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CONFERENCIA

ISONIMIA EN POBLACIONES VENEZOLANAS, SU APLICACION EN EL ESTUDIO DE LA
ESTRUCTURA DE LAS POBLACIONES.

Isonymy in Venezuelan populations, its use in studies of population
structure.
J. PINTO-CISTERNAS, Laboratorio de Gen&tica Humana, Instituto Venezolano
de Investigaciones Cientificas, IVIC, Caracas, Venezuela.

Si los apellidos de una pareja se numeran 1 y 2 el paterno y el mater-
no del esposo, v 3y 4 los de la esposa, al usar los 4 apellidos se pue-
den definir 11 tipos distintos de uniones isonimicas (UIL), segln la iden
tidad de aquellos. Estas uniones son las siguientes cuando se repite um
sblo apellido: 1=3, 2=4, l=4, 2=3, 1=2=3, 1=2=4, 1=3=4, 2=3=4 y 1=2=3=4,
y cuando se repiten dos distintos: 1=3 para un apellido y 2=4 para el o-
tro, y l=4 para uno y 2=3 para el otro.

Esta presentacidn tiene por objeto: i) analizar la distribucidn espa-
cial y temporal de los distintos tipos de UI en 3 poblaciones venezola-
nas que conocemos bien, ii) ver la relacidn que pueden tener las UI con
la consanguinidad, el tipo y frecuencia de apellidos y la calidad de los
registros, y iii) verificar el comportamiento de una modificacidn del mé
todo cl3sico de isonimia de Crow y Mange, en el cdlculo de la consangui-
nidad.

Con datos de registros eclesidsticos y/o civiles de 1492 matrimonios de
QUIBOR de los afios 1865 a 1905, 984 de LOS TEQUES de 1790 a 1869, y 941
de COLONIA TOVAR de 1900 a 1977, se determinaron, respectivamente, 253,
115 y 116 UI de distintos tipos.

Los resultados indican que: i) hay diferencias espaciales y temporales
en la distribucidn de los distintos tipos de UI, ii) existe uma probabili
dad alta de que una pareja que es isonimica sea también consanguinea,
iii) para algunos apellidos no hay relacidn entre su frecuencia en la po-
blacidn y su contribucidén a las Ul de la misma, iv) es posible detectar
algunos tipos de UI alin en registros incompletos, y v) la modificacidn al
método de Crow y Mange, mide bastante bien los niveles de consanguinidad.

Un anilisis de los resultados permite asegurar que: i) el uso de 4 ape-
llidos para determinar UI da m3s informacidn que el uso de sdlo 2, permi-
tiéndo un mejor estudio de la estructura de la poblacidn, ii) existen fac
tores, propios de cada poblacibn, que condicionan la existencia de deter-
minados tipos de UI, y iii) la consanguinidad, directa o indirecta, obte-
nida por medio de los 1l tipos de UI es buena indicadora de los niveles
de consanguinidad de las poblaciones.

En resumen, el uso de 4 apellidos para determinar la isonimia de una po
blacidn es un medio adecuado, por lo que se recomienda su uso en otras ﬁg
blaciones iberocamericanas.
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ESTRUCTURA GENETICA DE LAS POBLACIONES RURALES
DEL VALLE DE ELQUI. (Genetic Structure of Ru-
ral Population of the Elqui Valley).Acufia, M.,
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MARCADORES GENETICOS:LECTINAS, (Genetic Markers:
Lectins), Alay,F., Gavillén,J., Zaror, S3ez,
C. y CabelTo, J, Laboratorio de Genetica, Depar

.,

Rothhammer, F., Llo E., Harb, Z. y Palomino
H. Depto. Bloiogfa CelularL§ Genética, Fa:
Cultad de Med1c1na, Universidad de Chile.

La estructura genética de poblaciones huma-
nas aisladas ha sido objeto de estudios que
han identificado al equilibrio entre 1la osci-
lacién génica de mutantes neutros y flujo gé-
nico, como principal factor de mantencién de
variacién genética.

El presente trabajo tiene por una parte, el
objeto de validar estos hallazgos analizando
la distribucién geogrdfica de genes marcadores
y caracteres morfométricos en la poblacién ru-
ral de los afluentes del Rfo Elqui. Otro ob-
jetivo es estimar 1la proporcifn de genes ame-
rindios, caucasoides y negroides de la pobla-
cién analizada y finalmente discutir datos
preliminares relacionados con la susceptibili-
dad de los pohladores a la infeccidén chagédsica
detectada serolfgicamente.

Trabajo financiado parcialmente por los Pro-
yectos 820599/UNDP/World Bank/Who Special Pro-
gramme for Research and Training in Tropical
Diseases; B-518-845F, D.I.B.,, Universidad de
Chile vy 01968, Fondo Nacional -de Ciencias,
CONICYT.

MARCADORES GENET!ICOS: JSOENZIMAS, (Genetic
Markers: lsozymes). Alay, F.; Troncoso,
Kessi, E,; Cabello, J., Laboratorio de Genéti-
ca, Departamento de Bilologfa Molecular, Univer
sidad de Concepcibn.

La deteccidn de isoenzimas es uno de los méto-
dos més utilizados para estudiar poblaciones.
Emplea electroforesis sobre aimiddn o acrilami
da seguido por tincidn especffica, El métoda
es exigente y hace necesario adecuar las condi-
ciones ambientales para obtener seguridad y re-
petibttidad., Tiempo atr8s iniciamos en nuestro
Laboratorio una etapa de normalizacidn metodold
gica a objeto de aplicar esta técnica en el
tudio de poblaciones de importancia econdmica.
Con el objeto de conocer el comportamiento de
los peces comenzamos a trabaJar en la carpa (C
carpio) evidenciando protefnas del suero (10 a
T8 bandas), LDH, en hfgado, cerebro y misculo
(de 1 a 5 bandas) y polimorfismo de fosfataza
§cida, Conocida esta etapa iniciamos nuestro
trabajo en Jurel (T. murphyi) en el que hemos
normalizado: calidad de uffer, tiempo de co-
rrida, m amperaje y clases de tejidos en los
que mejor se expresan MDPH y LDH, y nimero de
bandas obtenidas. fOtro pardmetro que nos ha
preocupado estudiar es el efecto del tiempo de
conservacidn {a ~32°C) de las muestras median-
te observacidn de la actividad de la enzima (me
dida espectrofotometr|camente) y el nimero de
bandas: zimograma, Hemos podido constatar pér-
dida brusca de actividad (MDH y LDH) a partir
del dfa 16 y alteracidn del patrdn de bandeado
a partir del dfa 32, Actualmente observamos el
efecto del tamafo (edad) sobre la morfologfa
del zimograma (LDH) empleando como patrdn las
tahilas de ed3d elabtoradas por [FIP,

Financiado Proyecto DI1C.203107 U, de Concepcidn

es~

tamento de Biologfa Molecular, Universidad de”
Concepcidn,

Se sabe que algunos extractos vegetales presen-
tan la propiedad de aglutinar especfficamente
los gld8bulos rojos de numerosas especies, A la
sustancia responsable de dicha accidn, se le de
signa como lLectina, Algunas de estas protefnas
reconocen especfficamente a los grupos sanguf-
neos humanos A, M, N y H.

Con el objeto de betectar Lectinas que pudieran
ser utilizadas como marcadores genetlcos de gru
pos sanguineos, se hizo una prospeccidn de 35
extractos de plantas chilenas, elaborados por
el Lab, de Fitoqufmica de la U. de Concepcidn:
el 73,4% de los extractos probados se comportd
como Lectina, Posteriormente, se selecciond ex-
tractos de Crinodendron hookerianum y Ugni moli

nae, los cuales se enfrentaron con gldbulos ro-
Jos de varios animales. En un andlisis exhauti

vo el extracto de L. hookerianum, se comportd
como panaglutinina por lo cua fué discontinua-
do; el extracto de U, molinae se comportd como
Lectina, por lo cual se procedid a su purifica-
cidn mediante Columna cromatogr3fica (Sephadex
6-75), Se obtuvieron 3 fracciones, las cuales
mostraraon actividad hemoaglutinante en ratones
y humanos. Los resultados preliminares parecen
indicar que U. molinae presenta una lectina es-
pecffica pard estas dos especies.

En e) presente trabajo, se revisan los antece-
dentes de la investigacidn de Lectinas en la U,
de Concepcidn y se entregan los resultados pre-
liminares de la Lectina aislada de U. molinae.

Financiado por Proyecto DIC, 203107 U.Concepcidn

HALLAZGOS CITOGENETICOS EN LA TRISOMIA 22: CONCEPTO AC-
TUAL EN RELACION AL ESTUDIO DE DCS FAMILIAS. (Cytogene-
tics findings in Trisomy 22: current concept in rela-
tion to the study of two families). Alliende, M.A., Rai-
mann, E., Carvajal, M.V., Lacassie, Y. Unidad de Gené-
tica INTA, Universidad de Chile.

En 1878 se describid la asociacidn entre coloboma del
iris y atresia anal. En 1965 se establecid su correla-
cidn con la presencia de un pequefio cromoscma acrocén-
trico extra, que, posteriormente, fue identificado como
una trisomia parcial del cromosoma 22. La delineacidn
clinica mds precisa y su relacidn con la alteracidn ci-
togendtica, -mejor definida con estudios de bandeo-, ha
permitido en los Gltimos afos diferenciar el sindrome
de ojo de gato (trisomia parcial 22 (22 pter—e22 gl1))
de la trisomia 22.

La confirmacidn citogenética de una trisomia 22 por
translocacidn de novo (46, XY, ~15, +t (15; 22)) en un
recién nacido, que fallece, y en el cual se habia esta-
blecido el diagndstico clinico de sindrame de ojo de
gato nos motivd a revisar el tema. El reciente estudio
de una paciente de 2 1/2 anos en que el cariograma con-
firmd el diagndstico de una trisomia parcial 22 (47, XXj
del (22)(g?3) (22 pter —22q13), y cuya madre presenta
el segmento distal de 22q translocado a 11g (46, XX, !i,
-22, +t(11; 22) (qter; q13) (11 pter—e11 gter:: 22q13 —>
22gter), + (22 pter——22q13:) ha motivado la presenta-
cién de estos casos. Se discuten sus principales carac-
teristicas clinicas, los antecedentes y estudios fami-
liares realizados, la aparente relacidn entre severidad
clinica y magnitud de la alteracidn cromosdmica asi co-
mo entre translocacién y no disyuncidn. Se enfatizard
la diferenciacién actual entre la trisomia parcial y
total del cromosoma 22.
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CON ABORTO
couples -

"ESTUDIO CITOGENETICO EN PAREJAS

HABITUAL”". (Cytogenetic study in

with early fetal loss).
Aspillaoca M., Avendaio I.,
Aguirre I. UNIDAD GENETICA - HOSPITAL
LUIS CALVO MACKENNA. SANTIAGO-CHILE.

E]l 60 % de los obortos espontdneos del primer
trimestre manifiesto alguna anomalfo cromosémi
ca. La incidencia de estos defectos en parejos
con pérdidos revetidas, es aproximocdamente un
7 %, lo aque indico aue la mavorfa de las abe -
rraciones en oborteos son de novo.

Revisando nuestra casufstico entre Julio de
1982 y Julio de 1984, encontramos 20 parejos
que cumplfan los recuisitos (2 o més abortos -
esponténeos en el primer trimestre del embaora-
zo y sin patologfo obstétrica ni ainecoléoico)
Se efectubé anélisis cromosébmico en linfocitos
de sanore periférico con el sistema de Kit -
(DIFCO) y posteriormente bondeo con tripsina,u
otro si fuera necesaric. Nuestros resultados -
revelaron alteraciones mayores en 3 casos -
(tronslocaciones balanceadas y otrus de tivo -
menor, ague se analizan o la luz de los resulta
dos descritos en la literaturao. -

Llama lo otencién gque el 15 % de las parejos
presenté cromosomopotfia mayor (traslocacién)
siendo prdcticamente el doble de lo descrito;
ello podrfo explicarse por la oran seleccién -
de nuestrao muestra. En esta muestra no hubo vo
rones portadores. Los desbalonces maoyores dan
productos no viobles subletoles, o infertili -
dad por alterociones aenéticos incompatibles -
con la cigocidad o la embriogénesis.Las alterg
ciones menores {(contriccién secundaria, fraocty
ra, tamoRfo del gonosoma Y, etc.) al parecer no
X R ] 11 .

rio.

ASOCTACIONES ENTRE LOS BIVALENTES NUCLEOLARES
EN LA PROFASE MEIOTICA DE ESPERMATOCITOS HUMA-
NOS. (Nucleolar bivalents associations in human
spermatocytes in meiotic prophase). Berrios, S.
v Fernéndez-Donoso, R. U. Citogenética, Depto.
Biologia Cel. Gen. Fac. Med. U. de Chile.

Se analizé el ntmero de bivalentes nucleola
res que se asocian, su disposicibn dentro del
ndcleo, y sus relaciones con el o los nucléolos
presentes en el estado de paquiteno del esperma
tocito I. Se observaron al microscopio de luz y
electrdnico series de cortes de nicleos. En el
40% de los espermatocitos se asocian 2,3 0 4 bi
valentes nucleolares, en distintas combinacio-
nes de bivalentes D o G, La cromatina de 1los
brazos cortos de los bivalentes asociados queda
estrechamente entrelazada. Los respectivos com
plejos sinaptonémicos, o ejes simples en algu-
nos casos, estén insertos muy préximos entre si
en la envoltura nuclear y se disponen colineal-
mente cuando son 2, semejando un trirradio cuan
do son 3 y en grupo si son 4. Unido a ellos
aparece siempre un sélo centro fibrilar y un
nucledlo.

La estrecha y reiterada asociaciédn de los
extremos nucleolares de estos cromosomas contri
buirfa a la produccibén de intercambios heter6lo
gos de cromatina y eventualmente a la ocurren-—
cia de reordenamientos cromosémicos, especial-
mente cuando no hay formacién de complejo sinap
tonémico en ese sector.

Proyecto B-1977-~8413 DDI. U. de Chile.
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DISTRIBUCION METAFASICA MITOTICA DE CROMOSOMAS HUMANOS
1,9,16 e Y { Mitotic Metaphase Distribution of Human -
Chromosomes 1,9,16 e Y) Be,C. Servicio de Genética, Hos
pital J.J.Aguirre y Clinica Las Condes, Santiago.

Diversas observaciones sugieren la existencia de un
ordenamiento cromosdmico en metafase y de asociaciones -
cromosémicas relativamente constantes. Con el objeto de
comprobar la posible existencia de asociaciones entre -
cromosomas no acrocéntricos se estudiaron tres varones -
adultos sanos con cariotipo normal en quienes se realizé
cultivo de linfocitos estimulados con fitohemaglutinina
durante 72 horas. Se realizé la cosecha mediante técni-
cas convencionales sin previa adicién de colchicina. Las
préparaciones fueron tratadas para la obtencidén de ban-
das C ( Sumner ). Se fotografiaron un minimo de 360 me-
tafases de cada individuo; en las ampliaciones se proce
dié a ubicar el centrdémero de los pares 1,9,16 y del Y.
Se determind la posicidn del cromosoma Y respecto de su
ubicacién central, media o periférica en la placa meta-
fasica y se establecid las distancias relativas de los -
mencionados autosomas en relacidén al Y. El nimerc de se
cuencias calculadas por andlisis combinatorio asciende a
90.

Los resultados preliminares demuestran: 1) el cro-
mosoma Y presenta una posicién preferencialmente central
y media en la placa metafésica; 2) el par cromosémico 16
permanece mas asociado entre si que los otros pares homo
logos 1 y 9; 3) las secuencias en que ambos cromosomas -
16 son los mas proximos al Y son significativamente mas
frecuentes.

Financiado parcialmente Proyecto B-1858-8412

ALTERACIONES DENTARIAS COMO EXPRESION DE
FICACIONES EN LA CANALIZACION GENETICA DEL DLE-
SARROLLO MAXTILOFACIAL. (Dental anomalies as an
expression of modifications of the genetic ca-

MODI -

nalization in maxillofacial morphogenesis).
Blanco, R., Palomino, 1Il. y Montenegro, M.A.
Depto. Biol. Cel. 7y Gen. y Depto. Morf. Exp.,

Facultad de Medicina, Universidad de Chile.

Alteraciones en las relaciones epitelio-
mesenquimiticas pueden estar involucradas cn
la canalizacién del desarrollo maxilofacial,
originando labio leporino o fisura velopalati-
na. En una muestra de 117 individuos de 8 a
15 afios de edad con fisura labial o palatina
se analizan las alteraciones de la morfologfa,
desarrollo y posicién de 1la denticidén perma-
nente.

Las alteraciones de la morfologfa corona-
ria y radicular de 1los 1incisivos superiores
prescentan una gradiente cuya mayor intensidad
se cxpresa en las piezas dentarias adyacentes
a la fisura pero también en aquellas opuestas
a la misma; situacidén similar ocurre para luas
agenesias. Los supernumcrarios se presentan
tanto en la premaxila como en los procesos
maxilares, aunque s6lo en el lado de 1la fisu-
ra. La erupcifén estd retardada a todas las
cdades y en ambos scxos observidndose asimetria
de la misma en los fisurados unilaterales.

Se  puede postular, que en gran parte de
los pacientes analizados, existiria una modi-
ficacidén de la canalizaci6én del desarrollo en
ctapas anteriores al proceso de fusidn, que se
manifiesta en expresiones variables en toda el
drea maxilofacial y que por evidencias fami-
liares, deberia secr genética.

Financiamicento : Proyecto B-1219-8445, D.D.I
Universidad de Chile.

"
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TRANSFORMACION GENETICA DE C. but{nico CRECIDO EN PRE-
SENCIA DE UNA PREPARACION MEMBRANOSA. {(Genetic transfog
mation of CL. bufyricum grown in the presence of a mem-
brane preparation). Carrasco, A. Depto. Biologia, Fac.
Ciencias Bdsicas y FarmacButicas, Universidad de Chile.

Los estudios de procesos de transmisién de informacifn
genética en microorganismos anaerSbicos no muestran el
mismo grado de desarrollo que los de microorganismos fa
cultativos o aerSbicos. Al utilizar la preparacién mem
branosa derivada de E. cof{ B/r, descrita por Adler pa-
ra cultivar C. butinico hemos encontrado que es facti-
ble manipularlos genéticamente.

Se ha desarrollado un sistema que permite transformar
una cepa de C. butfnico SmS & RifS a Sm¥ & RifY con DNA
obtenido de las correspondientes cepas resistentes. Bi-
sicamente el sistema implica el crecimiento del microor
ganismo en un medio salino suplementado con glucosa, ex
tracto de levaduras, aminodcidos y preparacifn membrano
sa hasta alcanzar una D.0. de 0,6. En seguida, el cul-
tivo es diluido 1:1 8 1:2 en el mismo medio (-glucosa,
-extracto de levadura) y crecido hasta una D.0. similar.
Alcanzado este punto se realiza la mezcla de transforma-
¢idn, se incuba 90 min, se detiene la reaccidn con DN-
asa, se diluye y se incuba 2 hrs, en seguida se disper-
san alicuotas sobre placas selectivas. En las condicio
nes de cultivo utilizadas se desarrolla un estado de com
petencia previo a esporulacifn, en una etapa de creci-
miento exponencial tardio.

Los resultados obtenidos nos permiten concluir que C.
butinico es un organismo genéticamente transformable.
Este sistema abre perspectivas de interesantes lineas
de investigacidn.

Investigacidn financiada por Proyecto N° B 1581-8433
D.I1.B., Universidad de Chile.

Clonamiento del gen leu-1 de Neurospora crassa

(Cloning of
coli.

en E. coli the leu-1 gene from N.

crassa in E.

+ . + . . + ;
Cifuentes, V.; Cari, M.:; Pincheira, G. and Ji-
ménez, A.¥*
+ Lab.Genética,Fac.Cs.Bidsy Vaorm., U. de Chile.

Centro Biol. Molec. U. Auténoma,Madrid-Espaiia.

La biosintesis de leucina en Neurospora crassa

se rcaliza bajo el contrcl de varios genes es-

tructurales y regulatorios. Uno de estos genes,
leu-1,codifica la estructura de la enzima P-iso
propil malato dehidrogenasa y como tal es equi-

valente a los genes leu-2 de Saccharomyces cere”

visiae y leu-B de E. coli, lo cual hace posible
esperar la expresién de leu-1 en estos organis-—
mos.

Con el propésito de clonar el gen leu-1 en E.
colj se ha construido la genoteca de Neurdspora
crassa, cepa 74-A, usando como vector al plas—
mido YRp-7. E1l gen leu-1 ha sido seleccionade
en E. coli, cepa C-600; mediantc complementa-
cién de la mutacién leu-B gn estg bagteria. 1
clon seleccicnade
de 9.4 Kb.
Resultados de experimentos de hibridixacién de
ADN indican que el fragmento clonado corrospen-
de a ADN del genomic de N. crassa.

presenta un inserto Dem -1

1499-8433, D.I1.B., U. de Chile.

Proyecto N°
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DISTORSIONES SEGRLEGACIONALES PARA LOS SISTEMAS
ABO, RII Y SEXO EN HERMANOS. (ABO-Rh-Sex Secgre-
gation Distortions in Sibpairs). Cifuentes, L.
y Valenzuela, C. Departamento de Biologia Ce-
lular 'y Genética, Facultad de Medicina, Uni-
versidad de Chile.

Se realiza un estudio de distribucién de
grupos sanguineos ABO y Rh en 507 parejas de
hermanos consecutivos, nacidos en la Clinica
Alemana de Santiago durante los periodos com-
prendidos entre Octubre-74-Diciembre-75 y Ene-
ro-77-Septiembre-79. Las proporciones espera-

das de 1las distintas parejas hecrmano-hermano
para el grupo ABO se calcularon segiin cl mé-
todo de matrices ITO para hermanos

1/41 + 1/2T + 1/40.

La matriz total hermano-hermano no difiere
significativamente de lo esperado (0.2 P 7.3).
Hay mds segundos hermanos del grupo B, que
primeros (P 0.01). No hay pares en el casi-
llero B-A (P=0.016). Recalizande wun anilisis

de Ilermandades de Penrose para sexo y grupo
ABO se observa un exceso de parejas concordan-
tes en sexo y grupo ABO asi como de parejas
discordantes en sexo y ABO, en detrimento de
las otras dos alternativas (P 0.02). Esta
misma asociacidén se observa cn las parejas de
hermanos en que ambos son RII{(+) (P n.92), 1lo
cual no ocurre en las narcjas de hermanos, en
que al menos uno, es RH(-). Este mismo andli-
sis para asociacidn entre sistema ABO y RH y
entre Scxo y Rl no demuestra desviaciones de
lo esperado.

Financiado parcialmente por Proy. B3-18533-3412,
Universidad de Chile.

CATALOGO CHILENO DE ENFERMEDADES GENETICAS, I FUEN-
TES BIBLIOGRAFICAS (Chilean catalog of genetic disea
ses, I Bibliographic sources) R.Cruz-Coke, Departa-
mento de Medicina, Facultad de Medicina,U.de Chile,

Las fuerzas sistematicas y dispersivas de
la evolucién han diversificado las frecuencias géni-
cas de las poblaciones humanas estableciendo patro-
nes génicos autdctonos en cada pafs. Con el objeto
de describir el patrén mérbido genético chileno he~
mos disefiado un catfilogo de fenotipos mendelianos
mérbidos cuyas fuentes de datos sonjl.Bibliografia
médica, II.Fichas hospitalarias, III.Estadisticas
vitales, Los fenotipos mérbidos han sido identifica
dos mediante cotejo conjunto de Catélogo Internacio
nal de Enfermedades y Catélogo de McKusick. I. Bi-
bliografia chilena;Hemos revisado los 470 volumenes
de lasg 12 revistas médicas chilenas de especialida-
des publicadas entre 1872 y 1983, Resultados detec-
taron 285 fenotipos mérbidos mendelianos; Metabdli-
cos 17%; Osteomusculares 15%; Neuroldgicos 10%; Of~
talmoldgicos 8%; cndocrinoldgicos 7%;Sindromes mul-~
tisistemicos 7%. E1 38% de los fenotipos son congé-
nitos. La distribucidén por patrones de herencia re-
veld: A.D. 48%, A.R. 41.8% y L.S. 10.1%, Estos feno
tipos detectados en Chile representan el 30% de las
enfermedades metabdélicas descritas por Stanbury et
al (1982) y el 50% de las enfermedades inclufdas en
el mapa cromosdmico mérbido de McKusick (1983). Pro
bablemente las omisiones corresponden a subtipos de
nuevos fenotipos descubiertos con métodos avanzados.
Sin embargo todas las enfermedades clésicas heredi-
tarias europeas han sido descritas en Chile incluyen
dp los fenotipos de grupos étnicos negros, medite- —
rréneos y judios. Se concluye que probablemente el
patrdn genético mérbido del pueblo chileno se ajusta

al europeo en concordancia con una admixtura cauca-
soide de 60%.

Proyecto F.N.In, 83-01068,
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VALIDEZ PREDICTIVA DE UN MODELO PARA LA DISPOSI
CION DE CENTROMERCS Y TELOMEROS EN EL NUCLEO DE
LCS MEIOCITOS. (Predictive validity of a model
for centromere and telomere position in meiocy
te nucleus). Fernéndez-Donoso,R., Pincheira,]J.,
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POLIMORF{SMO CROMOSOMICO Y ESPECIACION EN
Rhagoletis conversa (Bréthes) y en Rhagoletis
nova (schiner) (DIPTERA TEPHRITIDAEY.
Thromosomic polymorphism and speciation in

Rhagoletis conversa (Bréthes) and in Rhagoletis
nova (3chiner) (Diptera Tephritidae). Frias,0.,

Berrios,S. U. Citogenética, Depto. Biologia Ce-
lular v Gen. Facultad Medicina, U. de Chile.

Hemos propuesto un modelo que predice la po
sicién y asociaciones de dominios cromosémicos
en determinados &mbitos del nficleo del meiocito,

El estudio al microscopio de luz y electré-
nico de microesparcidos de bivalentes y de se-
ries de cortes de ntcleos de espermatocitos I
de Ctenomys opimus (Rodentia-Octodontidae) 2n=
26 XX/XYy de Mus rusculus (Rodentia-Muridae)
2n=40 XX/XY con cromosomas metacéntricos y telo
céntricos respectivamente, reveld que en C. O i
mus 1os centrémeros, heterocromatina pericentro
mérica y nucléolo se disponen y asocian reitera
damente en el centro del nfcleo y que 1los telb-
meros Se sitdan en la periferia insertos en la
envoltura nuclear. En M. musculus en cambio, ta
les dominios nucleares son periféricos y estan
esparcidos por la cara interna de la envoltura
nuclear, presentando un patrén de asociaciones
variables.

Estas observaciones demuestran la validez
de nuestro modelo, Al mismo tiempo, permiten su
gerir mecanismos plausibles para explicar inter
cambios heterblogos de cromatina, conducentes o
no a reordenamientos cromosémicos.

Proyecto B-1977-8413, DDI. U. de Chile.

DIFERENCIACION GENETICA Y ESPECIACION EN EL GENERO
BASILICHTHYS(PECES,ATHERINIDAE ). (Genetic differantia-
tion and speciation in the genera Basilichthys).(Pis
ces,Atherinidae).Gajardo,Q.Departamsnto Ciencies
Bésicas.Facultad de Medicina.U.ds La Frontera,

El proceso de especiacifn es relevante para la teo-
ria evolutiva,Su estudio a nivel moleculsr es posible
por mevio de electroforesis en elmidén.Este informa-
cién, junto a la usada tradicionalmente en sisteméti-
ca,es (itil pera conocer la divergencia genética re-
querida para le formacidn de especies y los mecanis-
mos involucrados.FEn este trebajo se comparar datos
abtenidos del andlisis de 32 locl con intormacidn
morfolégica,cromosémica y de variacidn geogréfica a
objeto de esteblecer un modelo de diferenciacidn
genética.

Como modelo experimental se usan las especiss endé-
micas B.micraolepidotus y B.australis.Ambas se distin-
guen par el ndmera de escamas en la linea medie del
cuerpo y por su distribucidn geogréfica.El nimero
diploide de B.micralepidatus es 46,mientras que el
de B.Bustrelis es 48.

Los resultados indican que:sl) E1 84% de los loci
es monam6rfico.Ambas sspecies comparten idénticas _
movilidades electroforéticas.2)la Heterocigosidad(H)
varia entre 0,013 y 0.050,3)La identidad genétice
(Nei) es de 0,907, 4) Las frecuencias alélicas en 4
loci polim6rficos son de utilidad taxondmice y refle-
jan diferenciaciones locales.S)E1l tiemoo de divergen-
cia estimado es de 4 x 108 afios,

Se discute la pasibilidad de gque las diferencias

genéticas entre embas espascies sean del tipo tran-
stliencia cromosémica.

Y Martinez, H. Departamento de Biologfa Celular
y Genftica, Facultad de Medicina, Universidad
de Chile.

Rhagoletis conversa y R. nova son especies
sinmBrficas que desarrollan sus ciclos vitales
en Solanaceae silvestres y cultivadas respecti-
vamente, E1 earibtipo de estas especies estd
constitufdo por 2n = 12 cromosomas., El objeti-
vo de este trabajo es estudiar los cariotipos
de estas especies a través del método de bandeo
c.

Para cada especie se obtuvieron placas metaf
sfcas a partir de génadas de adultos y neuro~ ~
blastos de larvas, provenientes de poblaciones
de diferentes localidades de la zona central de
Chile. Estas placas metafi3sicas fueron incuba-
das en hidréxido de bario al 5% a 60°C, y tedi-
das con Giemsa.

resultados indican que existe un polimor-
para la heterocromatina constitutiva en 4
de autosomas. El polimorfismo es mayor
conversa que en R, nova.

Los
fismo
pares
en R.

En base a los resultados se discute acerca de
las relaciones filogenéticas y especiacién de
&stos dipteros,
Financiado por el Proyecto B 1856-8413, Univer-
sidad de Chile,

VARTACION DEL LOCUS ANHIDRASA CARBONICA (CA)
EN RELACION A DISTRIBUCION GEOGRAFICA Y MORFO
LOGIA DE OSTREA (=TIOSTREA) CHILENSIS.(Varia-—
tion at carbonic anhidrase (CAJ locus in rela-
tion to geografic distribution and morphology
of Dstrea (=Tiostrea) chilensis).Guifiez,R y
GalTeguillos,R. Lab. d€ Gen&tica de Organismos
arinos.Depto.BIOTECMAR,.Casilla 127 U,.Cat61i-
ca de Chile,Talcahuano Chile.
(Patrocinio: JsNavarro)

En moluscos marinos se necesita una mayor
evidencia y experimentacidn para explorar y
testar la relacién entre los polimorfismos ge-
neticamente controlados y rasgos cuantitativos.
Es el propbsito aqui discutir la conducta de)
locus CA,en relacidn a rasgos morfoldgicos y
distribucifn geogr&fica de bancos de ostra chi-
lena, Ostrea (=Tiostrea) chilensis,

Los individuos se obtuvieron desde cinco
diferentes localidades geogrdficas en el Archi-
piélago de Chiloé (Chile). Se analizaron 589
individuos para el locus CA por electroforesis
en gel de almiddén, y 374 se midieron para los
ejes longitud dorso-ventral, antero-posterior
y latero-lateral.

E? locus CA mostrd diferenciacidn geogrd-
fica en término de frecuencias al&licas que po-
drfan ser de origen reciente, y explicada por
seleccidn natural o por efecto indirecto sobre
la estructura genétita producidas por presio-
nes pesqueras. Se encontrd una relacidn entre
longftud de la concha y heterocigosidad, la
cual cambia entre localidades y sigue una va-
riacién clinal con la latitud.

Finac. parcialmente por Proy.

2F/84 DIUC.

INB-047-R y
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CROMATINA W EN NUCLEOS INTERFASICOS DE TACHY-
MENIS CHILENSIS Y PHILODRYAS CHAMISSONIS (SER-
PENTES-COLUBRIDAE). (W-chromatin in the inter-
phase nucleus of Tachymenis chilensis and Phi-
Lodryas chamissonis (Serpentes-Colubridae).
ITturra, P., Moreno-S. R. y Navarro, J. Depto.
Biologla Celular y Gené€tica, Facultad de Medi-
cina, U. de Chile. Casilla 6556, Santiago 7.

En los ofidios con cromosomas sexuales (CS)

la hembra es el sexo heterogamético (sistema
ZZ/IW) .

En Colubridae, hay especies sin CS y espe-
cies con CS en diferente grado de diferencia-
cién morfolSgica. En los nficleos interfdsicos
de estas Gltimas se identifica con tincién
Giemsa y bandas Q, un corpisculo de cromatina

condensada que corresponde al cromosoma W, de-
nominado cromatina W. En 2 especies de cule-
bras que se distribuyen en Chile, T. chilensis
-presenta CS en tanto que, en el cariotipo de
P. chamissonis no es posible identificar CS.

En machos y hembras de ambas especies se
observaron nficleos interfdsicos de intestino y
bazo, tefiidos con Giemsa, bandas C, bandas Q y
AgASNOR.

S6lo en los niicleos de las hembras de ambas
especies se observé con tincién Giemsa y en
forma mads conspicua con bandas C, un corpiiscu-
lo heterocromidtico adosado al 1limite nuclear.
Este cromocentro presenta fluorescencia bri-
llante (Q*) y no estd asociado a nucléolos.

La presencia de cromatina W en los niicleos
de P. chamissonis, apoyarfa la hip6tesis de
heterocromatinizacién en la diferenciacidén del
cromosoma W en ofidios.

Finan. Proy. N-922-8455, D.D.I., U. de Chile.

RIOS COMO BARRERA AL FLUJO GENICO EN POBLACIONES NATURA
LES DE LIOLAEMUS MONTICOLA. MULLER AND HELLMICH (IGUA-
NIDAE). (Riverine barriers to gene flow in natural
populations of Liofaemus monticofa). M. Lamborot.
Depto. Ciencias Ecol8gicas, Facultad de Ciencias Bisi-
cas y Farmac8uticas, Universidad de Chile.

LioLaemus monticola, especie montafiocsa, endémica,
se distribuye en Los Andes temperados en Chile en un &
rea geogrifica comprendida entre los 30 y 40° lat. Sur,
a altitudes de 1.000 a 2.300 m. La subespecie L. mon
ticola monticola presenta un gradiente atitudinal de
cambios cromosSmicos que aumentan en complejidad de Sur
a Norte, con niimeros cromosdmicos de 2n = 32 a 40.

Los rios pueden, bajo ciertas circunstancias, ac-
tuar como barreras a la dispersifn. El presente estu-
dio compara los cariotipos de 10 localidades de L. mon
ticola separadas por barreras naturales: Rio Maipo, Rio
Volc8n y Rio Yeso.

El andlisis cariotipico obtenido por método  ¢o-
rriente, nos agrupa las 10 localidades en 2 clases di-
ferentes, una con 2n = 34 y otra con 2n = 38 a 40, cu-
yo incremento cromosdmico implica fisiones en dos pares
cromosémico y aumento de dos microcromosomas. Estas
clases estfn limitadas por los Rios Maipo y Yeso.

Resulta evidente que estos rios separan dos morfos
cromosfmicos. Sin embargo, es dificil establecer  si
los rios estdn facilitamdo la diferenciacidn 4 simple
mente limitando la re-expansidn de estos morfos biogeo
grificos.

Financiado Proyecto B-2007-8414 D.I.B., Universi-
dad de Chile.
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ADECUACION BIOLOGICA EN POBLACIONES HUMANAS:
METODOS DE ESTIMACION. (Fitness in Human Popu-
lation : Methods of estimation). Kamps, J.E.
Corporacién Municipal de SS.PP. Traspasaﬁos de
Rancagua.

Luego de definir adecuacifn biolfgica (w) y
seleccifin, aspectos de interés para la genéti-
ca de poblaciones, se describen los métodos de
estimacién de 1los mismos, a saber: el método
tradicional, que se basa en el cuociente entre
los descendientes de los progenitores portado-
res de los genotipos en comparacién; el método
de C.C. Li que, a la metodologfa tradicional
agrega la "tasa de supervivencia" de los pro-
genitores que llegan a reproducirse y, por G(l-
timo, 1la metodologfa propuesta por W.F. Bod-
mer, que recurre a la tasa intrinseca de cre-
cimiento (r). Respecto de este dltimo, se in-
cluye 1a fundamentacién te6rico-matemitica,
asf como dos métodos aproximados para estimar-
la empiricamente.

En relacién con el cdlculo de w, se funda-
menta teSricamente el cdlculo del intervalo
medio entre generaciones (T), asfi como las re-
laciones entre w, r y T. Se comentan los re-
sultados de aplicaciones empiricas de las me-
todologias de interés a un estudio anterior
referido a hemofilicos en Chile.

DISTRIBUCION DE ANTIGENOS HLA Y OTROS MARCADO-
RES GENETICOS EN UNA FAMILIA CONSANGUINEA CON
PERIODONTITIS JUVENIL. (The distribution of
HLA antigens and other genetic markers in a
consanguineous family with juvenile periodon-
titis). Lépezs N., Palomino, H. y Llop, E.
Depto. Odont. Conservadora, Fac. Odont. Yy
Depto. Biol. Cel. y Gen., Fac. Med., U. Chile.

La periodontitis juvenil es una enfermedad
probablemente autosfémica recesiva o dominante
ligada al sexo, que se caracteriza por una ri-

pida destruccién alveolar y escaso o ningfin
compromiso inflamatorio de la encia. De mayor
predisposicién en las mujeres (3 :1 ) yen

los negros, presenta prevalencias aproximadas
al 0.1% en la poblacién general y al 2.4% en
los menores de 30 afios.

Se estudia la distribucién de antfgenos HLA
y otros marcadores genéticos en una familia
consanguinea tfo-sobrina de padres sanos con 6
hijos, 5 de ellos (4 mujeres y 1 hombre) afec-
tados. Los patrones de segregacién no esta-
blecen asociacién con la enfermedad, aunque
llama la atenci6n 1la presencia en todos los
individuos de HLA-A28, de baja frecuencia po-
blacional que otro estudio lo muestra con ma-
yor frecuencia entre afectados. Toda la fami-
lia es A, B o AB. Otros datos muestran menor
predisposicién entre los O. Entre los afecta-

dos 1la quimiotaxis de 1los neutrofilos estd
disminuida. Se analizan las evidencias encon-
tradas y se postula como una enfermedad auto-

sémica recesiva, sin descartar dominante liga-
da al X.

Finan. Proyectos: B-1418-8422 y B-1219-8445,
D.D.I., Universidad de Chile.
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CLINICA SATELITE DE GENETICA: UNA ALTERNATIVA AL REDU-
CIDO NUMERO DE GENETISTAS CLINICOS.

(Satellite clinic of genetics: an alternative to the
reduced number of clinical geneticists). Moreno, R.,

VARIACION GENETICA EN POBLACIONES DE L{ofaemus
(SQUAMATA-IGUANIDAE) . (Genetic variation in
populations of Liofaemus (Squamata-Iguanidae).
Navarro, J. Unidad de Biologia de Vertebrados,

vidales, A., Lacassie, Y. Unidad de Genética, INTA, U.
de Chile y Servicio de Pediatria, Hospital San Martin de
Quillota. Servicio de Salud Vifia del Mar - Quillota.

La alta incidencia de malformaciones congénitas en
la zona de Quillota-La Calera motivé la creacién en 1982
de una clinica periférica de Gendtica en Quillota desti-
nada a otorgar atencién de la subespecialidad a pacien-
tes que, por razones econémicas, de distancia y ausencia
de genetistas clinicos en la zona no tenfian acceso a es-
ta subespecialidad.

En 13 clinicas realizadas hasta Octubre de 1983 se
han atendido 130 consultas y examinado 106 probando y
133 familiares provenientes de un amplio radio de accidn
(Cabildo a Valparaiso). A pesar de las limitaciones de
financiamiento para realizar algunos exdmenes de labora-
torio, se han establecido diagndsticos especificos en
forma directamente proporcional al nivel de complejidad
de la atencidn (nivel primario, secundario o terciario).

En 1983 esta clinica consolidé su existencia con el
apoyo de las autoridades de Salud local y participacidn
de otros profesionales de la zona. Ademds ha estimulado
el montaje de algunos exdmenes de genética a nivel local.

Este trabajo no sélo ha cumplido sus objetivos asis-
tenciales, con especial énfasis en consejo genético y e-
ducacidn familiar, sino también los de investigacidn y
docencia.

Esta experiencia permite sugerir la realizacidn de
Clinicas satélites de Genética en zonas de alta demanda
asistencial, actualmente desprovistas de atencidn espe-
cializada por concentracidndel reducido nimero de espe-
cialistas en s8lo algunas ciudades.

SEXO AMBIGUO CON CONSTITUCION CROMOSOMICA 45,X0/45,X,
t(Y;14): DISCUSION DE UN CASO. (Ambiguous genitalia
and 45,X0/45,X,t(Y¥;14) chromosomal constitution: Re-
port of a case). Noziglia, C., Lacassie, Y., Alliende,
M.A., Radrigdn, W., Gonzdlez, R., Ruiz, Y.'Hospital
Naval, Valparaiso, Hospital Gustavo Fricke, Vida del
Mar y Unidad de Genética, INTA, Universidad de Chile.

La presencia de genitales externos ambiguos consti-
tuye un problema al que el pediatra se ve abocado con
cierta frecuencia. Su estudio por un equipo multidis-
ciplinario es fundamental para solucionar los diferen-
tes problemas que la ambiguedad sexual plantea.

Se presenta un recién nacido que fue referido para
su evaluacidn por presentar genitales externos con es-—
bozo de labios mayores sin gdnadas palpables, un cli-
toris hipertr6fico y un orificio uretral perineal con
canal abierto hasta la punta del clitoris. El estudio
endocrinoldgico resultd normal salvo niveles de testos-—
terona concordantes con sexo masculino. La cromatina
X fue negativa y el estudio cromosémico, con bandeos
G (GTG) y Q(QM), reveld una constitucién cromosémica
45,X/465,X,t(Y;14). La exploracidn quiriirgica durante
una hernioplastia demostrd la existencia de vagina,
itero, trompas y dos gbnadas que correspondieron ~his-
tolBgicamente- a testiculo embrionario y a gdnada ve-
teada. La conjuncién de dos alteraciones cromosdmicas
como son la translocacién (Y;14), presente en mosaico,
en un paciente 45,X0 es un hecho poco frecuente e
interesante. Se discuten las implicancias de estos ha-
llazgos y la conducta a seguir.

Depto. Biologfa Celular y Genética, Fac. Med.,
U. de Chile. (Casilla 6556, Santiago 7.

El género L{ofaemus tiene una alta diversi-
dad de especies y amplia distribucién geogri-
fica. Un conjunto de 3 especies de la Zona
Central de Chile, L. altissimus, L. nigromacu-
Latus y L. Leopardinus muestran diversos gra-
dos de afinidad morfol6égica y cromosémica, en
ellos es posible reconocer subespecies y po-
blaciones locales. En un anidlisis de protei-
nas e isoenzimas mediante electroforesis,se
intenta determinar: a) la variabilidad genéti-
ca intrapoblacional mediante el porcentaje de
loci polimérficos (P) y la heterocigosidad po-
blacional promedio (H;) y b) las distancias
genédticas interpoblaciohales (D).

Se utilizan 2 poblaciones locales de L. al-
tissimus, 2 subespecies de L. nigromaculfatus y
una de L. Leopardinus, en la que se estudian
16 iscenzimas y 11 proteinas totales (5 plas-
miticas y 6 en misculos), codificadas por 35
alelos que corresponden a 27 loci.

La variabilidad genética intrapoblacional
es de 2 a 7 veces menor que las obtenidas en
otros géneros de Iguanidae. Las especies pre-
sentan distancias genéticas que las diferen-
cian de las entidades subespecificas (D=rango
0.205-0.338). Las poblaciones 1locales y las
subespecies no presentan diferencias signifi-
cativas para sus valores de D = 0.004-0.097.
Los valores de D podrfan estar relacionados
con el tiempo de divergencia de estos taxa.

Finan. Proy. N-992-8455, D.D.I., U. de Chilec.

CITOGENETICA Y ANALISIS CLECTROTFORETICO DE CUA-
TRO ELSPECILES DE AMARYLLIDACEAL, (Citogenetics
and electroforetic analysis of four Amaryllida-
ceae species). Palma-Rojas, C., S. Zepeda y L.
Aguilera. Depto. de Biologla, Facultad dec Cien-
cias, Unlversidad de La Serena.

A objeto de contrastar parcialmente la taxo-
nomia del género flippeastrum Herb. en Chile sc
comparan cariotipos y patrones electroforéticos
de proteinas solubles de migracién anidénica cn
H. phyceflodides (#ph), H. advenum [(Had), H.
bagnold{ [Hba) e H. igneum [Hig).

Estudios previos han mostrado que Hplt, Had y
Hba comparten un cariotipo 2n=18, badsicamente
subtelocéntrico con contriccién seccundaria en
el par siete. #. {gneum posee un cariotipo
Zn=32, probablemente tetraploide y muy distinto
del compartido por las especies 2n=18, lo que
apoya razonablemente 1la ubicacidn de Hig en un
taxon distinto de aquel al que pertenecerian
Hph, Had y Hba.

Utilizando sobrenadantes de homogencizados de
bulbos en buffer a pll 8.3, se realizd electro-
foresis en geles de Poliacrilamida segin la
técnica de Davis (1964). Con 1los patrones de
bandas electrofordticas se construyd un dendro-
grama utilizando wuna matriz de datos elaborada
en base a los indices de similitud calculados
segln Jaccard (1908). Estas relaciones de si-
militud muestran que H. J{gneum se separa de
Hph, Had y Hba, las cuales serfan mds cercanas
entre si. LEstos resultados concuerdan con la
interpretacién de los datos cromosémicos pre-
viamente descritos.

Financiado parcialmente por Proyecto 12.2.09,
D.I., Universidad de La Serena.
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CONCURRENCIA Y RECURRENCIA DE MALFORMACIONES
CONGENITAS L[N FAMILIARES DE 450 INDIVIDUOS
PORTADORES DE LABIO LEPORINO Y/O FISURA YELO-
PALATINA EN UN CENTRO DE REHABILITACION. (Con-
currence and Recurrence of Congenital Malfor-
mations in Relatives of 459 individuals with
Cleft Lip and/or Cleft Palate attending a Re-
habilitation Center). Palomino, H., Palomino,
M.A., Mufioz, E.P. vy Blanco, R. Depto. Biol.
Cel. y Gen., Fac. Med., U. dc Chile.

El labio leporino y la fisura velopalatina
son dos malformaciones congénitas que solas o
asociadas se presentan con alta incidencia en
Chile. En un alto porcentaje estas anomalias
no se presentan asociadas a sindromes especi-
ficos y superan el periodo neonatal.

Con el objeto de evaluar el componente ge-
nético involucrado se estudié en los familia-
res de 450 pacientes fisurados, ingresados a
un centro de rehabilitacidén, la presencia de
fisuras u otras malformaciones.

Un 10%, 6.9% y 7.9% de los pacientes fisu-
rados tiene parientes en ler, 2do y 3er grado
respectivamente, fisurados. Ademis, un 3.3%,
3.6% y 4.9% de estos pacientes tienc parientes
en ler, 2do y 3er grado afectados con otras
anomalias.

Si separamos por sexo, las mujeres con fi-
sura tienen un 12.3% de parientes en ler grado
con fisura y un 4,8% con otras anomalias, cn
cambio, entre los parientes en ler grado de
los hombres fisurados, un 8.3% tienen fisura y
un 2.3% tienen otras anomalfas.

Se analizan 1las diferencias en ¢l riesgo
familiar y el tipo dec anomalfas asociadas mis
frecuentes. '

Financiamiento Proyecto B-1219-8445, D.D.1.,
Universidad de Chile.

CARACTERIZACION DE LA HETEROCROMATINA PERICEN -

TROMERICA EN Ctenomys opimus., {(Rodentis-3ctolon

tiiae). Characterization of pericentromeric io-
terocliromatin in,Ctenomys opimus. Pincheira,j.,
ernéndez-bonoso,R. Citogenéiica, Depto. 3iolo-

gia Celular y Genética, Fac., Med, U. de Chile.

La heterocromatina constitutiva pericentro-
mérica permanece generalmente condensada y se
caracteriza pPOor presentar uno o mAs tipos de
DNA altamente repetidos subyacentes, Tstos DNAS
son transcripcionalmente inactivos, postuléndo-
se que dJdicha inactividad obedeceria a la exis-
tencia de bases metiladas.

Para caracterizar la heterocromatina peri-
centromérica de C. opimus e inferir algunas de
las propiedades del DNA subyacente, se analiz6

en conjunto, 1los resultados provenientes de la
aplicacién de las técnicas _de bandas G,C,AgAS,
hibridacién "in situ" con SHRNA 18 y 285 e X

laevis e inmunc peroxidasa con anti-metil cito-
sins, en cromosomas metafédsicos. e acuerdo con
este andlisis existe: a) diferencias en el t=ma
fio del sector involucrado en la reaccibn con
las distintas técnicas, D) corresrondencie en-
tre los sectores C(+) vy el hibridade con 3HRNA
18 y 285 y c¢) metilacién en una fraccién de es
te dltimo sector. B
Estos hechos sefialarn que la heterocromatina
pericentromérica y su correspondiente DNA subya
cente son neterogéneos y constituyen otra evin
dencia de metilacibn en el DNA presente en sec-
tores heterocromiticos,
Proyecto B-1977-8413 DDI. U. de Chile,
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Variaciones de la fr. de quiasmas en pobla-
ciones libres y endocriadas de Sch. cancellata
usando C,F.A. y Act. D.

Pérez-Alzola L.P.; Gonzdlez, M.A,; Lafuente-In

do,N. Lab.Citogenética Experimental, Fac. Odon
tologfia— U, de Chile. .

En trabajos anteriores hemos demostrado que
los cromtsomas meidticos de Sch. cancellata
pueden servir como indicadores clastoglnicoe.
Pensamos que los quiasmaa también podrian cong
tituir buenos marcadores genotéxicos, pues pre
sentan una gran estabilidad especie-—especifi-
ca. Si se somete a una poblacién a la accién
de agentes genotéxicos, estos podrian modifi-
car la frecuencia de quiasma por micleo y/o de
los grupos de cromosomas en el carotipo de Sch
cg%cellat%. Se usaron como agentes genotbéxicos

o « ¥ Act. D.

Se establecieron para cada droga 1 grupo con-
trol y 3 individuos por tiempo (24-48-76 hs.)

Los individuos control se inyectaron con sue-
ro fisiolégico para insectos y los tratados
con 200 mg.X Kg, de peso corporal para C.F.A.
y para Act. D, 60mg. X Kg. Se trabajé con una
poblacién endocriada (A) y con libre B.

Los resultados fueron observados directamente
al microscépio y son los siguientes.

Pob., A, 24 hr, X,19.08 Pob.B. 24 hr, X.22.9
48 X.20.15 48 " X,20.3
72" X.18.0 72 " X.19.9
Pob,(B1)24 * X.22.5
48 " X.29.59 Los resultados indican
72 * X,21.28 que los quiasmas fun-

cionan como marcadores
vamente ante la accién de las drogas usadas,
también es interesante hacer notar que las po-
blaciones endocriadas tienen una menor fr. de
quiasmas x nicleo, pero estas tambien varian
significativamente ante las drogas.

pues varian significati

PATLEY Cavl DT LX D5 Uhn »UIaCIC) LIT.L CO0LLD. Dx
UNA VIABLE DLTX DL oIorTia T/t. (The first descrip-
tion of lethal mutation from viable one in the I/t com—
plex ).Pizarro, O., 2ifiga, C. y Fuenzalida, 5.-Unidad.
de Biologfa, Depto de Cs.Bioldgicas, Div.Cs,léd.Ccc.,
Facultad de Medicina, Universidad de Chile.

El sistema T/t es una compleja regidn del cromoso—
ma 17 del ratén (Mus musculus) que ha sido extensaméente
estudiada y descrita especialmente por el Prof.L.C.Dunn
¥y colaboradores y Klein et al. Estd identificado por
un conjunto de mutaciones dominantes (I) y recesivas (1)
que afectan el desarrollo embrionario, la produccidn y
funcidn espermdtica y la recombinacién genética en wma
considerable extensién del cromosoma. Los T producen un
fenotipo cola corta con el normal (T/+) y sin cola con
los recesivos t (T/t).

En este trabajo se describe el cambio de un mutante
1 viable a t letal en el sistema T/t de un ratén de una
poblacién natural chilena, Bste cambio no habfa sido
descrito anteriommente.

Con frecuencia se ha atribufdo el paso de un mutan—
te t a otro t como recombinacién intra T/t. Hosotros
describimos una situacidn de mutacién y no de recombina—

cibn por la marcacién con el gen tf, ubicado a 7 cM de
T/t y B-2 a 15 cM, ambos hacia el lado del teldmero.
Se comparan las caracteristicas del t viable y el

1 letal.
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ALOANTIGENOS SERICOS H-2 CON INMUNOGENICIDAD
LIMITADA AL SEXO. (H-2 serum alloantigens with
sex-limited immunogenicity). Ramos, A., Mordo-
jovich, M.A., Hoecker, G. Depto. Biologfa Celu-
lar y Genética, Fac. Medicina, Universidad de
Chile.

Ramos et al., en 1983 describieron un nuevo
sistema de antigenos celulares y del suero del
ratén, a y 8, diferentes a los conocidos cldsi
camente y dependientes del sistema H-2 o de C5.

Este nuevo sistema estd estrechamente ligado
a H-2 (recombinacidn, 1.1 cM) y ubicado distal
mente a la regidn D, telomérica, de H-2. Se ob
servan tres tipos de distribucidn de estos anti
genos: ratones enteramente negativos (A.CA y
B.10);cepas con uno de estos antigenos (B10.D2,
Balb/c) y cepas con dos antigenos (A/Sn, A.CA,
B10.A., Bl0.Br, C3H y AKR). La produccidn de
aloanticuerpos contra estos antigenos resultd
impredecible hasta descubrir que la capacidad
inmunogénica de ellos esta limitada al sexo:
en 7 de 8 experimentos s88lo los machos induje-
ron la produccidn de anticuerpos. Excepcional-
mente esta relacidn se invirtid en la combina-
cidn dador Bl0.A en ratones B10.D2 en la que
s8lo las hembras indujeron la produccién de an
ticuerpos.

La produccidén misma de anticuerpos no aparece
como limitada al sexo.

Se postula que la limitacidn de la inmunogeni
cidad se debe a un efecto cuantitativo del sexo
sobre la cantidad de estos antigenos séricos
tal como se ha observado para los antigenos Cé,
Bf, Slp y €5 de los cuales los tres primeros es
tdn ligados a H-2.

3
Financiado por proyecto: B. 1606~ 8423.
Universidad de Chile

UNA TENTATIVA PARA CONOCER LA GENETICA DE LA
CONDUCTA GREGARIA. (An attempt to understand
the genetics of gregarious behaviour). Ruiz,
del Solar, E., y Kohler, N. Instituto de Eco
97a v Evolucién, Unjversidad Austral de Chile.

G.

17-
utilizando como
sitio de oviposicidn.

Durante 112 gemeraciones se ha seleccionado
neas de Alta y.Baja Agregacidn,
estimador la eleccitn del

Se hizo un experimento de relajacidn de selec-
cidén entre las qeneraciones 90 a 101. Los re-
sultados mostraron que la linea de Alta adn con
serva una gran varianza genética. -

Experimentos de hibridizacidn entre lineas de
Alta y Baja, sugieren que este rasgo estd deter
minado por 'un sistema poligénico con participa-
cidn de genes dominantes.

Una tentativa para identificar el genetipo de
cada individuo, para esta conducta de grupo se
realiz® utilizando dos pruebas: a) nimeroc de tu
bos ocupados en una caja de poblacidn con 6 tux
bos por una hemhra en 24 horas, t) igual al an-
terior, pero con uno de los tubos de la caja
marcado con 10 huevos. Ambas pruebas muestran
diferencias significativas entre los individuos
de Alta y Baja.

(Trabajo financiado por el Proyecto $-83-15 de
la Direccidn de Investigacidn de la Universidad
Austral de Chile).
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EL POBLAMIENTO DE SUDAMERICA. (The Sett}ement
of South América). Rothhammer, F., Cocilovo,

s. y LTop, E. D

J.A., uevedo, Departamento de
Biologfa Celular y Gendtica, Fac. de Medicina,
Universidad de Chile; Departamento de Ciencias
Naturales, Universidad Nacional de Rio Cuarto;
Museo Nacional de Historia Natural.

El poblamiento temprano de Sudamérica ha
sido objeto de interés por parte de literatos,
historiadores, antrop6logos y genetistas.

Fantasias, anécdotas, evidencias arqueo-
16gicas frecuentemente fragmentarias, rasgos
6seos esotéricos y frecuencias génicas han
servido de base para la construccién de mode-
los migracionales poco congruentes.

Son discutidas en este trabajo las limi-
taciones y ventajas derivadas del uso de di-
versas caracteristicas biolfgicas y enfoques
metodolSgicos, para luego someter a discusidn
un modelo de poblamiento basado en el anidlisis
conjunto de informacién arqueolégica, cranio-
métrica y genética.

Financiado parcialmente por 1los DProyectos:
B-518-845F, D.D.I1., Universidad de Chile vy
01068 Fondo Nacional de Ciencias, Conicyt.

EL SINDROME DE ZELLWEGER: (UMA EMFERMEDAD GENETICASUBCE-
LULAR? (The Zellweger Syndrome: A Subcellular Genetic
Disorder?) Santos, M. y Leighton, F., Depto. Biologia
Celular, P. Catélica de ChiTe, Casilla 114-D, Santiago,
Chile.

Defectos en la funcidn de enzimas u otras proteinas
caracterizan frecuentemente a las enfermedades metabd)i-
cas hereditarias. A esto se agrega recientemente el con-
cepto de falla por defecto en la biogénesis y funcién de
organelos subcelulares. Este parece ser el caso del S$in-
drome Cerebrohepatorenal (Zellweger) enfermedad metabdli-
ca, recesiva y letal en humanos donde se ha descrito au-
sencia de peroxisomas en higado y rifién, constituyendo
un modelo para estudiar funcidn peroxisomal. Los peroxisoc
mas son organelos subcelulares ubicuos, que poseen enzi-
mas que participan en diversas rutas metabSlicas: Metabo
lismo del H202, de 3cidos grasos, del colesterol, del &ci
do glioxflico, de algunos amino3cidos, etc. Sin embargo,
su funcidn en células animales se desconoce. Asumiendo
que el defecto que afecta a peroxisomas en el Sindrome de
Zellweger es comin a todas las células de los ‘pacientes
afectados, analizamos la presencia y distribucién subce-
lular de enzimas peroxisomales en fibroblastos Zellweger
y normales. Encontramos niveles normales de 2 enzimas pe
roxisomales estudiadas en fibroblastos Zellweger, pero
la distribucién subcelular de ellas por centrifugacién
diferencial y gradiente de densidad muestra un comporta-
miento soluble. La posible fragilidad peroxisomal aumen-
tada fue evaluada mediante diversos métodos de homogeni-
zacién con resul tados negativos. Estas observaciones su-
gieren que el defecto biogenético detectado en los perox
somas en el Sindrome de Zellweger corresponde a una falla
en el ensamblaje de sus. componentes.

Financiado por: PNUD/UNESCO Proyecto CHI-84/003, DIUCLOS/
83 y DIUC 55/8L.
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ALTERACIONES FENOTIPICAS EN HIBRIDOS INTER-
ESPECIFICOS DE ROEDORES CHILENOS. (Phenotype

alterationsin interspecific hybrids of chilean rodents).
Spotorno, A. y Jiménez, V. (nidad de Citogenética,

Depto. BRiologia Celular y Genética, Facultad de Medi-
cina, Universidad de Chile.

La fusién de genomas diferentes en hibridos interes
pecificos permite estudiar los efectos de la discordan ~
cia entre dos programas de desarrollo, la que deberia
producir alteraciones en el fenotipo hibrido.

Se presentan andlisis uni, bi y multivariado del ta-
mafo corporal, medidas del crdneo, dientes y numero
de raices molares en diez hibridos experimentales ob-
tenidos por cruzas entre individuos Phyllotis darwini y
Phyllotis xanthopygus vaccarum {(Cricetidae), que son
comparados con muestras de las especies parentales.

La variable que distingue mejor a ambas especies
es longitud intermolar (ancho del paladar); las curvas
alométricas mostraron valores superiores en darwini .

Los hibridos tienen valores extremos y no intermedios.

Los molares, normalmente alineados, aparecen con
M2 desplazados lateralmente y ocasional desgaste and~
malo en seis de los hibridos. El nimero y distribucién
de raices molares fué similar, aunque vaccarum pre-
senté mayor frecuencia de fusiones en M® y Mg .Las
genealogias son consistentes con una determinacidn ge-
nética, aunque algunos hibridos presentan rafces labia
les anteriores extras en M2 anémalas, fenémeno con-
cominante y tal vez actuante en tal desalineacién mo-
lar. El momento de la diferenciacién radicular parece
ser entonces otro periodo sensible a la discordancia ge
némica.

Proyecto B~1979-8413, DIB., U, de Chile.

CAMBI0S EN EL NUMERO Y LOCALIZACION DE LAS
REGIONES ORGAN)ZADORAS DEL NUCLEOLO (NORs)
EN ANUROS (Changes in number and location
of NORs in Anurans). Veloso, A., e lturra,
P. Departamento de CTencias Ecolégicas vy
Tepartamento de Biologfa Celutar y Genéti-
ca - Universidad de Chile.

Un conjunto de especies de Leptodactyll
dae, subfam. Telmatobiinae, estudiadas en
sus cromosomas mitéticos y niicleos interfd
sicos de diversos tejidos, mediante la téc
nica Ag As NOR, complementada con bandeos
C y Q, muestra una alta variabilidad en la
localizacién de las NORs. Ademds, en Ba-
trachyla taeniata y Telmatobufo bullockT,
hay U cromosomas portadores de NORs, en
tanto que Eupsophus roseus y el teptodacti
lino Pleurodema thaul muestran variacidn
intraespecifica de numero y localizacién
de esta estructura cromosémica.

Se discute la participacidn de reordena
mientos cromosdmicos en la localizacidn de
los NORs en estas especies filogenetica-
mente relaclonadas. Esta hipdtesis estd
reforzada por la determinacién de translo-
caciones que explican el polimorfismo de
nimero y localizacién de NORs en E. roseus
y P. thaul. -

“La ocurrencia de mids de una pareja de
NORs funcionales, producto de translocacio
nes, permitirfa incrementar la cantidad de
DNAr en estas especies, manteniéndose la
integridad estructural de las NORs y sus
cromatinas adyacentes, conservando sus pro
piedades funcionales.

FinancProyecto N922-8455-D01B-U. de Chile
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VARTACIONES INTER E INTRAESPECIFICAS EN EL DESA
RROLLDO DE LA ORTOQUINESIS Y CLINOQUINESIS DE -
LAS LARVAS DE Drnosophifa. (!nter-and intraspeci
fic variations in the development of orthokine=
sis and klinokinesis in Drosophifa larvae),
Troncoso, B. y Godoy-Herrera, R. ; Inst, Prof,
Chillan y Depto, Biol, Cel, y Genética, Facul-~-
tad de Medicina, Universidad de Chile.

Se estudid la locomocidn y los cambios de direc
cidén efectuados por las larvas de Drodophila,”
para conocer las bases conductuales de la utili
zacién de recursos, tales como espacio y comi-
da, por estos individuos.

Los cambios de movilidad y de direccidn efectua
dos por larvas de 24,48,72 y 96 horas de edad
de D. simulans y de 4 cepas de D. melanogasten,
se estudiaron en ausencia de comida (agar) y en
presencia de ese recurso (levadura), durante 2
minutos.

La locomocidn, el nGmero y tamafio de los angu
los efectuados por las larvas al cambiar de d7
reccién, disminuyen en presencia de comida, Es
tos cambios son m3s acentuados en las larvas de
D. simufans. Las larvas de D. melanogaster, en
ausencia de comida, muestran una menor locomo-
cidn y modifican su trayectoria en una mayor
proporcidn que las de D, s{mufans. Estas dife-
rencias son mayores entre las larvas de 48 y 72
horas de edad. Las tarvas de otras 3 cepas de
D. melanogasten,muestran importantes diferen-
cias para estas conductas.

Estos hallazgos revelan que las larvas de Droso
phifa exhiben ortoquinesis y clinoquinesis, cu
yas caracteristicas dependen de la edad larval™
y sugieren que existe variacidn genética para
estos comportamientos. (Financiado por Proyec-
to N° 8-1619-8423 del D.D.J., Universidad de
Chile).

REGIONES ORGANIZADORAS DEL NUCLEOLO EN DOS
ESPECIES DE ROEDORES FILCTINOS Y SUS HIBRIDOS
EXPERIMENT ALES. (Nucleolus organizer regions in
two species of phyllotine rodents and their experimen-
tal hybrids). Walker, L.I. Unidad Citogenética Depto.
Biologia Cel. y Genética, Fac. Medicina, U. de Chile.

Ciertas tinciones con Ag permiten reconocer en los
cromosomas los sectores de rDNA que fueron transcrip
cionalmente activos y participaron en la organizacién
del nucléolo en la interfase precedente (NCR*).

En ejemplares Phyllotis xanthopygus vaccarum, Phy
llotis darwini e hibridos, provenientes de Q vaccarum x
o’darwini y reciprocos, se observaron miiltiples NCR*
de ubicacién telomérica. En las especies parentales el
nimero modal fue 4, con un rango de 3-6, distribuidos
en un méximo de cuatro pares cromosémicos. El cromo
soma 3 de ambas especies, similar en morfologia y ban
das G, difirié por presentar NOR* en el telémero q de,
generalmente, uno de los cromosomas en vaccarum y
en el teldmero p de ambos en darwini. En los hibridos
el nimero modal fue 4, con un rango de 3-5, en combi-
naciones cromosdémicas correspondientes a lo esperado
segin los padres. Excepciones fueron: a) en todos los
hibridos analizados el cromosoma 3 vaccarum nurnca
presentd NOR* b) un hibrido presentd algunas células
con NCR* en cromosomas distintos a los de sus padres

L.a variacidn observada en el nimero y en el patrén
de distribucién del NOR™ indicaria la existencia de me-
canismos de regulacién de ese sector del genoma. La
aparente supresién de la actividad del rDNA del cromo-
soma 3 vaccarum en los hibridos sugiere que el genoma
darwini ' dominaria' sobre el vaccarum.

Proyecto B-1979-8413, DIB., U. de Chile.
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HABILIUADES FISIOLOGICAS DE LEVADURAS AISLADAS DEL IN -
TESTINO DE Scaptomyza spp., EN RELACION CON SUS PROBA -
BLES SITIOS DE ALIMENTACION. (Fisiological habilities
of yeasts isolated from Scaptomyza spp. intestine, in
relation with its potential feeding sites.).Winkler,F
(1) y Gonzalez, A(2). Instituto de Ecologfia y Evolu -
cidn, Universidad Austral de Chile. Valdivia.Chile .-

La alimentacién de los imagos de Drosophilidae es
un area poco conocido de la biologia de estas especies.
Variados autores han descrito levaduras como uno de los
componentes de su dieta. En trabajos previos hemos des
crito parte de la diversidad de microorganismos regis -
trados en el tracto digestivo de tres especies de Scap-
tormy za. En este trabajo se estudian las habilidades
fisioldgicas y forma de crecimiento en medio liquido de
35 cepas de levaduras aisladas del intestino de tres es
pecies del género Scaptomyza, de acuerdo al criterio de
Heed et al ( 1976).

Los géneros de levadura més frecuentes fueron
Rhodotorula (35%) y Cryptococcus (30%). E1 5,7% de las
cepas fermentaron glucosa, pero la mayoria de las fuen
tes de carbono fueron metabolizadas por mds del 90% de
ellas, y todas utilizaron etanol. Cada una de ellas
present$ desarrollo en superficie caracteristico en me
dio liquido.

Las caracteristicas de crecimiento en superficie
en medlo liguido, el uso de etanol y la escasez de ce-
pas fermentadoras sugiere que las moscas consumen leva-
duras depositadas en la superficie de sustancias en fer
mentacidén. BSe discute en base a los resultados, las
caracteristicas de los lugares de alimentacidn de las
rascas.

Trabajo financiado por el proyecto RMS-£0-41,Dir. de In

vestigacidén de la Universidad Austral de Chile e Ins.

Jaime Ferran de Microbiologia, Madrid. Espafia.

(1} Actualmente: Deptc. Cs. Exactas y Naturales. Insti-
tuto Profesional de Osorno.

() Actualmente: Inst.Jaime Ferréan de Micr.Madrid.Cspafia.

ENPOCRUZAMIENTO,SEILECCION NATURAL Y AISLAMIENTO RE-
PRODUCTIVO EN UNA POBLACION COSTERA DEL NORTE CHILE
NO SEMI-ARINO(Inbresding,natural selection and repre-
ductive isoclation in a coastal population eof the Chi_
lean Semi-Arid North). ZUNIOA,J.P.A.,Depariamente de
Ciencias Seeiales,Universidad de La Serena.

En Enere de 1984 ss realizé una sncuesta directa,
demogrifica y genealdgioa,con una metodologfa antro-
polégion de terrene,en la Caleta PUNTA LOS CHOROS{IV
Regiftn,Chile),como un pase en el estudio intensive
do la demograffa de varias oomunidades de pescadores
y mariscadores del Norte Chilene Semi-Aride.

Con satos dates se elaveré una Carta Cenealégica
completa de la podlacisn desds las "generaciones fun-
dadoran” (primeran décades el Siglo XX).Este método,
similar al ya usado por J.N.Spukler y Cl.Kluhkokn{53"
con los Ramah Navahe,peraite determinar los anoestros
comunes de algunos reproductores de la comunidad a
través del tiempo.A @u vez ello hizo posible calcular
los Cesficisntes F(para genes autosémices) y F'(para
gones ligados al sexc)de Sewall Wright,para las unio-
nes endocruzadas y,en consecuenociaylos Ceeficientes
poblacionales ALFA Y ALFA PRIMA,por generaciones y
para la podlacidn gloval.Se constate una &ismimicién
»rogresiva del endesoruzamiente a través de las gene-
raociones,pero con niveles iniciales y glosales coxpa-
rables a les de las ocomunidades indfgenas y rurales
nis aisladas del pafs,

Se caloulan otros indices estructurales de rele-~
vancia genétioa,como son : les Coeficientss de Inten-
sidad de la Selecoién Natural{devidos tanto a la Fer-
tilidad como a la Mortalidad) de James F.Crew(1958);
¥ ol Coeficiente de Aislamiento Reproductive(de B.A.
Kaplan y O.Lasker,1964),que mide la intensidad de la
Deriva Genétioa en poblaciones pequeilas.5e svalda el
significade de estos Indices comparéndolos con les
de otras podlaciones humanas.

S8 incluyen algunes antecedentes sosre el frea
geogréifioa y la podlaocién en estudio.
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HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSRC): ESTUDIO
DE UNA FAMILIA. (Congenital Adrenal Hyperplasia:
Report of familial study). Youlton R.Departamento
de Medicina, Hospital J.J.Agquirre, Universidad de
Chile y Clinica Las Condes, Santiago.

La deficiencia de la 21 esteroide hidroxila
sa impide una adecuada s{ntesis de cortisol y de al
dosterona e induce una produccién aumentada de an—"
drégenos, provocando en el sexo femenino, viriliza-
cién de iniciacién prenatal y en el sexo masculino,
seudo pubertad precoz.

Se presenta una familim cuyo caso indice es
una nifia de 8 afios que consultd por hipertrofia del
clitoris de reciente aparicién, Ambos padres y su
hermana son sanos. Un afic mAs tarde nace un herma-
no que presenta las manifestaciones de la forma clé
sica perdedora de sal de la HSRC (hiperpigmentacién,
deshidratacibén, hiponatremia, hiperkalemia), E1l es-
tudio familiar, utilizando el estimulo de ACTH de~
mostrd lo siguiente:

Propdsito Hermana Hermano Madre Padre

Cortisol basal 12.6 11.4 0.46 14,7 14,7
post ACTH 14.8 31.5 - 24,5 17,6
17 OHP basal 15.4 117 24.0 3.5 8,4
post ACTH 20.5 7497 - 6.9 42,0

Estos resultados demuestran la coexistencia,
en una misma familia, de tres de las cuatro formas
clinicas actuaimente conocidas de HSRC, E1 proposi
to corresponde a la forma tard{a; el hermano, a 1a
forma clfsica y el padre, a la forma criptica. Tan
to la madre como la hermana tienen respuestas hormo
nales correspondientes a portadores de HSRC, Se dis
cuten los aspectos genéticos operantes en esta fami
lia que explican la heterogeneidad de sus manifesta
ciones cli{nicas.
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