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La hemoglobina A es el constituyenteprincipal
del eritrocito del individuo adulto normal y esta
formadapor un grupohemo quellevaun dtomo de
hierroy ungrupoglobina quetiene cuatrocadenas
polipeptidicas, dos de tipo alfa y dos de tipo beta.
Los genes que codifican para las cadenas alfa se
localizan en el brazo corto del cromosoma 16,
mientrasque los de las cadenasbeta estan ubica-
dos en el brazo corto del cromosoma 11. Se
conocenen la actualidad mas de 650 mutaciones
enestosgenes. siendounade lasmasimportantes
por su frecuenciay por sus manifestacionesclini-
cas, la que ocasiona la anemia de células falci-
formes. En este caso en la posicion sexta de la
cadenabeta el &cido glutdmico, que se encuentra
en la hemoglobinanormal, es substituido por una
valina, mutacion que originala hemoglobinas, la
cual, cuando el individuo es homocigoto, produce
cambios de la forma y rigidez del glébulo rojo
(célulasen hoz), lo que ocasionahemolisisy oclu-
siénvascularque pueden llevar a necrosistisular.
Este fue el primer ejemplo de una enfermedaden
el humano, en el que pudo establecerseel meca-
nismo molecular que la origina.

Los sujetos homocigotos afectados fallecen
tempranamenteen la edad pediatrica, por lo que
no alcanzan la edad reproductiva; sin embargo,
llama la atencién la elevada frecuencia de
heterocigotos en la poblacion africanay en aque-
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llas poblacionesenlas que ha habidoimportantes
migracionesde poblaciénnegra, comosucediéen
laepocacolonialennuestrascostas.Laventaja de
los heterocigotos se debe a que resisten mejor la
infeccion por Plasmodium falciparum que los
homocigotos normales. Al controlarse la malaria
enestas zonas enque es endémica, se pierdeesta
aparenteventaja selectiva.

Los métodos actuales de la biologia molecular
han permitido identificar con gran precision las
diferentesmutacionesenlosgenes betaglobinicos,
lo que ha tenido importantes aplicaciones en la
prevencion de estos padecimientos mediante el
diagndsticoprenataltempranoy unméasadecuado
asesoramientogenético. Por otra parte, la segre-
gaciéndelosdistintos haplotiposhahechofactible
"rastrear" los flujos migratorios de diferentes po-
blaciones.

Recientemente, estudiando estos haplotipos
enlapoblacién mexicana, hemos podido estable-
cerquelamutacionbeta S de lacostaEste del pais,
es originaria de las regiones Banti y Benin del
Africa Occidental,'. Cabe mencionarque séloexis-
te un estudio previo en pacientes no negros con
anemia de células falciformes.

Los hallazgos de nuestro trabajo. asi como los
realizados en Brasil,2 muestran que estas migra-
ciones son diferentes a las de la poblacion africa-
no-americana,’ a la de Jamaica,® y a la cubana,*.
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La presencia del tipo Bantu en nuestra pobla-
ciénreviste interés porque se ha demostradoque
estos haplotipos estan relacionadoscon la grave-
dad clinica de la anemiade células falciformes, y
no so6lo abre un nuevo panorama en el campo de
la genética de poblacién,® sino también en la
prevenciony, enel futurocercano, eneltratamien-
to mediante terapia génica, de este importante
padecimiento.
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