foso
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auricular a pesar de gque en la literatura Se menciona que en las
mujeres se presenta en aproximadamente el doble de la frecuencia

de los wvarones (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 la
muestra, ademas de las fecuencias génicas para el total de 1la
muestra. Con respecto a las frecuecias génicas, "p" wva a
representar al alelo dominante 2’4 ng" al alelo recesivo.
Bn cuanto a gustacidén de FTC, lengua en taguito, 1ldébulc de
oreja, ceguera total a les celores, 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 cerdmen, flexidn
del pulgar, lengua en cuchara, tubérculo de darwin, fosos de la
mejilla, pico de viuda, y vello en falange media, si se
detectarcon diferencias entre 1las frecuencias fenotipicas de
padres e hijos (p<0.05%), Es posible que estas diferencias se
deban a que no actila un mecanismo de herencia simple en estos

marcadores.
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ANALISTIS SEGREGACIONAL.

con respecto a el analisis segregacional de los marcadores

estudiados, se obtuvieron los resultados siguientes:

1.- Gustacién de feniltiocarbamida.

En el cuadro III se muestran los valores observados Yy
esperades en la descendencia total de gustadores (AA © Aa) ¥ nho
gustadores (aa) en 1los tres tipos de parejas de padres. Los
valores esperados se calcularon asumiendo gue los ne probadores
represehtaban el estado homocigdtico de un gen autosémico
recesivo "a" con una frecuencia de 0.27. No hubo diferencias
significativas entre los fenotipos observados Y esperados en la
descendencia de parejas gustador x gustador, ¥y gustador ¥ no
gustador (p>»0.05), esto sugiere que la gustacicdn de
feniltiocarbamida es heredada como autosdmica dominante, siendo
el gen gustador dominante sobre el no gustador. El tnico
inconveniente de este resultado es gue en las parejas de padres
no gustador x no gustador, se esperaria que todes los ocho
descendientes fueran no Dprobadores, pero sélo sels 1lo fueron.
Hay varias posibles explicaciones para esto, entre ellas
ilegitimidad, adeopciones, © errores de diagnédstico, por lo due se
decididé eliminar a estos individuos. Este mismo criterio se
utlilizd 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 y esperados
de descendientes totalecs con (ARA o Aa) ¥ sin {aa) la habilidad de
hacer la lengua en "taguito" para cada uno de los tres tipos de
parejas de padres. Los valores esperados se calcularon bajo la
suposlcidén de gque los individuos sin esta habilidad representaban
el estado homocligotico de un dgen recesivo "a® con una frecuencia
de 0.51. La comparacicon de valores chservados ¥y esperados fueron
similares tanto en parejas de padres con el fenotipo taguito =
tagquito, como en parejas de padres con el fenctipe tagquite x no
taguito (p>0.05). Con estos resultados se apoya la hipoOtesis de
que la lengua en taguito es heredada en forma autoscmica
dominante simple, siendo el alelo dominante el gue preoporciona la
habilidad de doblar la lengua en forma de taquito. Estos
resultados coinciden con los obtenidos en investigaciones
realizadas por: Urbanowski en una poblacion de ciudadancs
Norteamericanos (71), Sturtevant en Norteamericanos con ancestros

Europeos (69), ¥ Xomai en una poblacidn Japonesa {(31).

3.~ Ceriimen (CER).

En el cuadro V se muestran los valores observados v esperadcs
en la descendencia total con cerumen himedo (AA o Aa) Vv seco (aa)
en cada uno de 1los tres tipos de parejas de padres. Los valores
esperados fueron calculados asumiendo gue el ceramen Seco

representaba el estado homocigdtico de un gen :zecesiveo "a® con
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una frecuencia de 0.40. La comparacidén de los valores observados
y esperadcs no mostré diferencias, tante en las parejas de padres
himedo x humedo como en las parejas de padres himedo X seco
(p>0.05), apoyando asi la hipdtesis postulada de que este
marcador es heredado en forma autosémica dominante simple. De
esta forma apoyamos los estudios realizados por Matsunaga en una
poblacidn Japonesa (47), Cruz vy Lisker en Indigenas del centro de

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

4 .- Lbébulo de Oreja (LO).

En el cuadro VI se muestran ios valores obsservados y esperados
de descendientes de seis a 35 aios con ldbulo libre (AA o Aa) vy
begado (aa) en los Ltrgs tipos de parejas de padres. Los valores
esperados fueron calculados bajo 1la suposicidn de que el ldbulo
pegado representaba el estado homocigdtico de un gen recesivo "a"
con una frecuencl de 0.58. La comparacidén de los fenotipos
observados y esperades muestra que fueron similares tanto en las
parejas de padres con fenoE}po libre x libre, comoc en parejas de
vadres con fenotipo 1libre x bpegade (p>0.05). Por 1l¢ gue es
posible apovar la hipdtesis postulada de gue el LO es heredado en
forma autosdmica deminante simple, siendo el alelo para l1ldébulo
libre dominante sobre el alelo D&aTa 1débulo pegado. Estos
resultados ectan de acuerdo con los obtenidoS por Hilden (25},
rowell en ciudadanos Norteamericanos (56), Vv Cruz y Lisker en

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

menciona que el lobule 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. L0S numeros esperados se calcularon
asumiendo gue la CTC representaba el estado homocigdético de un
gen recesivo "a" con una frecuencla de 0.0989. En la comparacidén de
los valores observados Vv esperados no hubo diferencias en las
parejas de padres nermal x normal, vy nermal X ciego total a
coleores (p>0.05). Lo gue sugiere dgue la ceguera total a 1los
colores es heredada en forma autosdémica dominante simple, siendo
el gen normal dominante sobre el gque produce el defecto. Este

resultado apova a Levitan v Montagu (39), v Moody (49), guienes

mencionan que la ceguera total a los colores es recesiva.

6.~ Flexidén del Pulgar (FP}.

En el cuadreo VIII se muestran 1los valores observados vy
esperados en la descendencia de sels a 35 anos con (AA © Rha) Vv
sin {aa) la capacidad de £flexionar su pulgar para cada tipo de
parejas de padres. Los valores esperados se calcularon bajo la
suposicidon de gue los individucos sin la habilidac para dislocar

su pulgar representaban el estado homocigdtico de un gen recesivo
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"a" con una frecuencila de 0.70. La comparacion de los fenotibos
observados y esperados da diferencias significativas tanto en las
parejas de padres FP X FP, como en las parejas FP X No FP
{p<0.05), lo gque sugiere que la habilidad de flexicnar el pulgar
no es heredada como autosomica dominante. Al anallzar la
hipétesis alterna, esto es, gue la flexiodn del pulgar
representaba el estado homocigotico de un gen recesivo (aa), se
encontraron resultades similares, lo gue suglere gue el marcador
no es heredado en forma mendeliana simple, estando posiblemente
involucrado mas de un sdélo par de genes, © dien 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 descendenclia total con (AR © Aa) v sin (aa) la habilidad de
hacer la lengua en cuchara en los tres tipos de parejas de
padres. Los numeros esperados se calcularon asumlendo dque la
inhabrliadad para hacer la lenguaz en cuchara representaba el
estado homocigotico de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.44, Al comparar los fenocipos observados v esperades se
encontré que en ias parejas de, padres LC X LC no hubo
diferencias (p>0.05), pero en cambl¢ en las parejas de padres
LT x No LC si hubo diferencias (p<0.05), por lo gue sdlo es
posible apoyar parcialmente la hipotesis postulada de gque 1la

lengua en cuchara es receslva, Ya gue s6lc se cumple en las



parejas de fenotipo domlnante. Estos resultados difieren de los
obtenidos por Hsu en una poblacién China, gulen asume gue este

marcador es heredado en forma autosomica recesiva (27).

8.- Dislocacidn del Pulgar {(DP).

En el cuadrec ¥ se muestran los valores observados v esperados
de la descendencia de sels a 35 ahos con [(AA © Aa) Y sain (aa) la
habilidad de dislocar su pulgar en 1los tres tipos de parejas de
padres, Los valores esperados se calcularon bajo la suposicién de
gque 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 observadeos vy esperados muestra
que no hubo diferencias en las parejas de padres con fenotipo
DP x DP (p>0.05), mientras gue si1 las hubo en las parejas de
padres con fenotipo DP X No DP (p<0.05). De esta forma séle es
posible apoyar parcialmente la supocsicidén de gue 1la DP es
recesiva, nc pudiendo dar una conclusidér concreta. Con estos
resultados se da un apoyc parcial a lo citado por Winchester (73)
quien 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 (AR o Aa) y sin (aa) tubérculo en

los tres tipos de parejas de padres. Los valores esperados se
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caleularon asumiendo gue la falta de tubérculo representaba el
estado homocigdtico de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.55. La comparacidén de 1los fenotipos observados vy 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 fenotivo TD X
No TD (p>0.05), por lo gue s6lo se puede apovar parcialmente la
hipdtesis de que el TD es recesivo. Con estos Tresultados es
posible dar un parcial apoyvo a lo citado por Bergsma (4) ¥y
Mckusaick (48) quienes menciconan herencia autosdmica dominanate

prara el caricter.

10.-Fosos Meijilla (FM).

En el cuadro ZXII se nuestran los valores observados Y
esperados en la descendencia total con (AA o Aa) ¥ sin {aa) fosos
en la mejilla. Los numeros esperados se calcularon bajo 1l1a
suposicidn de gque los indaividuos sin fosos representaban el
estado homocigético de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.87. La comparacion e fenotipos observados Y esperados en las
parejas FM ® FM muestra que no hay diferencias (p>0.05), pero en
~as parejas de fenotipe FM x NO FM las proporciones son
diferentes (p<0.05). Con estos resultados no es posible dar una
conelusidn concreta va que sélo se cumple la hipdtesis de que el
caracter es recesivo, en uno de los dos tipos de parejas. Por tal
motive sd6lo se da un avoyo parcial a lo citadeo por mMckusick (48),

Winchester (73), v Hartl (24Y, guienes suponen herencia



35

autosomica dominante para el marcador.

11.- Pico de viuda (PV).

En el cuadro XITII se muestran 1los valores observados ¥
esperados de descendientes totales sin (AA © Aa) y con (aa) Pico
de viuda en cada Ttivo de parejas de padres. Los valores esperados
se calcularon asumiendo que la presencia de pico representaba el
estado homocigdético de un gen recesivo "a" con una frecuencia de
0.72. La comparacion de los fenotlpos o©bservados Y esperados
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 % PV no hubo diferencias significatvas (p>0.05%).
con estos resultacos sdlo se puede dar un apoyo parcial a 1la
hipotesis de gque el pico de viuda es recesivo. Estos resultados
difieren de los citados por Mckusick (48) v Winchester (73)
gulenes mencionan una hipdtesis contraria. En lo dgue respecta al
examen de este marcador es conveniente mencionar que se presento
cierta dificultad para detectar el marcador debidoc a gque algunos

individuos masculinos presentaban indicios de calvicie.

12.~ Vello en Falange Media (VFM).

En el cuadro XIV se muestran los valores observados ¥y
esperados de la descendencia total sin (AR o Ra) ¥ con {(aa) vello
en la falange media en los trec 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 observades ¥ esperados muestra que ho hay diferenclas
si1gnificativas tanto en las parejas con fenotipo NCO VFM X NO VFM
como en las parejas de fenotipo VFM x NO VEM (p>0.05) apovando
estos resultados la hipdtesis establecida de gque g£ste marcador es
heredado en forma autosémica recesiva sample. Este resultado esta
en descuerdo con los trabajos de Danfort (11) ¥ 1lo ¢itado ©por
Moody (49) gquiehes sugileren domlinancia del marcador, por lo dque

seria necesario segulr examilnandoe el mecanisme hereditario de

este marcador.

13.- Fisura Mentén (FMEN).

En el cuadreo XV se muestran los valores observados Yy esperados
de descendientes totales sin (A2 © aa) vy con {(aa) fisura del
mentdén en los Lres tipos ae parejas de padres. Los valores
esperados se calculardh asumilende gque la presencia de fisura se
debila al estado homocigdtico 4de un dgaen recesivo "a"™ con una
frecuencia de 0.47. La comparaclion 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 en las
parejas de fencotipce FISURA x NO FTISUR2 (p>0.05), por 1o gue se
puede aceptar la hipdtesais de gue este marcador es heredado en
forma autosdmica recesiva simple. Estos resultados estan en

desacuerdo con lo citado por Bergsma {(4) v Hartl (24), duienes

-
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menclionan herencia autosodmica dominante, por lo gque seria
necesarlo segulr examinando el mecanismo hereditario de este

marcador.

14.- Movimiento de Orejas (MO).

En el cuadro XVI se muestran los valores observades ¥
esperados en la descendencia total san (AA © Aa) vy 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 recesivoe "a" con una frecuencia
de 0.23. La comparacion de valores observados y esperados muestra
que son similares en las parejas de padres con fenotipg SIN MO X
SIN MO v en las parejas con fenotipo SIN MO x CON MO (p»>0.05),
por lo que es posible apovar la hipdtesis de dque el movimiento de
orejas es un caracter recesivo. Este resultado difiere de 1lo
citado por Mckusick (48), gulien menciona herencia autosdémica
dominante, por lo dgue seria necesario segulr examinando el

mecanismo hereditario de este marcador.

15.- Foso Auricular (FA).

En el cuadro XVII se muestran 1los valores cbservadoes V¥
esperados en la descendencia total sin (AA © ARa) y con (aa) foso
auricular. Los valores esperados se calcularon asumiende que la
presencia del foso repregentaba el estado homocigdtico de un gen

regesivo "a" con una frecuencia de 0.13. La comparacidén de los



38

valores esperados ¥ observados muestra gue no hay diferencias
en las parejas de pradres con fenotipo SIN FA X SIN FA, vy en las
parejas de fenotipo SIN FA x CON FA (p>0.05), por lo gque se apova
la hipétesis de gue el marcador es autosémico recesivo. Este
resultado estd en desacuerdo con 1o citado por Mckusick (48} Vv
Bergsma (4), quienes menclonan herencia autosdmica dominante, por
lo gue seria necesario segulr examinando el mecanismo hereditario

de este marcador.

16.- Dedo Indice Largo (DIL]).

Este marcador es particularmente diferente a los demas, va gque
en la literatura se menciona que &s 1nfluenciado 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 Yy 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 due el
dedo indice largo representaba el estado homocigdtico de un gen
recesivo "a" con una frecuencia de 0.26. La comparacion de los
fenotipos observados y esperados no mostro diferencias en las
parejas de padres con fenotipo DIC x DIC, v en las parejas de
fenotipo DIL x DIL (p>0.05), apovando estos resultados 1la
hipdtesis de gue el DIL es es receslvo en varones. En cambio, en
las mujeres los valores esperados se calcularon haciendo la

suposicioén contraria con una frecuencia del gen recesivo "a" de
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0.98. En el cuadro XIX se muestra que al compararse los valores
observados v esperados en la descendencia se encontrdé que 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 sdlo se puede apoyar
parcialmente lo citado por Winchester (73) v los resultados de

Stanfield (67).
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CONCLUSIONES

Del andlisis de los resultados obtenidos v discutidos en

acién a los objetivos planteados se concluye lo siguiente:

Por medio de este objetivo se observé que de los 16
marcadores analizados, 15 mostraron una proporcidn similar en
ambos sexos en la decendencia. Lo cual descarta gue é&stos se

encuentren ligados al sexo o0 gue para su expresion intervenga
el cromosoma X o Y. Unicamente se obtuvieron diferencias con
respecto a 1la frecuencia entre ambos $Sex0s €en lengua en
taguito, este mismo resultade ha sido encontrado por otros
investigadores, per lo gue es popsible gue este marcador
pudiese estar influido por el sexo presentandoc una mayor

penetrancia en 1las mujeres.

Por medic de este objetivo se determind si el marcador se
transmitia en la misma proporcidn de padres a hijos. Se
encontrd gue en siete de ios 16 hube diferencias
significativas (tipo de cerumen, flexion del pulgar, lengua
en cuchara tubérculo de darwin, fosos en la mejilla, pco de
viuda v vello en falange medla), debido posiblemente a gue
para la expresion de estos marcadores no actiia un mecanismno
hereditario simple sino mas bien un mecanismo poligénico, o
bien multifactorial, o tal vez a errores en la determinacidn

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

siguiente:

a) Se apoya la hipdtesis de herencia autosomica monddenica

b)

dominante de los marcadores gustacion de FTC, lengua en

tagquito, tipo de cerumen, vy lébulo de oreja; y de herencia

autosdémica monogénica recesiva para ceguera total a los
colores.

En cuanto a velloc en falange media, fisura del mentén,

movimiento de orejas, vy foso auraicular, se apova la

hipbdétesis de herencia monogénica autosédmica recesiva.

Pero debido a gqgue estos resultadoes estéan en desacuerdo con

los obtenidos en otros estudios realizades anteriormente,

se recomienda un andlisis segregaclonal posSterior para
estos marcadores.

En los siete restantes marcadores no se logréd detectar con

certeza herenclia mendeliana simple, las razones de ésto

pueden ser las sigulentes:

- Errores de apreciacién, debide a gue es muy subjetiva la
apreciacidon de algunos de estos rasgos.

- Influencies del medio ambilente.

- Para algunos de estos marcaderes se informa de
penetrancia incompleta v expresavidad variable, por lo
gue pudo suceder que el gen en cuestidén si se encontrara
en el individuo pero no sSe exXpresdé, o bien si se expresd

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

- Enh alguno de los rasgos es posible gue estén
inveolucrados mas de un solc par de genes, de tal forma
gque su mecanismo hereditario neo se deba a un mecanismo
hereditario simple, sino mas bien a una herencia

poligénica.

Por todo lo mencionado anteriormente se sugiere gue de
preferencia en estudios de genética de poblaciones se
utilicen aguellos marcadores en los cuales se logrd apoyar
claramente una herencia mendeliana simple. Y de ser posible,
en futuros estudics utilizar marcadores antropoldgicos mas
confiables donde se pueden efectuar mediciones o detecciones
mas precisas ¥y gue ademds tengan poca influencia ambiental,
como por ejemplo, grupos sanguineos, sistema HLA, marcadores

de DNA, apellidos, etc.
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CUADRO I.- FRECUENCIAS FENCTIPICAS DE LOS MARCADORES EN LA DESCENDENCIA DE ™
ACUERDD A SU BEXO.

DESCENDENCIA
MARCADOR HOMBRES MUJERES . X=
n % n %
GUSTACIDON} Probador 187 g2.57 213 94 .25
DE No Probador 15 7.43 13 5.75 D.46
FTC Total 202 226
LENGUA Ccon habilidad 152 68.78 200 81.63
EN Sin habilidad &9 31.22 45 18.37 10,39%
TAQUITO Total 221 245
Himedo 127 86,99 157 87.22
CERUMEN Seco 19 12.01 23 12.78 0.004
Total 146 180
LOBULO Libre 181 £5.82 189 68.73
DE Pegado 79 30.38 86 31.27 0.05
OREJA Total 260 275
CEGUERA
TOTAL Normal 1990 98.45 227 100.00
A LOS Ciego t.c. 3 1.55 8] 0.00 3.55
COLORES Total 183 227
FLEXION Con habilidad 146 32.40 156 37.10
DEL Sin habilidad 70 £7.60 92 62.90 i.12
PULGAR Total 216 248
LENGUA" " Con habilidad 168 £2.35 203 85 .65
EN Sin habilidad 36 17.65 34 14,35 0.89
CUCHARRA Total 204 237
DISLOLC. Con habilidad 80 37.04 76 30.65
DEL Sin habilidad 136 62,96 172 65,35 2.11
PULGAR Total 216 248
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DESCENDENCIA
MARCADOR HOMERES MUJERES X=
n % n %
TUBERCULO Presencia 156 65.82 179 67.29
DE Ausencia 81 34.18 87 32.71 .12
DARWIN Total 237 266
FOSCS Presencia 79 29.62 S1 31.93
MEJILLA Ausencia 185 70.08 154 68.07
Total 264 285 .26
PICO Presencia 109 48.88 102 41.30
DE Rusencia 114 51.12 145 58.70
VIUDA Total 223 247 .72
VELLC EN Presencia 56 25.2% 72 24 .44
FALANGE Ausencia 195 74.71 211 74.56
MEDIA Total 261 283 .007
FISURA Presencia 51 19.47 53 21.90
MENTON Lusencia 211 80.E83 226 78.20
Total 262 289 .86
MOVIMIENTO! Con habilidad 13 £E.75 7 2.71
DE Sin habilidad 213 94 .25 251 97.29
OREJAS Total 226 258 .81
FOSs0 Presencia 3 1.15 : 5 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 1. corto 237 92.22 259 92.17
LARGO Total 257 281 .004

¥ Diferencias significativas entre varones y mujeres p < 0.05
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CUADRO II.-~ FRECUENCIAS FENOTIPICAS EN PROGENITORES Y DESCENDENCIA, Y
FRECUENCIAS GENICAS EN EL TOTAL DE LA MUESTRR PARA ALGUNOS
MARCADORES GENETICOS.

FRECUENCIA FENOTIPICA FRECUENCIA GENICA
MARCADOR PADRES HIJOS TOTAL x= TOTAL
p a
GUSTACION FTC
PROBADOR 308 400 708
HC PROBADOCOR 30 28 58
TOTAL 338 428 766 1.47 0.72 0.28
LENGUA TAQUITO
CON HABILIDAD 261 352 613
SIN HAEBILIDAD 101 114 215
TOTAL 362 466 828 1.25 0.49 0.51
CERUMEN
HUMEDO 225 284 509
SECO 57 42 98
TOTAL 282 326 608 5.96% 0.60 0.40
LOBULO DE OREJA
LIBRE 260 370 630
PEGADO 146 165 311
TOTAL 406 535 941 2.73 0.43 0.57
CEGUERA TOT.CCLOR
VISION NORMAL 327 417 F44
C. T, COLOR 3 3 6
TOTAL 330 420 750 0.09 0.91 0.06
FLEXTION PULGAR
ZON HABILIDAD 133 302 435
SIN HABILIDAD 223 162 385
TOTAL 356 464 £20 62.18% 0.31 0.69
LENGUA EN CUCHARA
CON HABILIDAD 225 31 596
5IN HARILIDAD 87 70 157
TOTAL 312 443 753 15.98%* 0.54 0.46
DISLOCACION PULGAR
CON HABILIDAD 111 156 287
SIN HABRILIDAD 247 308 555
TOTAL 358 464 822 0.63 0.18 0,82




CUADRO IXI.- CONTINUACIGN.
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FRECUENCIA FENOTIPICA

FRECUENCIA GENICA

MARCADOR PADRES HIJQS TOTAL X= TOTAL
p a
TUBERCULO DARWIN
PRESENCIA 284 335 619
AUSENCIA 106 168 274
TOTAL 390 503 893 4.00%* 0.45 0D.55
FOS05 MEJILLA
PRESENCIA Qg 170 269
AUSENCIA 307 379 686
TOTAL 406 545 955 E.O00* 0.15 0.85
PICC DE VIUDA
AUSENCIA 158 259 417
PRESENCIA| 202 211 413
TOTAL 360 4710 830 10.2€%* 0.29 0.71
VELLO FALANGE MED.
AUSENCIA 264 406 670
PRESENCIA 140 138 278
TOTAL 404 544 948 S.65%* 0.46 0.54
FISURA DEL MENTON
AUSENCIA 314 437 751
PRESENCIA 100 114 214
TOTAL 414 551 265 1.64 0.53 0.47
MOVIMIENTO QREJAS
SIN HABILIDAD 341 464 805
CON HARBILIDAD 23 20 a3
TOTAL 364 484 848 2.06 0.77 0.23
FOS0 AURICULAR
AUSENCIA 398 538 936
PRESENCIA 8 8 16
TOTAL 406 Ldg 952 0.36 0.87 0.13
DEDO INDICE LARGO
(HOMBRES ) ** DIC 142 237 379
*** T3TL 8 20 28
TOTAL 150 257 407 0.89% 0.73 0.27
DEDO INDICE LARGO
{MUJERES) DIL S 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

»+ DPedo indice corto

*%x%x Dedo indice largo
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