
BIOLOG~A MOLECULAR Y MEDICINA 

Coordinador: Fabio Salamanca Gdmez 

La anemia de células falciformes y la genética de la 
población mexicana 

Rosenda Pelialoza**, Fabio Salamanca* 

La hemoglobina A es el constituyente principal 
del eritrocito del individuo adulto normal y está 
formada por un grupo hemo que lleva un átomo de 
hierro y un grupoglobina que tiene cuatro cadenas 
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, 
mientras que los de las cadenas beta están ubica- 
dos en el brazo corto del cromosoma 11. Se 
conocen en la actualidad más de 650 mutaciones 
enestosgenes. siendo una de lasmás importantes 
por su frecuencia y por sus manifestaciones clini- 
cas, la que ocasiona la anemia de células falci- 
formes. En este caso en la posición sexta de la 
cadena beta el ácido glutámico, que se encuentra 
en la hemoglobina normal, es substituido por una 
valina, mutación que origina la hemoglobina S, la 
cual, cuando el individuo es homocigoto, produce 
cambios de la forma y rigidez del glóbulo rojo 
(células en hoz), lo que ocasiona hemolisis y oclu- 
sión vascular que pueden llevar a necrosis tisular. 
Este fue el primer ejemplo de una enfermedad en 
el humano, en el que pudo establecerse el meca- 
nismo molecular que la origina. 

Los sujetos homocigotos afectados fallecen 
tempranamente en la edad pediátrica, por lo que 
no alcanzan la edad reproductiva; sin embargo, 
llama la atención la elevada frecuencia de 
heterocigotos en la población africana y en aque- 

llas poblaciones en las que ha habido importantes 
migraciones de población negra, como sucedió en 
la epoca colonial en nuestras costas. Laventaja de 
los heterocigotos se debe a que resisten mejor la 
infección por Plasmodium falciparum que los 
homocigotos normales. Al controlarse la malaria 
en estaszonasenqueesendémica, se pierdeesta 
aparente ventaja selectiva. 

Los métodos actuales de la biologia molecular 
han permitido identificar con gran precisión las 
diferentes mutaciones en los genes betaglobínicos, 
lo que ha tenido importantes aplicaciones en la 
prevención de estos padecimientos mediante el 
diagnóstico prenatal tempranoy un másadecuado 
asesoramiento genético. Por otra parte, la segre- 
gación delosdistintos haplotipos ha hechofactible 
"rastrear" los flujos migratorios de diferentes po- 
blaciones. 

Recientemente, estudiando estos haplotipos 
en la población mexicana, hemos podido estable- 
cerquela mutación betaSde la costa Estedel país, 
es originaría de las regiones Bantú y Benin del 
Africa Occidental,'. Cabe mencionar que sólo exis- 
te un estudio previo en pacientes no negros con 
anemia de células falciformes. 

Los hallazqos de nuestro trabaio. así como los 
realizados e n ~ r a s i l , ~  muestran qÚe estas migra- 
ciones son diferentes a las de la  oblación africa- 
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La presencia del tipo Bantú en nuestra pobla- 
ción reviste interés porquese ha demostrado que 
estos haplotipos están relacionados con la grave- 
dad clinica de la anemia de células falciformes, y 
no sólo abre un nuevo panorama en el campo de 
la genética de p~blación,~ sino también en la 
prevención y, en el futurocercano, en el tratamien- 
to mediante terapia génica, de este importante 
padecimiento. 
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