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CONFERÊNCIA 

ISONIMIA EN POBLACIONES VENEZOLANAS, SU APLICACION EN EL ESTÚDIO DE LA 

ESTRUCTURA DE LAS POBLACIONES. 

Isonymy in Venezuelan populations, its use in studies of population 

structure. 

J. PLNTO-CISTERNAS, Laboratório de Genética Humana, Instituto Venezolano 

de Investigaciones Científicas, IVIC, Caracas, Venezuela. 

Si los apellidos de una pareja se numeran 1 y 2 el paterno y el mater-
no del esposo, y 3 y 4 los de la esposa, al usar los 4 apellidos se pue-
den definir 11 tipos distintos de uniones isonímicas (UI), segün la iden 
tidad de aquellos. Estas uniones son las siguientes cuando se repite un 
solo apellido: 1=3, 2=4, 1=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 1=4 para uno y 2=3 para el otro. 

Esta presentaciôn tiene por objeto: i) analizar la distribucion espa­
cial y temporal de los distintos tipos de UI en 3 poblaciones venezola-
nas que conocemos bien, ii) ver la relación 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 modificaciôn del me 
todo clãsico de isonimia de Crow y Mange, en el calculo de la consangui­
nidad. 

Con datos de registros eclesiásticos y/o civiles de 1492 matrimônios de 
QUIBOR de los anos 1865 a 1905, 984 de LOS TEQUES de 1790 a 1869, y 941 
de COLÔNIA 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 distribucion de los distintos tipos de UI, ii) existe una probabili 
dad alta de que una pareja que es isonímica sea también consanguínea, 
iii) para algunos apellidos no hay relación entre su frecuencia en la po­
blación y su contribuciõn a Ias UI de la misma, iv) es posible detectar 
algunos tipos de UI aun en registros incompletos, y v) la modificaciôn al 
método de Crow y Mange, mide bastante bien los niveles de consanguinidad. 

Un anãlisis de los resultados permite asegurar que: i) el uso de 4 ape­
llidos para determinar UI da mas informacion que el uso de solo 2, permi-
tiéndo un mejor estúdio de la estructura de la población, ii) existen fac^ 
tores, propios de cada población, que condicionan la existência de deter­
minados tipos de UI, y iii) la consanguinidad, directa o indirecta, obte-
nida por medio de los 11 tipos de UI es buena indicadora de los niveles 
de consanguinidad de Ias poblaciones. 

En resumen, el uso de 4 apellidos para determinar la isonimia^ de una po 
blacion es un medio adecuado, por lo que se recomienda su uso en otras po_ 
blaciones iberoamericanas. 
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ESTRUCTURA GENÉTICA DE LAS POBLACIONES RURALES 
DEL VALLE DE ELQUI. (Genetic Structure of Ru­
ral Population of the Elqui Valley).Acuna, M.» 
Rothhammer, F., Llop. E., Harb, Z. y Palomino, 
[Ti Depto. de Biologia Celular y Genética, Fa-
cultad de Medicina, Universidad de Chile. 

La estructura genética de poblaciones huma­
nas aisladas ha sido objeto de estudios que 
han identificado al equilibrio entre la osci-
lació*n génica de mutantes neutros y flujo gé-
nico, como principal factor de mantencidn de 
variaciôn genética. 

El presente trabajo tiene por una parte, el 
objeto de validar es tos hallazgos anali zando 
la distribución geográfica de genes marcadores 
y caracteres morfométricos en la poblaci6n ru­
ral de los afluentes dei Rfo Elqui. Otro ob­
jetivo es es timar la proporción de genes ame -
rindios, caucasoides y negroides de la pobla-
cion analizada y finalmente discutir datos 
preliminares relacionados con la susceptibili-
dad de los pohladores a la infección chagásica 
detectada serológicamente. 

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 v 01068, Fondo Nacional 'de Ciências, 
CONICYT . 

MARCADORES GENETtCOS:LECTINAS.(GenetIc Markers: 
Lectins). Alay.F.. Gavlllin.J. , Zaror.l., 5 a e z , 
C. y Cabello. j . Laboratório de Genética, Depa r_ 
tamen to de B f o I ogfa Molecular, Universidad de 
Concepc i on, 

Se sabe que algunos extractos vegetales presen-
tan la propiedad de aglutinar especificamente 
los glóbulos rojos de numerosas espécies. A la 
sustância responsable de dicha acciõn, se le dç_ 
signa como Lectina. Algunas de estas proteínas 
reconocen especificamente a los grupos sangüí­
neos humanos A, A. B, M, N y H. 

Con el objeto de detectar Lectinas que pudieran 
ser utilizadas como marcadores genéticos de gru 
pos sangüíneos, se hizo una prospecciôn de 3 5 
extractos de plantas chilenas, elaborados por 
el Lab, de Fitoquímíca de la U. de Concepción: 
el 73,^% de los extractos probados se comporto 
como Lectina, Posteriormente, se seleccionô ex­
tractos de Cr Inodend ron hooker ianum y Ugn i mo 1 i 
nae, los cua1 es se enfrentaron con glóbulos ro-
Jo5 de vários animales. En un anãlisis exhauti 
vo el extracto de £. hooker i anum, se comporto 
como panaglutinina por lo cua1 fue d i scont i n u a -
do; el extracto de U. mo I i n a e se comporto como 
Lectina, por lo cuaT se procedíõ a su purifica-
ciôn mediante Columna cromatogrãfica (Sephadex 
G - 7 5 ) . Se obtuvieron 3 fracciones, Ias cuales 
mostraron actividad hemoaglut inante en ratones 
y humanos. Los resultados preliminares parecen 
indicar que U. mo 1 i nae presenta una Lectina es­
pecífica para" estas cTõs espécies. 
En el presente trabajo, se revisán los antece­
dentes de la investígaciôn de Lectinas en Ia U. 
de Concepción y se entregan los resultados pre­
liminares de la Lectina aíslada de U. mo 1 i nae. 

Financiado por Proyecto DIC. 2 0 3 1 0 7 U.Concepción 

MARCADORES GENÉTICOS: ISOENZIMAS. (Genetic 
Markers: isozymes). Al ay t F.; Troncoso, I .; 
Kes s í , E . ; Cabello, J. Laboratório de Genéti­
ca, Departamento de Biologia Molecular, Un í ve r_ 
sidad de Concepción. 

La detección de isoenzimas es uno de los méto-
dos más utilizados para estudiar poblaciones. 
Emplea e1ectrofores 1 s sobre almidôn o acrilamj_ 
da seguido por tfncfón específica. El método 
es exigente y hace necesario adecuar Ias condi­
ciones ambíentales para obtener seguridad y re-
petfbftídad. Tíempo atrSs iniciamos en nuestro 
Laboratório una etapa de norma 1izaciôn metodoló 
gica a objeto de aplicar esta técnica en el es­
túdio de poblaciones de importância econômica. 
Con el objeto de conocer el comportam!ento de 
los peces comenzamos a trabajar en la carpa (C. 
ca rp t o) evidenciando proteínas dei suero ( 1 0 ã* 
1 b bandas) , LDH, en híqado, cérebro y músculo 
(de 1 a 5 bandas) y polimorfísmo de fosfataza 
ácida. Conocída esta etapa iniciamos nuestro 
trabajo en Jurei (T. mu rp hy f) en el que hemos 
normalizado: calídad del buffer, tiempo de co­
rrida, m amperaje y clases de tejidos en los 
que mejor se expresan MDH y LDH, y número de 
bandas obtenidas. Otro parâmetro que nos ha 
preocupado estudiar es el efecto dal tíempo de 
conservación (a ~ 3 2 * C ) de Ias muestras median­
te observaciôn de la actividad de la enzima (me 
dída es pectrofotornetricamente) y el número de 
bandas: z imogrann, Hemos podido constatar per­
dida brusca de actividad (MDH y LDH) a partir 
dei día 1 6 y alteración del patrôn de bandeado 
a partir dei día 3 2 . Actualmente observamos el 
efecto dei tamafío (edad) sobre la morfología 
dei zimograma (LDH) empleando coroo patron las 
t a M a s ' l e e ' U ' J * 1 * h o r a :! a s pnr I F O P . 

HALLAZGOS CITOGENETICOS EN LA TRISOMIA 22: CONCEPTO AC­

TUAL EN RE LACION AL ESTÚDIO DE DOS FAMÍLIAS. (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, V. Unidad de Gené­

tica INTA, Universidad de Chile. 

En 1878 se describió la asociación entre coloboma del 

iris y atresia anal. En 1965 se estableciõ su correla-

ción con la presencia de un pequeno cromosoma acrocén-

trico extra, que, posteriormente, fue identificado como 

una trisomía parcial del cromosoma 22. La delineacion 

clínica mãs precisa y su relaciõn con la alteración ci-

togenêtica, -mejor definida con estúdios de bandeo-, ha 

permitido en los últimos anos diferenciar el sindrome 

de ojo de gato (trisomía parcial 22 (22 p t e r — » 2 2 ql1)) 

de la trisomía 22. 

La confirmaciõn citogenética de una trisomía 22 por 

translocaciôn de novo (46, XY, -15, +t (15; 22)) en un 

reciên nacido, que fallece, y en el cual se había esta-

blecido el diagnóstico clínico de sindrome de ojo de 

gato nos motivo a revisar el tema. El reciente estúdio 

de una paciente de 2 1/2 anos en que el cariograma con­

firmo el diagnóstico de una trisomía parcial 22 (47, x x + 

dei (22) C q 1 3 ) (22 pter—»22q13) , y cuya madre presents 

el segmento distal de 22q translocado a 11q (46, XX, '"íy 

-22, +t(11; 22) (qter; q13)(11 p t e r — > 1 1 qter:: 2 2 q 1 3 — * 

22qter), + (22 pter—»22q13:) ha motivado la presenta-

ción de estos casos. Se discuten sus principales carac­

terísticas clínicas, los antecedentes y estúdios fami­

liares realizados, la aparente relaciõn entre severidad 

clínica y magnitud de la alteración cromosómica así co­

mo entre translocaciôn y no disyunciôn. Se enfatizará 

la diferenciación actual entre la trisomía parcial y 

total dei cromosoma 22. 

financiado Proyecto D I C . 2 0 3 1 0 7 U. de Concepción 



XVII REUNION ANUAL SOCIEDAD DE GENÉTICA DE CHILE R-67 

"ESTÚDIO CITOGENETICO EN PARE J AS CON ABORTO 
HABITUAL". (Cytogenetic study in couples 
with early fetal loss). 

A so i 11opa M., Ave ndano I., 
Afluirre I. UNI DAD GENÉTICA - HOSPITAL 
LUIS CALVO MACKENNA. SANTIAGO-CHILE. 

El 60 % de los abortos espontâneos del primer 
trimestre manif iesto olquna anomalia cromos6m_í 
ca. La incidência de estos defectos en pare}as 
con perdidas reoetidas, es aproximadamente un 
7 %, lo que indica aue la mavoría de Ias abe -
rraciones en abortos son de novo. 

Revisando nuestra casuística entre Julio de 
1982 y Julio de 198 4, encontramos 20 porejas 
que cumplían los reauisitos (2 o más abortos -
espontâneos en el primer trimestre dei embara-
zo y sin patoloaía obstét. rica ni pinecolopico) 
Se efectuó análisis cromosómico en linfocitos 
de sanore periférica con el sis tema de Kit 
(DIFCO) y posteriormente bandeo con tripsina,u 
otro si fuera necesario. Nuestros resultados -
revelaron alteraciones mayores en 3 casos 
(trans 1 ocaciones balanceadas y otras de tiDo -
menor, que se analizan a la luz de los resulta 
dos descritos en la literatura. 

Llama la atención que el 15 % de las porej as 
presente cromosomopatía mayor (troslocación), 
siendo D rác t i came n t e el doble de lo descrito,-
ello Dodría explicarse por la qran selección -
de nuestra muestra. En esta muestra no hubo vo 
rones portadores. Los desbalances mayores dan 
productos no viables subletales, o infertili -
dad por alteraciones aenéticas incompatibles -
con la cigocidad o la embrionénesis.Las altera 
ciones menores (con.tricción secundaria, f roctu 
ra, tamano del aonosoma Y, etc.) a 1. carecer no 

tienen consecuencias en el desarrolln ftmbrJODO 
rio. 

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 

pita] J.J.Aguirre y Clínica Las Condes, Santiago. 

Diversas observaciones sugieren la existência de un 

ordenamiento cromosómico en metafase y de asociaciones -

cromosómicas relativamente constantes. Con el objeto de 

comprobar la posible existência de asociaciones entre -

cromosomas no acrocéntricos se estudiaron tres varones -

adultos sanos con cariotipo normal en quienes se realizo 

cultivo de linfocitos estimulados con fitohemaglutinina 

durante 72 "horas. Se realizo la cosecha mediante técni­

cas convencionales sin previa adición de colchicina. Las 

preparaciones fueron tratadas para la obtención de ban-

das C ( Sumner ) . Se fotografiaron un mínimo de 360 me-

tafases de cada indivíduo; en las ampliaciones se proce 

dió a ubicar el centrómero de los pares 1,9,16 y del Y. 

Se determino la posición del cromosoma Y respecto de su 

ubicación central, media o periférica en la placa meta-

fásica y se estableciõ las distancias relativas de los -

mencionados autosomas en relaciõn al Y. El número de se 

cuencias calculadas por análisis combinatorio asciende a 

90. 

Los resultados preliminares demuestran: 1) el cro­

mosoma Y presenta una posición preferencialmente central 

y media en la placa metafásica; 2) el par cromosómico 16 

permanece más asociado entre si que los otros pares homo 

logos 1 y 9; 3) las secuencias en que ambos cromosomas -

16 son los más próximos al Y son significativamente más 

frecuentes. 

Financiado parcialmente Proyecto B-1858-8412 

ASOCIACIONES ENTRE LOS BIVALENTES NUCLEOLARES 

EN LA PROFASE MEIOTICA DE ESPERMATOCITOS HUMA­

NOS. (Nucleolar bivalents associations in human 

spermatocytes in meiotic prophase). Berrios, S. 

y Fernández-Donoso, R. U. Citogenética, Depto. 

Biologia Cel. Gen. Fac. Med. U. de Chile. 

Se analizó êl número de bivalentes nucleola 

res que se asocian, su disposición dentro del 

núcleo, y sus relaciones con el o los nucléolos 

presentes en el estado de paquiteno del esperma 

tocito I. Se observaron al microscópio de luz y 

electrónico series de cortes de núcleos. En el 

4 0 % de los espermatocitos se asocian 2,3 o 4 bi_ 

valentes nucleolares, en distintas combinacio-

nes de bivalentes D o G. La cromatina de los 

brazos cortos de los bivalentes asociados queda 

estrechamente entrelazada. Los respectivos com 

plejos sinaptonémicos, o ejes simples en algu-

nos casos, están insertos muy próximos entre sí 

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 sólo centro fibrilar y un 

nucleólo. 

La estrecha y reiterada asociación de los 

extremos nucleolares de estos cromosomas contri_ 

buiría a la producción de intercâmbios heterólo 

gos de cromatina y eventualmente a la ocurren-

cia de reordenamientos cromosómicos, especial­

mente cuando no hay formación de complejo sina£ 

tonémico en ese sector. 

Proyecto B-1977-8413 D D I . U. de Chile. 

ALTERACIONES DENTÁRIAS COMO EXPRESI0N DE M0D1-
FICACIONES EN LA CANALIZACI0N GENÉTICA DEL DE -
SARR0LL0 MAXILOFACIAL. (Dental anomalies as an 
expression of modifications of the genetic ca­
nalization in maxillofacial morphogenesis). 
Blanco , R. , Palomino, II. y Montenegro , M. A . 
Depto . Biol. Cel. y Gen. y Depto. Morf. Exp., 
Facultad de Medicina, Universidad de Chile. 

Alteraciones en las relaciones epitelio-
mesenquimãticas pueden estar involucradas en 
la canalizaciôn del desarrollo maxilofacial, 
originando lábio leporino o fisura velopalati-
na. En una muestra de 117 individuos de 8 a 
15 afios de edad con fisura labial o pala tina 
se analizan las alteraciones dc la morfologfa, 
desarro1lo y posi ción de la dent i c ión perma -
nente. 

Las alteraciones dc la morfologfa corona-
ria y radicular de los incisivos superiores 
presentan una gradiente cuya mayor intensidad 
se cxpresa en las piezas dentárias adyaccntcs 
a la fisura pero tambien en aqucllas opuestas 
a la misma; situación similar ocurre para las 
agenesias. Los supernumcrarios se prcsentaa 
tanto en la pre'maxila como en los procesos 
maxilares, aunque solo en el lado de la fisu­
ra . La erupeión está retardada a todas las 
cdades y en ambos sexos observandose as imet r Ta 
dc la misma en los fisurados unilatcrales . 

Se nuede postular, que en gran parte dc 
los pacientes analizados, existiria una modi-
ficacidn de la canalizaciôn dei desarrollo en 
cta;pas anteriores al proceso de fusion, que se 
manifiesta en expresiones variables en toda el 
área maxilofacial y que por evidencias fami-
1 iares, deberfa ser genética . 

Financiamicnto : Proyecto B- 1 21 9- 8445, D . H . I . , 
Universidad dc Chile. 
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TRANSFORMACION GENÉTICA DE C. buZOUco CRECIDO EN PRE­
SENCIA DE UNA PREPARACION MEMBRANOSA. (Genetid transform 
mation of CI. butyfiicum grown in the presence of a mem­
brane preparation). Carrasco, A. Depto. Biologia, Fac. 
Ciências Básicas y Farmacêuticas, Universidad de Chile. 

Los estúdios de procesos de transmisiõn de inforcnacion 
genética en microorganismos anaeróbicos no muestran el 
mismo grado de desarrollo que los de microorganismos fa_ 
cultativos o aerõbicos. Al utilizar la preparacidn mem 
branosa derivada de E. zoti B/r, descrita por Adler pa­
ra cultivar C. but£/LÍCO hemos encontrado que es facti-
ble manipularlos geneticamente. 

Se ha desarrollado un sistema que permite transformar 
una cepa de C. biitOU.C.0 Sm s 5 Rif s a Sm r 5 Rif r con DNA 
obtenido de las correspondientes cepas resistentes. Ba­
sicamente el sistema implica el crecimiento dei microor_ 
ganismo en un medio salino suplementado con glucosa, ex 
tracto de levaduras, aminoãcidos y preparaciõn membrano 
sa hasta alcanzar una D.O. de 0,6. En seguida, el cul­
tivo es diluído 1:1 5 1:2 en el mismo medio (-glucosa, 
-extracto de levadura) y crecido hasta una D.O. similar. 
Alcanzado este punto se realiza la mezcla de transforma-
ciõn, se incuba 90 min, se detiene la reacción con DN-
asa, se diluye y se incuba 2 hrs, en seguida se disper-
san alícuotas sobre placas selectivas. En Ias condicio 
nes de cultivo utilizadas se desarrolla un estado de com 
petencia prévio a esporulaciõn, en una etapa de creci­
miento exponencial tardio. 

Los resultados obtenidos nos permiten concluir que C. 
bu£Du.C0 es un organismo geneticamente transformable. 
Este sistema abre perspectivas de interesantes líneas 
de investigaciõn. 

Investigaciõn financiada por Proyecto N° B 1581-8433 
D.I.B., Universidad de Chile. 

DISTORSIONES SHGRIiCACIONALES PARA LOS SISTEMAS 
ABO, R1I Y SEXO EN IIERMANOS. (ABO-Rh-Sex Segre­
gation Distortions in Sibpairs). Cifuentcs, L . 
y Valenzuela^ C. Departamento de Biologia Ce­
lular y Genética, Eacultad de Medicina, Uni­
versidad dc Chile. 

Se realiza un estúdio de distribución de 
grupos sangüíneos ABO y Rh en 507 parejas de 
hermanos. consecutivos, nacidos en la Clínica 
Alemana de Santiago durante los períodos com-
prcndidos entre Octubre-74-Diciembre- 75 y Ene-
ro-77-Septiembre-70. Las proporciones espera­
das de Ias distintas parejas hermano-hermano 
para el grupo ABO se calcularon según el mé­
todo de matri ces ITO para hermanos : 
1/41 + 1/2T + 1/40. 

La matri z total hermano-hermano no di fierc 
significativãmente de lo esperado (0.2 P 0 . 3 ) . 
Ilay mãs segundos hermanos dei grupo B, que 
primeros (P 0. 0 1 ) . No hay pares en el casi-
llero B-A (P-0.016). Realizando un análisis 
de Ilermandades de Penrose para sexo y grupo 
ABO se observa un exceso de parejas concordan-
tes en sexo y grupo ABO así como de parejas 
discordantes en sexo y ABO, en detrimento de 
Ias otras dos alternativas (P 0.02) . Esta 
misma asociación se observa en las parej as de 
hermanos en que ambos son RII( + ) (P 0.02) , lo 
cual no ocurre en Ias parejas de hermanos, en 
que al menos uno, es R H ( - ) . Este mismo análi­
sis para asociación entre sistema ABO y RII y 
entre Sexo y RH no demuestra desviaciones de 
lo esperado. 

Fina'nciado parcialmente por Proy. 3- 1 353-341 2 , 

Universidad de Chile. 

Clonamiento del gen 1 e u - 1 de Neurospora crassa 
e n C Q l i (Cloning of the leu-1 gene from N-

crassa in E. coli . 

+ 4- + 
Cifueiites, V. ; Caru, M- : Piucheira, G. and Jj -

ménez , A. 

+ Lab. Genética , Fac. Cs. Bás y Fern;. , U. de Chile. 

" Centro Biol. Molec. U. Autônoma,Madrid-Espana. 

La biosíntesis de leucina en Neurospora crassa 

se realiza bajo el contro 1 de vários genes es-

tructurales y regulatorios. Uno de estos genes s 

l e u - 1 ,codifica la estruetura de la enzima f à-iso 

propi1 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 liace posible 

esperar la expresión de leu-1 en estos organis­

mos. 

Con el propósi to de clonar el gen leu -1 en Jt. 

coli se ha construído la genoteca de Neurospora 

crassa, cepa 74-A, usando como vector al plas-

mido Y R p - 7 - El gen leu-1 ha sido seleccionado 

en _E. coli. cepa C-600; mediante complementa-

ción de la mut aci ón 1 eu-B Qn esta bactéria. L"l 

cl on selecci onado present a un in.ser to Dam ((- 1 

de 9 . 4 Kb. 

Resultados de experimentos de hibridixación de 

ÀDN i ndican que el fragmento clonado corrospon-

de a ADN del genomic de N. crassa. 

Proyecto N° 1 4 9 9-8433, D.I.B., U. de Chile. 

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

Las fuerzas sistemáticas y dispersivas de 
la evolución nan diversificado las frecuencias géni-
cas de las poblaciones humanas estableciendo patro­
nes génicos autõctonos en cada pais. Con el objeto 
de describir el patron mórbido genético chileno he­
mos disenado un catalogo de fenotipos mendelianos 
mórbidos cuyas fuentes de datos son;*.Bibliografia 
médica, II.Fichas hospitalarias, III.Estadísticas 
vitales. Los fenotipos mórbidos han sido identifier 
dos mediante cotejo conjunto de Catalogo Internacio 
nal de Enfermedades y Catálogo de McKusick* I. Bi­
bliografia chilena;Hemos revisado los 470 volumenes 
de Ias 12 revistas médicas chilenas de especialida­
des publicadas entre 1872 y 1983. Resultados detec­
tar on 285 fenotipos mórbidos mendelianos; Metabóli-
cos 17%; Osteomusculares 15%; Neurológicos 10%; Of-
talmológicos 8%; Endocrinológicos 7%;SÍndromes mul-
tisistemicos 7%. El 38% de los fenotipos son congê­
nitos. La distribución por patrones de herencia re­
velo: A.D. 48%, A.R. 41.8% y L.S. 10.1%. Estos feno 
tipos detectados en Chile representan el 30% de Ias 
enfermedades metabólicas descritas Por Stanbury et 
al (1982) y el 50% de Ias enfermedades incluídas en 
el mapa cromosómico mórbido de McKusick (1983). Pro 
bablemente las omisiones corresponden a subtipos de 
nuevos fenotipos descubiertos con métodos avanzados. 
Sln embargo todas Ias enfermedades clásicas heredi­
tárias europeas han sido descritas en Chile incluyen_ 
dp los fenotipos de grupos étnicos negros, medite­
rrâneos y judios. Se concluye que probablemente el 
patrón genético mórbido del pueblo chileno se ajusta 
al europeo en concordância 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 CENTROMEROS Y TELOMEROS EN EL NÚCLEO DE 

LOS MEIOCITOS. (Predictive validity of a model 

f o r centromere and telomere position in meiocv_ 

t e n u c l e u s ) . Fernândez-Donoso.R., Pincheira.J., 

B e r r i o s , S . U. Citogenética, Depto. Biologia C e ­

l u l a r y G e n . Facultad Medicina, U. de Chile. 

H e m o s propuesto u n modelo que predice la po 

s i c i ó n y asociaciones de dominios cromosómicos 

e n determinados âmbitos del núcleo del meiocito. 

E l e s t ú d i o al microscópio de luz y electró-

n i c o d e microesparcidos de bivalentes y de se­

r i e s d e cortes de núcleos de espermatocitos I 

d e C t e n o m y s opimus (Rodentia-Octodontidae) 2n= 

26 XX/XY y de Mus musculus (Rodentia-Muridae) 

2n=40 XX/XY con cromosomas metacéntricos y telo 

c é n t r i c o s respectivamente, revelo que en C. opi 

mus l o s centrómeros, heterocromatina pericentro 

m é r i c a y n u c l é o l o se disponen y asocian reitera 

d a m e n t e e n e l centro del núcleo y que los telo­

meres s e s i t ú a n e n la periferia insertos en la 

e n v o l t u r a nuclear. En M. muscuius en cambio, ta 

l e s d o m i n i o s nucleares son periféricos y e s t â n -

e s p a r c i d o s por la cara interna de la envoltura 

n u c l e a r , presentando un patron de asociaciones 

v a r i a b l e s . 

E s t a s observaciones demuestran la validez 

d e n u e s t r o modelo. Al mismo tiempo, permiten su 

g e r i r mecanismos plausibles para explicar inter 

câmbios heterólogos de cromatina, conducentes o 

n o a reordenamientos cromosómicos. 

Proyecto B-1977-8413, D D I . U. de Chile. 

POLIMORFISMO CROMOSÓMICO Y ESPECIACION EN 
RhagoIet i 5 conve rsa (Bréthes) y en RhagoIe t i s 
n o v a ( s c h T n e r ) (DIPTERA T E P H R I T I D A E T ! 
Chromosomic polymorphism and speciation in 
RhagoletIs conversa (Bréthes) and in RhagoIet i 5 
nova tSchiner) (DTptera Tephritidae). Frias,0., 
y Martinez, H . Departamento de Biologia Celular 
y Genética, Tacultad de Medicina, Universidad 
de Chile. 

Rhago1et i s conversa y R. nova son espécies 
sinmõrficas quê desa r roiTan sus cicios vitales 
en Solanaceae silvestres y cultivadas respecti­
vamente. El eariotipo de estas espécies está 
constituído por 2n • 12 cromosomas. El objeti­
vo de este trabajo es estudiar los cariotipos 
de estas espécies a través dei método de bandeo 
C. 

Para cada espécie se obtuvieron placas metafá_ 
slcas a partir de gónadas de adultos y neuro-
blastos de larvas, provenientes de poblaciones 
de diferentes localidades de la zona central de 
Chile. Estas placas metafãsicas fueron incuba­
das en hidróxido de barlo al 5$ a ÉO"C, y tefii-
das con Giemsa. 

Los resultados indican que existe un polimor-
fismo para la heterocromatina constitutiva en A 
pares de autosomas. El polimorfismo es mayor 
en K. conve rsa que en nova. 

En base a los resultados se discute acerca de 
Ias relaciones fi1ogenéticas y especiaciõn de 
estos dípteros. 

Financiado por el Proyecto B 1856 - 81|13, Univer-
s i dad de Chile. 

DIFEHENCIACION GENÉTICA Y ESPECIACION EN EL QENERQ 

BASILICHTHYS(PECES,ATHERINIDAE).(3enetic differentia-

tion and speciation in the genera Basilichthys).(Pis 

ces.Atherinidae}. Ga,fordo tG. Departamento Ciências 

Básicas.Facultad de Medicina.lJ.de Ca Frontera. 

El prooeso de especiaciõn es relevante para la teo­

ria evolutiva.Su estúdio a nivel molecular es posible 

por medio de electroforesis en almidfin.Esta informa-

ciôn,junto a la usada tradicionalmente en sistemáti­

ca, es útil para conocer la divergência genética re­

querida para la formaciân de espécies y los mecanis­

mos invDlucrados.Fn este trabajo se comparar datos 

obtenidos dei análisis de 32 loci con inrormación 

morfológica,cromosómica y de variación geográfica, a 

objeto de establecer un modelo de difBrenciación 

genética. 

Como modelo experimental se u3an Ias espécies endê­

micas B.microlepidotus y B.australls.Ambas se distin-

guen por el número de escamas en la linea media del 

cuerpo y por su distribución geográfica.El número 

diploide de B.microlepidotus es 46,mientras que el 

de B.Bustralis es 48. 

Los resultados indican que:l) El 84% de los loci 

es monomorfico.Ambas Bspecies comparten idênticas 

mavilidades electroforéticas.2)La Heterocigosidad(H) 

varia entre 0.013 y 0.0SO.3)La identidad genética 

(Nei) es de 0.907. 4) Las frecuencias alélicas en 4 

loci polimôrficos son de utilidad taxonómica y refle-

jan diferenciaciones locales.S)E1 tiémoo de divergên­

cia estimado es de 4 x IO 5 aplos. 

Se discute la posibilidad de que Ias diferencias 
genéticas entre ambas espécies sean del tipo tran-
siliencia cromosômice. 

VARIACIÓN DEL LOCUS ANHIDRASA CARBÔNICA (CA) 
EN RELACIÕN A DISTRIBUCIÓN GEOGRÁFICA Y MORFO 
LOG IA DE OSTREA («TIOSTREA) CHI LENS IS.(Var1 a-~ 
ti on at carbonic anhi drase (CA) locus in re la­
tion to geografic distribution and morphology 
of Ostrea ( = Tiostrea) chi 1 ens i s).Gui nez,R y 
Gal leg uTl 1 o s , R• Lab. de Genética de Organismos 
Marinos.uepto.BIOTECMAR.Casilla 127 U.Católi­
ca de Chi 1e,Ta1cahuano Chile. 
(Patrocinio: J.Navarro) 

En moluscos mar.inos se necesita una mayor 
evidencia y experimentation para explorar y 
testar la relaciõn entre los polimorfismos ge­
neticamente controlados y rasgos cuantitativos. 
Es el propósito aqui discutir la conducts del 
locus CA.en relación a rasgos morfológicos y 
distribución geográfica de bancos de ostra chi­
lena, Ostrea (=Ti ostrea) chi 1ensi s . 

Los indivíduos se obtuvieron desde cinco 
diferentes localidades geográficas en el Archi-
piêlago de Chi 1oé (Chile). Se analizaron 589 
individuos para el locus CA por electroforesis 
en gel de almidõn, y 374 se midieron para los 
ejes longitud dorso-ventral, antero-posterior 
y latero-lateral. 

El locus CA mostro diferenciac iôn geográ­
fica en término de frecuencias alélicas que po-
drfan ser de origen reciente, y explicada por 
selección natural o por efecto indirecto sobre 
la estruetura genética producidas por presio-
nes pesqueras. Se encontro una relación entre 
longitud de la concha y heterocigosidad, la 
cual cambia entre localidades y sigue una va­
riación clinal con la latitud. 

Finac. parcialmente por Proy. INB-047-R y 
2F/84 DIUC. 

http://Medicina.lJ.de
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CROMATINA W EN NÚCLEOS INTERFÁSICOS DE TACHV-
MENIS C H U E N S I S Y PH1L0VRVAS CHAMISSONIS (SER-
PENTES-COLUBRIDAE). (W-chromatin in the inter­
phase nucleus of Tachymznib ckj.le.n-i.ii and Phi-
lodn.ycLi chamíaoníi (Serpentes-Colubridae) . 
Iturra t P., Moreno-S. R. y Navarro, J. Depto. 
Biologia Celular y Genética, 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 
Z Z / Z W ) . 

En Colubridae, hay espécies sin CS y espé­
cies con CS en diferente grado de diferencia-
ción morfológica. En los núcleos interfásicos 
de estas últimas se identifica con tinción 
Giemsa y bandas Q, un corpúsculo de cromatina 
condensada que corresponde al cromosoma W, de­
nominado cromatina W. En 2 espécies de cule-
bras que se distribuyen en Chile, T. chitíniiò 
presenta CS en tanto que, en el cariotipo de 
P. chamíaoníi no es posible identificar CS. 

En machos y hembras de ambas espécies se 
observaron núcleos interfásicos de intestino y 
bazo, tefiidos con Giemsa, bandas C, bandas Q y 
AgASNOR. 

Sólo en los núcleos de Ias hembras de ambas 
espécies se observa con tinción Giemsa y en 
forma más conspicua con bandas C, un corpúscu­
lo heterocromático adosado al limite nuclear. 
Este cromocentro presenta fluorescencia bri-
llante (Q+) y no está asociado a nucléolos. 

La presencia de cromatina W en los núcleos 
de P. chamiiioniA, apoyaría la hipótesis de 
heterocromatinización en la diferenciacicSn dei 
cromosoma W en ofidios. 

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

ADECUACION BIOLÓGICA EN POBLACIONES HUMANAS: 
MÉTODOS DE ESTIMACION. (Fitness in Human Popu­
lation : Methods of estimation). Kamps, J.E• 
Corporaci6n Municipal de SS.PP. Traspasados de 
Rancagua. 

Luego de definir adecuaciân biológica (w) y 
selection, aspectos de interés para la genéti­
ca de poblaciones, se describen los métodos de 
estimaciõn de los mismos, a saber: el método 
tradicional, que se basa en el cuociente entre 
los descendientes de los progenitores portado­
res de los genotipos en comparación; el método 
de C.C. Li q u e , a la metodologia tradicional 
agrega la "tasa de supervivencia" de los pro­
genitores que llegan a reproducirse y, por úl­
timo, la metodologia propuesta por W.F. Bod-
mer, que recurre a la tasa intrínseca de cre-
cimiento ( r ) . Respecto de este último, se in-
cluye la fundamentación teórico-matemãtica, 
así como dos métodos aproximados para estimar-
la empíricamente. 

En relación con el calculo de w , se funda­
menta teoricamente el cálculo dei intervalo 
medio entre generaciones ( T ) , así como Ias re­
laciones entre w , r y T. Se comentai) los re­
sultados de aplicaciones empíricas de Ias me­
todologias de interés a un estúdio anterior 
referido a hemofílicos en Chile. 

RIOS C01K) BARREKA AL FLUJO GENICO EN POBLACIONES NATURA 
LES DE L10LAEUUS UONTICOLA. MILLER AND HELLÍflXH (ICUA-
NIDAE). (Riverine barriers to gene flow in natural 
populations of LLoZae.mu& moníícoZa) . M. Lamborot • 
Depto. Ciências Ecológicas, Facultad de Ciências Bási­
cas y Farmacêuticas, Universidad de Chile. 

Lco&zemuá mon£i.co£a.y espécie montanosa, endêmica, 
se distribuye en Los Andes temperados en Chile en un 
rea geográfica comprendida entre los 30 y 40° lat. Sur, 
a altitudes de 1.000 a 2.300 m. La subespecie L. mon 
tJx.oZjX monticota. presenta un gradiente latitudinal de 
câmbios cromosômicos que aumentan en complejidad de Sur 
a Norte, con números cromosômicos de 2n = 32 a 40. 

Los rios pueden, bajo ciertas circunstancias, ac-
tuar como barreras a la dispersion. El presente estú­
dio compara los cariotipos de 10 localidades de L. mon 
tA.cota. separadas por barreras naturales: Rio Maipo, Rio 
Volcán y Rio Yeso. 

El anãlisis cariotípico obtenido por método co-
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 cromosõmico implica fisiones en dos pares 
cromosõmico y aumento de dos microcromosomas. Estas 

clases están limitadas por los Rios Maipo y Yeso. 
Resulta evidente que estos rios separan dos morfos 

cromosômicos. Sin embargo, es difícil establecer si 
los rios estãn facilitando la diferenciaciõn a, simple 
mente limitando la re-expansiõn de estos morfos biogeo^ 
gráficos. 

Financiado Proyecto B-2007-8414 D.I.B., Universi­
dad de Chile. 

DISTRIBUCIÓN DE ANTIGENOS HLA Y 0TROS MARCADO­
RES GENÉTICOS EN UNA FAMÍLIA CONSANGUINEA CON 
PERIODONTITIS JUVENIL. (The distribution of 
HLA antigens and other genetic markers in a 
consanguineous family with juvenile periodon­
titis) . Lopez,. N•, Palomino, H. y Llop, E. 
Depto. Odont. Conservadora, Fac. Odont. y 
Depto. Biol. Cel. y Gen., Fac. Med., U. Chile. 

La periodontitis juvenil es una enfermedad 
probablemente autosómica recesiva o dominante 
ligada al sexo, que se caracteriza por una rá­
pida destrucción alveolar y escaso o ningún 
compromiso inflamatorio de la encia. De mayor 
predisposiciín en Ias mujeres (3 : 1 ) y en 
los negros, presenta prevalencias aproximadas 
al 0.14 en la población general y al 2.41 en 
los menores de 30 afíos. 

Se estudia la distribución de antígenos HLA 
y otros marcadores genéticos en una familia 
consanguínea tío-sobrina de padres sanos con 6 
hijos, 5 de ellos (4 mujeres y 1 hombre) afec-
tados. Los patrones de segregación no esta-
blecen asociación con la enfermedad, aunque 
llama la atención la presencia en todos los 
indivíduos de HLA-A28, de baja frecuencia po-
blacional que otro estúdio lo muestra con ma­
yor frecuencia entre afectados. Toda la fami­
lia es A , B o A B . Otros datos muestran menor 
predisposiciÓn entre los O. Entre los afecta­
dos la quimiotaxis de los neutrofilos está 
disminuida. Se analizan Ias evidencias encon­
tradas y se postula como una enfermedad auto-
sómica recesiva, sin descartar dominante liga­
da al X. 

Finan. Proyectos: B-1418-8422 y B-1219-844S, 
D.D.I., Universidad de Chile. 

http://ckj.le.n-i.ii
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CLINICA SATÉLITE DE GENÉTICA: UNA ALTERNATIVA AL REDU-

CIDO NUMERO DE GENETISTAS CLÍNICOS. 

(Satellite clinic of genetics: an alternative to the 

reduced number of clinical geneticists). Moreno, R., 

Vidales, A., Lacassie, Y. Unidad de Genética, INTA, U. 

de Chile y Servicio de Pediatria, Hospital San Martin de 

Qui1lota. Servicio de Salud Vina del Mar - Quillota. 

La alta incidência de malformaciones congênitas en 

la zona de Quillota-La Calera motivo la creaciõn en 1982 

de una clínica periférica de Genética en Quillota desti­

nada a otorgar atenciõn de la subespecialidad a pacien­

tes que, por razones econômicas, de distancia y ausência 

de genetistas clínicos en la zona no tenían acceso a es­

ta subespecialidad. 

En 13 clínicas realizadas hasta Octubre de 1983 se 

han atendido 130 consultas y examinado 106 probando y 

133 familiares provenientes de un amplio radio de acciõn 

(Cabildo a Valparaiso). A pesar de Ias limitaciones de 

financiamiento para realizar algunos exâmenes de labora­

tório, se han establecido diagnósticos específicos en 

forma directamente proporcional al nivel de complejidad 

de la atenciõn (nivel primário, secundário o terciario). 

En 1983 esta clínica consolido su existência con el 

apoyo de Ias autoridades de Salud local y participación 

de otros profesionales de la zona. Ademãs ha estimulado 

el montaje de algunos exâmenes de genética a nivel local. 

Este trabajo no sólo ha cumplido sus objetivos asis-

tenciales, con especial énf a sis en consc-jo genético y e-

ducaciõn familiar, sino también los de investigación y 

docência. 

Esta experiência permite sugerir la realización de 

Clínicas satélites de Genética en zonas de alta demanda 

asistencial, actualmente desprovistas de atenciõn espe­

cializada por concentraciõn dei reducido número de espe­

cialistas en solo algunas ciudades. 

VARIACION GENÉTICA EN POBLACIONES DE Liolatmuò 
(SQUAMATA-IGUANIDAE). (Genetic variation in 
populations of Liolazmui (Squamata -1 guanidae) . 
Navarro J. Unidad de Biologia de Vertebrados, 
Depto. Biologia Celular y Genética, Fac. Med., 
U. de Chile. Casilla 6556, Santiago 7. 

El gênero Liolazmut tiene una alta diversi-
dad de espécies y amplia distribuciân geográ­
fica. Un conjunto de 3 espécies de la Zona 
Central de Chile, L. altíiiimui, L. n-ign.oma.cu-
latui y L. Izopaidinui muestran diversos gra-
dos de afinidad morfológica y cromosõmica, en 
ellos es posible reconocer subespecies y po­
blaciones locales. En un análisis de proteí­
nas e isoenzimas mediante electrofores is,se 
intenta determinar: a) la variabilidad genéti­
ca intrapoblacional mediante el porcentaje de 
loci polimSrficos (P) _y_ la heterocigosidad po-
blacional promedio (II. ) y b) Ias distancias 
genéticas interpoblacionales ( D ) . 

Se utilizan 2 poblaciones locales de L. al-
tíihimub, 2 subespecies de L. niglomacu.la.tuo y 
una de L. Itopaidinui , en la que se estudian 
16 isoenzimas y 11 proteínas totales (5 plas-
máticas y 6 en m ú s c u l o s ) , codificadas por 35 
alelos que corresponden a 27 loci. 

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

Finan. Proy. N-992-8453, D.D.I., U. de Chile. 

SEXO AMBÍGUO CON CONSTITUCION CROMOSÕMICA 45,XO/45,X, 

t(Y;14): DISCUSION DE UN CASO. (Ambiguous genitalia 

and 45,XO/45,X,t(Y;14) chromosomal constitution: Re­

port of a ca s e ) . Noziglia, C., Lacassie, Y., Alliende, 

M.A., Radrigán, W., Gonzalez, R., Ruiz, Y. JHospital 

Naval, Valparaiso, Hospital Gustavo Fricke, Vina 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 estúdio 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 evaluacion por presentar genitales externos con es-

bozo de labios mayores sin gonadas palpables, un cli­

toris hipertrofico y un orificio uretral perineal con 

canal abierto hasta la punta del clitoris. El estúdio 

endocrinolõgico resultõ normal salvo niveles de testos-

terona concordantes con sexo masculino. La cromatina 

X fue negativa y el estúdio cromosómico, con bandeos 

G (GTG) y Q ( Q M ) , revelo una constitución cromosomica 

45,X/45,X,t(Y;14). La exploración quirúrgica durante 

una hernioplastía demostro la existência de vagina, 

útero, trompas y dos gonadas que correspondieron -his-

tológicamente- a testículo embrionário y a gonada ve-

teada. La conjunción de dos alteraciones cromosómicas 

como son la translocaciôn (Y;14), presente en mosaico, 

en un paciente 45,XO es un hecho poco frecuente e 

interesante. Se discuten las implicâncias de estos ha-

llazgos y la conducta a seguir. 

CITOGENETICA Y ANÁLISIS ELECTROFORETI CO DE CUA-
TRO ESPÉCIES DE A' 1ARYLLI DACE Al: . (Ci togone ti cs 
and electroforetic analysis of four Amaryllida-
ceae species) . Palma-Rojas, C., S. Zepeda y L. 
Aquilera. Depto. de filologia, Facultad dc C i e n -

cias, Universidad dc I,a Serena. 

A objeto de contrastar parcialmente la taxo-
nomia del gênero Uippzai tfium Herb, en Chile sc 
comparan cariotipos y patrones electroforéticos 
de proteínas solubles de migración aniónica en 
H. pkyczitoldzi (llpli), H. advinum [Had), if. 
bagnoldi [Hba] e H. iqnzum [Hig) . 

Estúdios prévios han mostrado que Hpti, Had y 
Hba comparten un cariotipo 2n=13, basicamente 
subtelocentrico con contriccion secundaria en 
el par siete. U. ignzum posee un cariotipo 
2n=32, probablemente tetraploide y muy distinto 
del compartido por las espécies 2n=18, lo que 
apoya razonablemente la ubicación de Hig en un 
taxon distinto de aquel al que pertenecerian 
Hph, Had y Hba. 

Utilizando sobrenadantes de homogeneizados de 
bulbos en buffer a pll 8.3, se realizo electro-
foresis en geles de Poliacrilamida según la 
técnica de Davis (1964). Con los patrones de 
bandas electroforcticas se construyõ un dendro­
grams utilizando una matriz de datos elaborada 
en base a los índices de similitud calculados 
según Jaccard (1908). Estas relaciones de si­
militud muestran que H. igníum se separa de 
Hpk, Had y Hba, Ias cuales serían más cercanas 
entre si. Estos resultados concuerdan con la 
interpretaciân de los datos cromosómicos pre­
viamente descritos. 

Financiado parcialmente por Proyecto 12.2.,09, 
D.I., Universidad de La Serena. 

http://n-ign.oma.cu-
http://niglomacu.la.tuo
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C O N C U R R E N C E Y RECURRENCIA DE MALFORMACIONES 
CONGÊNITAS EN FAMILIARES DE 450 INDIVÍDUOS 
PORTADORES DE LÁBIO LEPOR1NO Y/O FISURA VELO-
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. y Blanco, R. Depto. Biol. 
Cel. y Gen., Fac. Med., U. de Chile. 

El labio leporino y la fisura velopalatina 
son dos malformaciones congênitas que solas o 
asociadas se presentan con alta incidência en 
Chile. En un alto porcentaje estas anomalias 
no se presentan asociadas a síndromes especí­
ficos y superan el período neonatal. 

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

Un 10%, 6.9% y 7.9'. de los pacientes fisu­
rados tiene parientes cn 1er, 2do y 5er grado 
respectivamente, fisurados. Además, un 3.3°», 
3.6°, y 4.9?s de estos pacientes tiene parientes 
en 1er, 2do y 3er grado afectados con otras 
anomalias. 

Si separamos por sexo, las mujeres con fi­
sura tienen un 12.34 de parientes en 1er grado 
con fisura y un 4.8"« con otras anomalias, cn 
cambio, entre los parientes en 1cr grado de 
los hombrcs fisurados, un 8.3*s tienen fisura y 
un 2.3'» tienen otras anomalias. 

Se analizan las diferencias en el riesgo 
familiar y el tipo dc anomalias asociadas más 
frecuentes. 

Financiamiento : Proyecto 15-1219-8445, i ). I). I . , 
Universidad de Chile. 

Variaciones de la fr. de quiasmas en pobla­
ciones libres y endocriadaa de Sen. caneellata 
usando C.P.A. y Act. D. 

Perez-Alzola L.P.; Gonzalez. M.A.; Lafuente-In 
do,N. Lab.Citogenética Experimental, Fac. Odon 
tología- U. de Chile. 
En trabajos anteriores nemos demostrado que 
los cromòsomas meiáticos de Sen, cancellata 
pueden servir como indicadores clastogénicos. 
Pensamos que los quiasmaa también podrían cons, 
tituir buenos marcadores genotóxicos, pues pre 
sentan una gran estabilidad especie-espeeífi­
ca. Si se somete a una población a la acción 
de agentes genotóxicos, estos podrían modifi­
car la frecuencia de quiasma por núcleo y/o de 
los grupos de cromosomas en el carotipo de Sch 
cancellata. Se usaron como agentes genotóxicos 
C.Y.k. y Act. D. 

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

Loa indivíduos control se inyectaron con sue-
ro fisiológico para insectos y los tratados 
con 200 mg.X Kg. de peso corporal para C.P.A. 
y para Act. D. 60mg. X Kg. Se trabajó con una 
población endocriada (A) y con libre B. 

Los resultados fueron observados directamente 
al microscópio y son los eiguientes. 
Pob. A. 24 hr. X.19.08 Pob.B. 24 hr. X.22.9 

48 " X.20.15 48 " X.20.3 

72 " X.18.03 72 " X.19.9 
Pob.(B1)24 " X.22.58 

48 " X.29.59 Los resultados indican 
72 " X.21.28 que los quiasmaa fun-

cionan como marcadores pues varían significati 
vãmente ante la acción de Ias drogas usadas, 
también es interesante hacer notar que Ias po­
blaciones endocriadas tienen una menor fr. de 
quiasmas x núcleo, pero estas también varían 
significativamente ante Ias drogas. 

C A R A C T E R I Z A C I O N DE LA H E T E R O C R O M A T I N A P E R I C E N -

T E O M E R I C A EN C t e n o m y s o p i m u s . ( R o d e n t i , ' < - ü o t o : o n 

U i e ) . C h a r a c t e r i z a t i o n o f p p r i c e n t r o r n e r i c 

t e r o c h r o m a t i n i n . C t e n o m y s o p i m u s . P i n c h e i r a , j . , 

r e m a n d e z - p o n o s o , R . C i t o g e n é t i c a , P e p t o . b i o l o ­

g i a C e l u l a r y G e n é t i c a , f a c . M e d . U . d e C h i l e . 

L a h e t e r o c r o m a t i n a c o n s t i t u t i v a p e r i c c n t r o -

m é r i c a p e r m a n e c e g e n e r a l m e n t e c o n d e n s a d a y s e 

c a r a c t e r i z a p o r p r e s e n t a r u n o o m á s t i p o s d e 

DNA a l t a m e n t e r e p e t i d o s s u b y a c o n t e s . n s r o s D N A s 

s o n t r a n s c r i p c i o n a l m e n t e i n a c t i v o s , p o s t u l A n d o -

s e q u e d i c h a i n a c t i v i d a d o b e d e c e r i a a l a e x i s ­

t ê n c i a d e b a s e s m e t i l a d a s . 

P a r a c a r a c t e r i z a r l a h e t e r o c r o m a t i n a p e r i -

c e n t r o r a é r i c a d e C. o u i m u s e i n f e r i r a l g u n a s d e 

l a s p r o p i e d a d e s d e l DNA s u b y a c e n t e , s e a n a l i z ó 

e n c o n j u n t o , l o s r e s u l t a d o s p r o v e n i e n t e s d e l a 

a p l i c a c i ó n d e I a s t é c n i c a s d e b a n d a s G,C,AgAS, 

h i b r i d a c i ó n " i n s i t u " c o n 3 H R N A 18 y 28S d e X 

l a e v i s e i n m u n o p e r o x i d a s a c o r . a n t i - m e t i l c i t o -

s m a , e n c r o m o s o m a s m e t a f á s i c o s . p e a c u e i ' d o c o n 

e s t e a n á l i s i s e x i s t e : a) d i f e r e n c i a s e n e l t - ' « . 

n o d e l s e c t o r i n v o l u c r a d o e n l a r e a c c i ó n c o n 

l a s d i s t i n t a s t é c n i c a s , b) c o r r e s p o n d ê n c i a e n ­

t r e l o s s e c t o r e s C(+) y e l h i b r i d a d o c o n 3 H R N A 

18 y 28S y c) m e t i l a c i ó n e n u n a f r a c c i ó n d e e s 

t e ú l t i m o s e c t o r . — 

E s t o s h e c h o s s e n a l a r ; q u e l a h e t e r o c r o m a t i n a 

p e r i c e n t r o m ê r i c a y s u c o r r e s p o n d i e n t e DNA s u b y a 

c e n t e s o n h e t e r o g ê n e o s y c o n s t i t u y e n o t r a e v i ­

d e n c i a d e m e t i l a c i ó n e n e l DNA p r e s e n t e e n s e c ­

t o r e s h e t e r o c r o m á t i c o s . 

P r o y e c t o B-19 7 7-8413 DDI. U . d e C h i l e . 

P . Í I L Ü . I S « ( , J Í J O . n Y ELs„ >.U2»01CJ C i i a C - ü » Li! 

U1IA VTABLIS DÜ : T !C BJL J L K Í T/t. (The first descrip-

tion of lethal mutation from viable one in the T/t com­

plex ).Pizarro, 0., Zúniga, C. y Fuenzalida, LJ.—Unidad. 

de Biologia, Depto de Cs.Biológicas , Div.Gs ,I.:éd.0cc , 

Facultad de Medicina, universidad de Chile. 

El sistema T/t es una çompleja region del cromoso­

ma 17 del rat<5n (Kus musculus) que ha sido extensamente 
estudiada y descrita especialmente por el Prof.L.C.Dunn 

y colaboradores y Klein et al. Sstá identificado por 

un conjunto de mutaciones dominantes (Tj y recesivas (_t) 

que afectan el desarrollo embrionário, la produeción y 

función espermática y la recombinación genética en una 

considerable extension del cromosoma. Los producen un 

fenotipo cola corta con el normal ( T / + ) y sin cola con 

los recesivos t̂  ( T / t ) . 

En este trabajo se describe el cambio de un mutante 

viable a letal en el sistema T/t de un ratón de una 

población natural chilena, Efete cambio no habfa sido 

descrito anteriormente. 

Con frecuencia se ha atribuído el paso de un mutan­

te jt a otro t. como recombinación intra T/t. IJosotros 

describimos una situación de mutación y no de recombina­

ción por la marcación con el gen tf, ubicado a 7 cM de 

T/t y H-2 a 1 5 cM, ambos hacia el lado dei telómero. 

Se comparan Ias características del t_ viable y el 

t letal. 
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ALOANTIGENOS SERICOS H-2 CON INMUNOGENICIDAD 
LIMITADA AL SEXO. (H-2 serum alioantigens with 
sex-limited immunogenicity) . Ramos , A. , Mordo-
j o v i c h , M.A. , Hoecker, 0. Depto. Biologia Celu­
lar y Genética, Fac. Medicina, Universidad de 
Chile . 

Ratnos et al., en 1983 describieron un nuevo 
sistema de antígenos celulares y del suero del 
raton, a y 8, diferentes a los conocidos clãsi^ 
camente y dependientes del sistema H-2 o de C5. 

Este nuevo sistema esta estrechamente ligado 
a H- 2 (recombinacion, 1.1 cM) y ubicado distal^ 
mente a la region D, telomérica, de H-2 . Se ob^ 
servan tres tipos de distribuciõn de estos antí^ 
genos: ratones enteramente negativos (A.CA y 
B.10);cepas con uno de estos antígenos (B10.D2, 
Balb/c) y cepas con dos antígenos (A/Sn, A.CA, 
BIO.A., BIO.Br, C3H y A K R ) . La producciõn de 
aloanticuerpos contra estos antígenos resultõ 
impredecible hasta descubrir que la capacidad 
inmunogénica de ellos esta limitada al sexo: 
en 7 de 8 experimentos solo los machos induje-
ron la producciõn de anticuerpos. Excepcional­
mente esta relaciõn se invirtiõ en la combina-
c ion dador B10.A en ratones B10.D2 en la que 
solo Ias hembras indujeron la producciõn de an 
ticuerpos. 

La producciõn misma de anticuerpos no aparece 
como 1 imitada al sexo. 

Se postula que la limitaciõn de la inmunogeni^ 
cidad se debe a un efecto cuantitativo dei sexo 
sobre la cantidad de estos antígenos sericos 
tal como se ha observado para los antígenos CA, 
B f , Sip y C5 de los cuales los tres primeros es 
tãn ligados a H-2. 

Financiado por proyecto: B. 1606- 8423. 

Universidad de Chile 

EL POBLAMIENTO DE SUDAMERICA. (The settlement 
of South A m é r i c a ) . Rothhammer f F. , Cocilovo, 
J A., Queyedo, S. y Llop, E. Departamento de 
Blõ"logía Celular y Genética, Fac. de Medicina, 
Universidad de Chile; Departamento de Ciências 
Naturales, Universidad Nacional de Río Cuarto; 
Museo Nacional de Historia Natural. 

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

Fantasias, anécdotas, evidencias arqueo­
lógicas frecuentemente fragmentárias, rasgos 
óseos esotéricos y frecuencias génicas han 
servido de base para la construcción de mode­
los migracionales poco congruentes. 

Son discutidas en este trabajo Ias limi-
taciones y ventajas derivadas dei uso de di­
versas características biológicas y enfoques 
metodológicos, para luego someter a discusiõn 
un modelo de poblamiento basado en el análisis 
conjunto de información arqueológica, cranio-
métrica y genética. 

Financiado parei almente por los Proyectos : 
B-518-845F, D.D.I., Universidad de Chile y 
01063 Fondo Nacional de Ciências, Conicyt. 

UNA T F D T AT I VA P A R A C 0 N 0 C E R L A G E N É T I C A DE L A 
C O N D U C T A f. R E G A R I A . ( A n a t t e m p t t o u n d e r s t a n d 
t h e g e n e t i c s o f g r e g a r i o u s b e h a v i o u r ) . Ru T z , G . 
d e l S o l a r , E . , y K o h l e r , N . I n s t i t u t o d e E c o l o _ 
g f a y E v o 1 u c i ó n , U n i v e r s i d a d A u s t r a l d e C h i l e . 

D u r a n t e , 1 2 g e n e r a c i o n e s s e h a s e l e c c i o n a d o 1 Í -
n e a s d e A l t a y . B a j a A g r e g a c i ó n , u t i l i z a n d o c o m o 
e s t i m a d o r l a e l e c c i õ n d e l s i t i o d e o v i p o s i c i ó n . 

S e h i z o u n e x p e r i m e n t o d e r e l a j a c i ó n d e s e l e c -
c i õ n e n t r e I a s g e n e r a c i o n e s 90 a 1 0 1 . L o s r e ­
s u l t a d o s m o s t r a r o n q u e l a 1 í n e a d e A l t a a ú n c o n 
s e r v a u n a g r a n v a r i a n z a g e n é t i c a . 

E x p e r i m e n t o s d e h í b r i d i z a c i õ n e n t r e l í n e a s d e 
A l t a y B a j a , s u g i e r e n q u e e s t e r a s g o e s t á d e t e r 
m i n a d o p o r u n s i s t e m a p o l t g é n i c o c o n p a r t i c i p a -
c i õ n d e q e n e s d o m i n a n t e s . 

U n a t e n t a t i v a p a r a i d e n t i f i c a r e l g e n e t i p o d e 
c a d a i n d i v í d u o , p a r a e s t a c o n d u e t a d e g r u p o s e 
r e a l i z ' . u t i l i z a n d o d o s p r u e b a s : a ) n ume r o d e t u 
b o s o c u p a d o s e n u n a c a j a d e p o b l a c í ó n c o n 6 t u - ? 
b o s p o r u n a h e m b r a e n 2k h o r a s , L ) i g u a l a l a n ­
t e r i o r , p e r o c o n u n o d e l o s t u b o s d e l a c a j a 
m a r c a d o c o n 10 h u e v o s . A m b a s p r u e b a s m u e s t r a n 
d i f e r e n c i a s s i g n i f i c a t i v a s e n t r e l o s i n d i v í d u o s 
He A l t a y B o j a . 

{ T r a b a j o f i n a n c i a d o p o r e l P r o y e c t o S - 8 3 - 15 d e 
l a D i r e c c i ó n d e I n v e s t i g a c i õ n d e l a U n i v e r s i d a d 
A u s t r a l d e C h i l e ) . 

EL S ÍNDROME DE Z E L L W E G E R : 6UNA EHFERMEDAD GENET I C A S U B C E -
LULAR? (The Z e l l w e g e r S y n d r o m e : A S u b c e l l u l a r G e n e t i c 

D i s o r d e r ? ) S a n t o s , M. y L e f g h t o n , F . , D e p t o . B i o l o g i a 
C e l u l a r , P .""Catol i ca de " C h i l e , C a s í~l 1 a 11*4-0, S a n t i a g o , 
C h i l e . 

D e f e c t o s en l a f u n c i ó n de e n z i m a s u o t r a s p r o t e f n a s 
c a r a c t e r i z a n f r e c u e n t e m e n t e a l a s e n f e r m e d a d e s m e t a b ó l i -
c a s h e r e d Í t a r i a s . A e s t o s e a g r e g a r e c i e n t e m e n t e el c o n -
c è p t o de f a l i a p o r d e f e c t o en l a b i o q é n e s i s y f u n c i ó n de 
o r g a n e l o s s u b c e l u l a r e s . E s t e p a r e c e s e r el c a s o del S f n -
drome C e r e b r o h e p a t o r e n a l ( Z e l I w e g e r ) e n f e r m e d a d metabót i -
c a , r e c e s i v a y l e t a l en humanos d o n d e s e ha d e s c r i t o a u ­
s ê n c i a de p e r o x i s o m a s en h í g a d o y r i n ó n , c o n s t i t u y e n d o 
un m o d e l o p a r a e s t u d i a r f u n c i ó n p e r o x i s o m a l . L o s p e r o x i s o _ 
mas s o n o r g a n e l o s s u b c e l u l a r e s u b í c u o s , que p o s e e n e n z i ­
mas que p a r t i c i p a n en d i v e r s a s r u t a s m e t a b ó l i c a s : Metabo_ 
1 i s m o del H 2 O 2 , de á c i d o s g r a s o s , del c o l e s t e r o l , dei á c i 
do g l i o x T l i c o , de a l g u n o s a m í n o á c i d o s , e t c . S i n e m b a r g o , 
s u f u n c i ó n en c é l u l a s a n i m a l e s s e d e s c o n o c e . A s u m i e n d o 
que el d e f e c t o que a f e c t a a p e r o x i s o m a s en el S í n d r o m e de 
Z e l l w e g e r e s común a t o d a s I a s c ç l u l a s de l o s p a c i e n t e s 
a f e c t a d o s , a n a l i zamos l a p r e s e n c i a y d i s t r i b u c i õ n s u b c e -
l u l a r de e n z i m a s p e r o x i s o m a i e s en f i b r o b l a s t o s Z e l l w e g e r 
y n o r m a l e s . E n c o n t r a m o s n i v e l e s n o r n a l e s de 2 e n z i m a s pe 
r o x i soma I e s e s t u d i a d a s en f i b r o b l a s t o s Z e l 1 w e g e r , pe ro 
l a d i s t r i b u c i õ n s u b c e l u l a r de e l l a s p o r c e n t r i f u g a c i õ n 
d i f e r e n c i a l y g r a d i e n t e de d e n s i d a d m u e s t r a un c o m p o r t a -
mí e n t o s o l u b l e . La p o s í b l e f r a g i 1 i d a d p e r o x i somai a u m e n ­
t a d a f u e e v a l u a d a m e d i a n t e d i v e r s o s m é t o d o s de h o m o g e n i -
z a c i ó n con r e s u l t a d o s n e g a t i v o s . E s t a s o b s e r v a c i o n e s s u ­
g i e r e n que el d e f e c t o b i o g e n é t i c o d e t e c t a d o en l o s p e r o x i 
s o m a s en el S í n d r o m e de Z e l l w e g e r c o r r e s p o n d e a una f a l i a 
en e) e n s a m b l a j e de s u s c o m p o n e n t e s . 

F i n a n c i a d o p o r : P N U D / U N E S C 0 P r o y e c t o C H I - Ò V 0 0 3 , D I UC ^ 0 5 / 
83 y D I U C 55/84. 
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A L T E R A C I O N E S F E N O T I P I C A S E N H Í B R I D O S I N T E R -

E S P E C I F I C O S D E R O E D O R E S C H I L E N O S . ( P h e n o t y p e 

a l t e r a t i o n s i n i n t e r s p e c i f i c h y b r i d s o f Chilean r o d e n t s ) . 

S p o t o r n o , A . y J i m é n e z , V . L ' n i d a d d e C i t o g e n é t i c a , 

D e p t o . B i o l o g i a C e l u l a r y G e n é t i c a , F a c u l t a d d e M e d i ­

c i n a , U n i v e r s i d a d d e C h i l e . 

L a f u s i o n d e g e n o m a s d i f e r e n t e s e n h í b r i d o s i n t e r e s 

p e c i f i c o s p e r m i t e e s t u d i a r l o s e f e c t o s d e l a d i s c o r d â n ­

c i a e n t r e d o s p r o g r a m a s d e d e s a r r o l l o , l a q u e d e b e r í a 

p r o d u c i r a l t e r a c i o n e s e n e l f e n o t i p o h í b r i d o . 

S e p r e s e n t a n a n á l i s i s u n i , b i y m u l t i v a r i a d o d e l t a ­

rn an o c o r p o r a l , m e d i d a s d e i c r á n e o , d i e n t e s y n u m e r o 

d e r a í c e s m o l a r e s e n d i e z h í b r i d o s e x p e r i m e n t a l e s o b -

t e n i d o s p o r c r u z a s e n t r e i n d i v í d u o s P h y l l o t i s d a r w i n i y 

P h y l l o t i s x a n t h o p y g u s v a c c a r u m ( C r i c e t i d a e ) , q u e s o n 

c o m p a r a d o s c o n m u e s t r a s d e I a s e s p é c i e s p a r e n t a l e s . 

L a v a r i a b l e q u e d i s t i n g u e m e j o r a a m b a s e s p é c i e s 

e s l o n g i t u d i n t e r m o l a r ( a n c h o d e i p a l a d a r ) ; I a s c u r v a s 

a l o m é t r i c a s m o s t r a r o n v a l o r e s s u p e r i o r e s e n d a r w i n i . 

L o s h í b r i d o s t i e n e n v a l o r e s e x t r e m o s y no i n t e r m é d i o s . 

L o s m o l a r e s , n o r m a l m e n t e a l i n e a d o s , a p a r e c e n c o n 

d e s p i a z a d o s l a t e r a l m e n t e y o c a s i o n a l d e s g a s t e a n ô ­

m a l o e n s e i s d e l o s h í b r i d o s . E l n ú m e r o y d i s t r i b u c i ó n 

d e r a í c e s m o l a r e s fué s i m i l a r , a u n q u e v a c c a r u m p r e ­

s e n t e m a y o r f r e c u e n c i a d e f u s i o n e s e n y I V I 2 . L a s 

g e n e a l o g í a s s o n c o n s i s t e n t e s c o n una d e t e r m i n a c i ó n g e ­

n é t i c a , a u n q u e a l g u n o s h í b r i d o s p r e s e n t a n r a í c e s l a b i a 

l e s a n t e r i o r e s e x t r a s e n M 2 a n ô m a l a s , f e n ô m e n o c o n -

c o m i n a n t e y t a l v e z a c t u a n t e e n t a l d e s a l i n e a c i ó n m o ­

l a r . E l m o m e n t o d e l a d i f e r e n c i a c i ó n r a d i c u l a r p a r e c e 

s e r e n t o n c e s o t r o p e r í o d o s e n s i b l e a l a d i s c o r d â n c i a g e 

n ó m i c a . 

P r o y e c t o B - 1 9 7 9 - 8 4 1 3 , D I B . , U . d e C h i l e . 

V A R I A C I O N E S INTER E I N T R A E S P E C I F I C A S EN EL OESA 
RROLLO DE LA ORTO Q U I N E S I S Y CL I N0Q.U I NES I S DE 
LAS LARVAS DE Vno&ophita. ( I n t e r - a n d Í n t r a s p e c j _ 
f í c v a r i a t i o n s in the d e v e l o p m e n t o f o r t h o k i n e -
s i s and k l i n o k i n e s t s in Vfio bophA.ta l a r v a e ) . 
T r o n c o s o , B . y G o d o y - H e r r e r a , R. ; I n s t . P r o f . 
Chi M a n y D e p t o~ B i o l . C e l . y G e n é t í c a , F a c u l ­
t a d de M e d i c i n a , U n i v e r s i d a d de C h i l e . 

Se e s t ú d i o la l o c o m o c í õ n y l o s c â m b i o s de d i r e c 
c i õ n e f e c t u a d o s por l a s l a r v a s de VKOòophita, 

p a r a c o n o c e r l a s b a s e s c o n d u c t u a l e s de la u t i l i 
z a c í õ n de r e c u r s o s , t a l e s como e s p a c i o y c o m i ­
d a , por e s t o s i n d i v í d u o s . 
L o s c â m b i o s de mov i l í d a d y de d i r e c c í ô n e f e c t u a 
d o s por l a r v a s de 2 A , 4 8 , 7 2 y SS h o r a s de edad 
de 0 . &-imutan& y de b c e p a s de D . mzloLinoQabte.fi, 
se e s t u d i a r o n en a u s ê n c i a de c o m i d a ( a g a r ) y en 
p r e s e n c i a de e s e r e c u r s o ( l e v a d u r a ) , d u r a n t e 2 
m i n u t o s . 
La l o c o m o c í ó n , e l número y t ama no de l o s a n g u 
l o s e f e c t u a d o s por I a s l a r v a s a l c a m b i a r de di 
r e c c i ó n , d í s m i n u y e n en p r e s e n c i a de c o m i d a . Es 
t o s c â m b i o s s o n más a c e n t u a d o s en I a s l a r v a s de 
V, tyimu.ta.no. L a s l a r v a s de V. me.la.no ga&te.fi, en 
a u s ê n c i a de c o m i d a , m u e s t r a n una menor l o c o m o -
c i ó n y m o d i f i c a n s u t r a y e c t o r i a en una mayor 
p r o p o r c i ô n que l a s de Vt Aimutanà. E s t a s d i f e ­
r e n c i a s son m a y o r e s e n t r e I a s l a r v a s de *+8 y 72 
h o r a s de e d a d . L a s l a r v a s de o t r a s 3 c e p a s de 
V. mztanogaòt e.K , mue s t ran i m p o r t a n t e s d i f e r e n ­
c i a s p a r a e s t a s c o n d u e t a s . 

E s t o s h a l l a z g o s r e v e l a n que I a s l a r v a s de VfiOttO 
phlZa e x h í b e n o r t o q u i nes i s y c l i n o q u í n e s i s , cu 
y a s c a r a c t e r í s t i c a s d e p e n d e n de la edad l a r v a l 
y s u g i e r e n que e x i s t e v a r i a c í õ n g e n é t i c a p a r a 
e s t o s c o m p o r t a m i e n t o s . ( F i n a n c i a d o por P r o y e c ­
to N* B - 1 6 1 9 - 8 ^ 2 3 del D . D . I . , U n i v e r s i d a d de 
C h i l e ) . 

C Â M B I O S EN EL NUMERO Y L 0 C A L I Z A C I 0 N DE LAS 
REG I ONES ORGANIZADORAS DEL NUCLE0L0 ( N O R s ) 
EN ANUROS ( C h a n g e s in number and l o c a t i o n 
o f NORs i n A n u r a n s ) . V e l o s o , A . f e I t u r r a , 
9_. D e p a r t a m e n t o de C i ê n c i a s Eco I óg i ca s y 
D e p a r t a m e n t o de B i o l o g i a C e l u l a r y G e n é t i ­
ca - U n i v e r s i d a d de C h i l e . 

Un c o n j u n t o de e s p é c i e s de Lep t o d a c ty I J_ 
d a e , s u b f a m . Te I m a t o b I i n a e , e s t u d i a d a s en 
s u s c r o m o s o m a s m i t ô t i c o s y n ú c l e o s I n t e r f £ 
s i c o s de d i v e r s o s t e j i d o s , m e d i a n t e la té-c 
n i c a Ag As NOR, c o m p l e m e n t a d a c o n b a n d e o s 
C y Q, m u e s t r a una a l t a v a r f a b l l i d a d en la 
l o c a l í z a c l ó n de l a s N O R s . A d e m a s , en 6 a -
t r a c h y 1 a t a e n 1 a t a y T e l m a t o b u f o b u 1lockTT 
hay H c r o m o s o m a s por t a d o r es de N0R"s f en 
t a n t o que E u p s o p h u s r o s e u s y el l e p t o d a c t j ^ 
lino P1eurodema tha u1 m u e s t r a n v a r i a c i ó n 
i nt r a e s p e c Tf I ca de número y l o c a l í z a c l ó n 
de e s t a e s t r u c t u r a c r o m o s õ m ! c a . 

Se d i s c u t e la pa r t í c i pac i on de r e o r d e n a 
m i en t o s c romos dm t c o s en ta l o c a l í z a c l ó n de 
l o s NORs en e s t a s e s p é c i e s f i 1 o g e n e t i c a -
mente r e l a c i o n a d a s . E s t a h l p ó t e s i s e s t á 
r e f o r z a d a por l a d e t e r m i n a c i ó n de t r a n s l o -
c a c l o n e s que e x p l t c a n el p o l l m o r f l s m o de 
número y l o c a l í z a c l ó n de NORs en E . r o s e u s 
y P . t h a u l . ~" 

La o c u r r e n c i a de más de una p a r e j a de 
NORs f u n c í o n a l e s , p r o d u e t o de t r a n s l o c a c i o 
n e s , p e r m i t i r i a i n c r e m e n t a r l a c a n t i d a d de 
DNAr en e s t a s e s p é c i e s , m a n t e n 1 é n d o s e la 
I n t e g r i d a d e s t r u c t u r a ) de l a s NORs y s u s 
c r o m a t i n a s a d y a c e n t e s , c o n s e r v a n d o sus p r o 
p i e d a d e s f u n c i o n a l e s . 

F i n a n c . P r o y e c t o N922-8 í»55*0 I B-U . de C h i l e 

R E G I O N E S O R G A N I Z A D O R A S D E L N U C L E O L O E N D O S 

E S P É C I E S D E R O E D O R E S F I L O T 1 N O S Y S U S H Í B R I D O S 

E X P E R I M E N T A L E S . ( N u c l e o l u s o r g a n i z e r r e g i o n s i n 

t w o s p e c i e s o f p h y l l o t i n e r o d e n t s and t h e i r e x p e r i m e n ­

t a l h y b r i d s ) . W a l k e r , L . I . U n i d a d C i t o g e n é t i c a D e p t o . 

B i o l o g i a C e l . y G e n é t i c a , F a c . M e d i c i n a , U . d e C h i l e . 

C i e r t a s t i n c i o n e s c o n A g p e r m i t e n r e c o n o c e r e n l o s 

c r o m o s o m a s l o s s e c t o r e s d e r D N A q u e f u e r o n t r a n s c r i p 

c i o n a l m e n t e a c t i v o s y p a r t i c i p a r o n e n l a o r g a n i z a c i ó n 

d e l n u c l é o l o e n l a i n t e r f a s e p r e c e d e n t e ( N G R + ) . 

E n e j e m p l a r e s P h y l l o t i s x a n t h o p y g u s v a c c a r u m , P h y 

l l o t i s d a r w i n i e h í b r i d o s , p r o v e n i e n t e s d e <j v a c c a r u m x 

d * d a r w i n i y r e c í p r o c o s , s e o b s e r v a r o n m u l t i p l e s N C R + 

d e u b i c a c i ó n t e l o m é r i c a . E n l a s e s p é c i e s p a r e n t a l e s e l 

n ú m e r o m o d a l fue 4 , c o n un r a n g o d e 3 - 6 , d i s t r i b u í d o s 

e n un m á x i m o d e c u a t r o p a r e s c r o m o s ô m i c o s . E l c r o m o 

s o m a 3 d e a m b a s e s p é c i e s , s i m i l a r e n m o r f o l o g í a y b a n 

d a s G , d i f i r i ó p o r p r e s e n t a r N O R + e n e l t e l ó m e r o q d e , 

g e n e r a l m e n t e , u n o d e l o s c r o m o s o m a s e n v a c c a r u m . y 

e n e l t e l ó m e r o p d e a m b o s e n d a r w i n i . E n l o s h í b r i d o s 

e l n ú m e r o m o d a l f u e 4 , c o n un r a n g o d e 3 - 5 , e n c o m b i -

n a c i o n e s c r o m o s ó m i c a s c o r r e s p o n d i e n t e s a l o e s p e r a d o 

s e g ú n l o s p a d r e s . E x c e p c i o n e s f u e r o n : a ) e n t o d o s l o s 

h í b r i d o s a n a l i z a d o s e l c r o m o s o m a 3 v a c c a r u m n u n c a 

p r e s e n t ó N O R + b ) un h í b r i d o p r e s e n t ó a l g u n a s c é l u l a s 

c o n N O R + e n c r o m o s o m a s d i s t i n t o s a l o s d e s u s p a d r e s 

L a v a r i a c i ó n o b s e r v a d a e n e l n ú m e r o y e n e l p a t r o n 

d e d i s t r i b u c i ó n d e l N O R + i n d i c a r i a l a e x i s t ê n c i a d e m e ­

c a n i s m o s d e r e g u l a c i ó n d e e s e s e c t o r de j . g e n o m a . L a 

a p a r e n t e s u p r e s i ó n d e l a a c t i v i d a d d e l r D N A d e l c r o m o ­

s o m a 3 v a c c a r u m e n l o s h í b r i d o s s u g i e r e q u e e l g e n o m a 

d a r w i n i d o m i n a r i a " s o b r e e l v a c c a r u m . 

P r o y e c t o B - 1 9 7 9 - 8 4 1 3 , D I B . , U . d e C h i l e 
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HABILJDADES FISIOLÓGICAS DE LEVADURAS AI3LADAS DEL IN 

TESTINO DE Scaptomyza spp., EN RELACIÓN CON SUS PROBA 

BI.ES SÍTIOS 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 Ecologia y Evolu -

ciõn, Universidad Austral de Chile. Valdivia.Chile .-
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Los gêneros de levadura más frecuentes fueron 

Rhodotorula (35%) y Cryptococcus (30%). El 5,7% de las 

cepas fçrmentaron glucosa, pero la mayori a de las fuen 

tes de carbono fueron metabolizadas por más del 9 0 % de 

ellas, y todas utilizaron etanol. Cada una de ellas 

presentó desarrollo en superficie característico en me 

d i o 1íquido. 

Las características de crecimiento en superficie 

en medio liquido, el uso de etanol y la escasez de ce­

pas fermentadoras sugiere que las moscas consumen leva­

duras depos i tadas en la superfi ci e de sustanci as en fer 

mentación. Se discute en base a los resultados, las 

características de los lugares de alímentación de las 

r.oscas . 

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

vestigación de la Universidad Austral de Chile e Ins. 

Jaime Ferrãn de Microbiologia, Madrid. Espana. 

(]) Actua1mente: Depto. Cs. Exactas y Naturales. Insti-

t uto Profesional de Osorno. 

( J1 j Ac tua 1 mente : Ins t. Jaime Ferrãn de Micr. Madrid. Espaha . 

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA (HSRC): ESTÚDIO 
DE UNA FAMÍLIA. (Congenital Adrenal Hyperplasia: 
Report of familial study). Youlton R«Departamento 
de Medicina, Hospital J.J.Aguirre, Universidad de 
Chile y Clinica Las Condes, Santiago. 

La deficiência de la 2 1 esterolde hidroxila 
sa impide una adecuada sintesis de Cortisol y de aT 
dosterona e induce una producciõn aumentada de an-"" 
drágenos, provocando en el sexo femenino, viriliza-
ción de iniciaciõn prenatal y en el sexo masculino, 
seudo pubertad precoz. 

Se presenta una família cuyo caso índice es 
una nina de 8 anos que consulto por hipertrofia dei 
clitoris de reciente aparicion. Ambos padres y su 
hermana son sanos. Un ano mas tarde nace un herma-
no que presenta Ias manifestaciones de la forma clá 
sica perdedora de sal de la HSRC (hiperpigmentaclón, 
deshldratación, hyponatremia, hyperkalemia). El es­
túdio familiar, utilizando eí estimulo de ACTH de­
mostro lo siguiente: 

Propósito Hermana Hermano Madre Padre 

Cortisol basal 12.6 
14.8 
15.4 

post ACTH 20.5 

post ACTH 
17 OHP basal 

11.4 
31.5 
1.17 24 
7.97 

0.46 14.7 14.7 
24.5 17,6 
3.5 8.4 
6.9 42.0 

Estos resultados demuestran la coexistência, 
en una misma familia, de tres de Ias cuatro formas 
clinicas actualmente conocidas de HSRC. El propósi. 
to corresponde a la forma tardía; el hermano, a la 
forma clasica 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 faml 
lia que explican la heterogeneidad de sus manifesta 
clones clínicas. 

ENBOCRu*ZAMlEHT0tSELECCIOK KATÜRAL I AISLAMIEWT0 RE-
PR0DUCTTV0 EN UNA P0BLACI0H C0STERA BEL NORTE GHILE_ 
HO SEMI-ARI*C(lnareaAinf, natural «ala o ti on anA repre-
Auotiva isolation in a coastal population of tka Cai__ 
lean Seai-AriA Nartk)« ZUNIQA. J.P.A..Da»aJ,taMenta d«T 
Cianoias Soaialaa,UniversiAaA Ae La Serena. 

En Enere Ae 1 j 8 á sa realize una ancuasta Airacta» 
AaaoftTÍfioa y fenaalõfioa,oon una aetoAologfa antro-
polÕfLoa 4a terrena,en la Calata PUNTA LOS GH0R0S(IV 
Region,Ckile),ooao un pas* an al •atuai o intansiva 
Aa l a Aeaograffa Ae varias ooauniáaáea Ae pesoa*oras 
y aariaoaAores Aal Horta Chilena Seai-Ariao. 

Con «atos Aatas aa elaaert una Carta Oenealõgioa 
ooaplata áa la poklaoiõn AesAa Ias "(«neraoionaa fun-
áaaeraa"(pria«ras AecaAas Aal Sijlo XX).Esta nftoAo, 
siailar al ya usaAo por J.N.Spukler y Cl.Kluakokn(53v 
o on los Raaak Navake,parati te ás ta minar los anoestroa 
ooaunes Ae alfunos reproAuetorea Aa la ooauniAaA a 
trava"» Aal tieapo.A au vaz alio kieo posikle oalcular 
loa Caafioiantaa F(paxa cenas autoafinioos) y F'(para 
i n w i lifaAos al aaxo)áa Seirall Wrifkt,para Ias unio-
nas enAocruzaAas y,en oonsecuenaia»los Ooafioiantaa 
poalaoionales ALFA T ALFA PRIMA,por ceneraoiones y 
para la poklaoiòn 4-l0kal.Se oonatata una Ais/tinuoión 
progreaiva Aal enAeoruzaaiente a trava"s Aa Ias jene-
raoionaa,paro o on ni valas inioialas y fio»alea 00a pa-
raklea a Ias Aa Ias ooauniAaAea inAfgenaa y rural»s 
aás aialaAaa Aal país. 

Sa caloulan otro» inAioea aBtruoturalea Ae rala-
vanoia fene"tioatce»o son : las Coafioiantas Aa Inten-
aiAaA Aa la Selaooión Natural(AekiAoa tanta a l a Fer-
tiliAaA ooa-o a la MortaliáaA) Aa Jaaas F.Cr«v(l*^d)| 
y al Coafioianta Aa Aialaaiento ReproAuotivefAa B.A. 
Kaplan y 0 .Laekor, 1 9 6 4) ,«ue aiAe la intanaiAaA Aa la 
•ariva Ge na" ti oa an poblaciones paa.uaflaa.3a evalua al 
sijnifioaAe Aa astoa InAioea oomparánAoloa oon lea 
Aa otras poklaciones kuaanas. 

5o inoluyan alpinas anteoeAentes soara al iraa 
C*ogr£fioa y la poklaoiòn an astuAio. 

http://4-l0kal.Se
http://paa.uaflaa.3a

