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HALLAZGO POR NGS Y SANGER DE DOS
VARIANTES EN EL GEN MFSD8 EN UNA
FAMILIA

Marsa SM, C. Della Vedova, G. Mendoza, M.E. V&squez, M.A.
Cruseno, O. Sacchi, E. Alvarez Toro, S. Ratti. UNSL y GENES, San
Luis, Argentina. E-mail: smarsa@gmail.com

Alteracionesenlassecuencias del gen MFSD8 producen
Lipofuscinosis ceroide neuronal tipo 7 (CLN7) por
mutaciones en homocigocidad o por mutaciones
en heterocigosis compuesta como es el caso que
se presenta. Se realiz6 la biisqueda de variantes de
una paciente de 15 aflos con Lipofuscinosis. Habia
alcanzado la sedestacion a los seis meses, adquiere
la marcha y el lenguaje a los 13 meses. Presentd
buena escolaridad hasta 2° grado. A los ocho afios
tenia buen desempefio en matematica y comenzé a
tener problemas de lenguaje. Luego continué hasta
los 13 aflos con educacion diferencial. A los 14 afios
dejé de caminar y sufrié una disminucidon brusca
de la visién. En este momento presenté disfagia
que le caus6 neumonia aspirativa. No hablaba y
no focalizaba la mirada. Se realiz6 secuenciacién
por NGS y luego se corroboraron las variantes
encontradas por Sanger para lo cual se realizd disefio
de primers flanqueantes y amplificacion por PCR. Las
variantes encontradas fueron: MFSD8 (NM_ 152778.3)
€.1394 G>A (p.Arg465GIn) en el exén 13 y MFSD8
(NM_152778.3) ¢.863+4 A>G en el intron 10. Se
buscaron ambas variantes en los padres. En la madre
se encontr6 presencia de la misma variante en el exén
13 y en el padre no. Luego se procedié a la bisqueda
de la variante intrénica en los padres y no se hall6 en
ninguno de ellos, por lo cual se llega a la conclusion
que la variante del intrén 10 es una variante de novo
y por la posicion de la misma esta variante altera el
splicing del intrén. La presencia de ambas variantes
explica la clinica observada en la paciente. Los
resultados obtenidos en los padres permitieron
realizar el asesoramiento genético correspondiente.
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CARACTERIZACION MOLECULAR DEL
MODULO RCCX EN PACIENTES CON
DEFICIENCIA DE 21-HIDROXILASA EN
ARGENTINA

Claps A, C.S. Fernandez, C.D. Bruque, S. Belli, M. Stivel, T.
Pasqualini, M. Deleq, L. Espeche, LB. Dain, M.L. Taboas. Centro
Nacional de Genética Médica (CNGM), ANLIS “Dr. Carlos
Malbrdn” Buenos Aires, Argentina. E-mail: aldanaclaps@
gmail.com

El gen CYP21A2 codifica la enzima 21-hidroxilasa;
su deficiencia es la principal causa de Hiperplasia
Suprarrenal Congénita (HSC). El gen se ubica en
6p21.3 en el médulo RCCX, formado por los genes
y pseudogenes RP1-C4-CYP21-TNX. En humanos
este modulo se encuentra generalmente duplicado
(bimodular) conteniendo un gen CYP21A2 y un
pseudogen CYP21A1P con 98% de identidad de
secuencia en cada copia. Como consecuencia, es
posible el entrecruzamiento desigual durante la
meiosis lo que genera la eliminacién o la duplicacién
del gen y/o del pseudogen. El objetivo de este trabajo
fue el andlisis de la estructura del médulo RCCX
en pacientes con HSC de la poblacién argentina. Se
analizaron 314 pacientes: 226 por Southern-blot (SB,
34 de ellos también por MLPA) y 88 por MLPA, con
un total de 611 alelos no relacionados. Se hallaron 11
haplotipos y 24 genotipos distintos. Los haplotipos
mas frecuentes para pacientes estudiados por SB
y MLPA, respectivamente, fueron el médulo RCCX
estandar bimodular (50,8 y 43,3%) y un moddulo
RCCX con CYP21A1P duplicado (34,6 Vv 44,6%. Los
genes quiméricos representan el 4,6 y el 5,7%
respectivamente, mientras que los haplotipos que
portan un gen CYP21A2 duplicado representan el 1,1
y el 1,9 % de los alelos analizados por SB y MLPA,
respectivamente. Los genotipos mas frecuentes
fueron RCCX bimodular en ambos alelos, homocigotas
para RCCX trimodular con la duplicacién de CYP21A1P,
y heterocigotas compuestos con RCCX bimodular/
trimodular con duplicaciéon de CYP21A1P. Los datos
proporcionados aportan conocimiento de la region
RCCX en pacientes de Argentina.
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REPORTE DE UN CASO DE MIOPATIA DE
BETHLEM ASOCIADO AL GEN COL6A3

Llames Massini C,, M. Carcione, C. Mazzanti, LN. Luce,
M. Bollang, T. Visconti, F. Giliberto. Laboratorio de
Distrofinopatias, Catedra de Genética, Facultad de
Farmacia y Bioquimica, UBA, CABA, Argentina. E-mail:
carllames@gmail.com

Las distrofias musculares (DM) son un conjunto
de enfermedades hereditarias poco frecuentes que
causan debilidad y degeneracién progresiva del
miusculo esquelético. Dado que los sintomas clinicos
de las DM se solapan entre si, es fundamental realizar
estudios moleculares para obtener un diagnéstico
diferencial y asi establecer el estandar de cuidado.
Se describe el caso de una madre y dos hijos con
sintomatologia compatible con miopatia hereditaria,
debilidad de cinturas y cicatrizaciéon en queloide.
El objetivo fue identificar la alteracién genética
asociada a su cuadro clinico. Se realizaron estudios
de secuenciacion de exoma completo (WES), filtrado
de variantes, secuenciacién de Sanger y segregacion
intrafamiliar de variantes candidatas. A partir de WES,
se hall6 una variante en COL6A3, cuyas alteraciones
se asocian a cuadros de DM de cinturas de herencia
autosdmica dominante y recesiva. Se identificd
una variante missense NM_ 004369.3:¢c.6185G>A en
COL6A3, reportada dos veces en LOVD3, clasificada
como patogénica, y ausente en gnomAD. Ademas,
predictores bioinformaticos determinaron un efecto
deletéreo. Los estudios de segregacion intrafamiliar
identificaron la variante en los tres individuos
en estudio concordante con un modo de herencia
autosémico dominante. Para concluir, las evidencias
detalladas permitieron asociar ala variante en COL6A3
con la clinica familiar. Se resalta la importancia de
utilizar programas predictores y bases de datos en
conjunto con estudios de segregacién para alcanzar
un diagnoéstico certero.
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MODIFICADORES MOLECULARES
QUE ALTERAN LA PROGRESION DE LA
ENFERMEDAD EN PACIENTES CON
DISTROFINOPATIA

Mazzanti C, M. Carcione, LN. Luce, M. Bollang, C.
Llames Massini, T. Visconti, F. Giliberto. Laboratorio de
Distrofinopatias, Catedra de Genética, Facultad de
Farmacia y Bioquimica, UBA, CABA, Argentina. E-mail:
chiari93@gmail.com

Existe heterogeneidad clinica entre pacientes
con distrofia muscular de Duchenne (DMD),
evidenciandose una amplia variabilidad en la edad
de comienzo de los sintomas y en la pérdida de
ambulacién entre individuos con expresion nula de
distrofina. Esto sugiere la existencia de variantes en
otros genes que estarian potenciando o disminuyendo
la progresion de la enfermedad, es decir, la presencia
de modificadores moleculares. Estudios sefialan como
la causa de estas variaciones fenotipicas a variantes en
los genes SPP1,LTBP/4,CD40yACTN3. Se caracterizaron
estos modificadores en una cohorte argentina con
DMD y se validé su valor prondstico. Se conformaron
dos grupos de fenotipos extremos con 54 pacientes. E1
primero de 30 pacientes con pérdida de la ambulacion
antes de los 11 afios (fenotipo severo). El segundo
con 24 pacientes que han perdido la ambulacién a
edades iguales o mayores a 15 arfios (fenotipo leve).
Se evaluaron variantes en SPP1, LTBP4, CD40 y ACTN3
mediante PCR-Sanger. La Unica variante que mostré
una diferencia significativa mediante el test de x?
entre ambos grupos fue la de ACTN3. Los resultados
indicarian que la variante rs1815739 en ACTN3 acttia
como modificador para DMD. La importancia del
analisis de estos modificadores moleculares radica
en comprender el origen de la variabilidad fenotipica
entre individuos afectados con esta patologia. Esto
permitira mejorar el disefio y evaluaciéon de los
ensayos clinicos, como asi también abrir el camino
al desarrollo de nuevos blancos moleculares para
terapia génica.
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LA IMPORTANCIA DE LOS ESTUDIOS
MOLECULARES PARA ALCANZAR
UN DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE
DISTROFIAS MUSCULARES

Bollana M, M. Carcione, C. Mazzanti, L.N. Luce, C.
Llames Massini, T. Visconti, F. Giliberto. Laboratorio de
Distrofinopatias, Catedra de Genética, Facultad de
Farmacia y Bioquimica, UBA, CABA, Argentina. E-mail:
maquibollana@gmail.com

Las distrofias musculares (DM) son un conjunto
de enfermedades hereditarias poco frecuentes. Los
sintomas clinicos de estas DM se solapan entre si,
dificultando el diagnéstico diferencial que es de
suma importancia para establecer el estandar de
cuidado. Nos enfocaremos en el gen CAPN3 que se
encuentra asociado a DM de cinturas de herencia
tanto autosdmica dominante como recesiva.
Frecuentemente es diagnosticada erroneamente como
unadistrofinopatia, causada por alteraciones en el gen
DMD. El objetivo fue detectar alteraciones moleculares
en genes asociados a DM en pacientes con diagnoéstico
clinico de distrofinopatia pero sin mutaciéon hallada
en DMD, y determinar su patréon de herencia. Se
analizaron por secuenciacion de exoma completo seis
pacientes varones con diagndstico clinico presuntivo
de distrofinopatia, sin alteraciones detectadas en
DMD. Se continu el andlisis de genes de DM. De los
seis varones analizados se encontraron dos variantes
en CAPN3 en cinco de ellos (83,3%) y una alteracion en
el caso restante (16,7%). Se realizé una segregacion
intrafamiliar para dos pacientes de los que se contaba
con muestras de familiares. Pudimos determinar
que cinco de los pacientes presentarian un modo de
herencia autosémico recesivo y uno dominante. El
presente trabajo remarca la importancia de ampliar la
busqueda de variantes a genes asociados a DM, ya que
por el solapamiento de sintomas el diagndstico clinico
se dificulta. Es de suma importancia realizar estudios
moleculares para alcanzar un diagnéstico diferencial
que lleve a un correcto asesoramiento genético y un
estandar de cuidado adecuado.
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LA INTERPRETACION DE DATOS DE NGS
PARA ALCANZAR UN DIAGNOSTICO EN
PACIENTES CON DISTROFIA MUSCULAR

Carcione M,, C. Mazzanti, LN. Luce, M. Bollang, C.
Llames Massini, T. Visconti, F. Giliberto. Laboratorio de
Distrofinopatias, Catedra de Genética, Facultad de
Farmacia y Bioquimica, UBA, CABA, Argentina. E-mail:
maquibollana@gmail.com

Las distrofias musculares (DM) son un conjunto
de enfermedades hereditarias poco frecuentes que
ocasionan debilidad y degeneraciéon progresiva
del musculo esquelético. Las DM mas frecuentes
son las distrofinopatias, causadas por alteraciones
moleculares en el gen DMD. Por el solapamiento de
sintomas con otras DM, en los casos donde no se
encuentra la alteracién en el gen DMD podria estar
afectado otro gen asociado a DM. El objetivo fue
alcanzar un diagnostico diferencial en pacientes
con DM con el fin de poder establecer el estandar de
cuidado. Se analizaron 191 pacientes con diagnéstico
clinico presuntivo de distrofinopatia mediante
secuenciacion de exoma completo (WES). Se
utilizaron programas bioinformaticos y herramientas
de modelado molecular. Se hallé la variante de
secuencia causante de patologia en el gen DMD en 149
de los pacientes analizados, alcanzando una tasa de
deteccion del 78%. Ciertas variantes fueron analizadas
con programas bioinformaticos y se realiz6 modelado
de las proteinas para establecer su patogenicidad. Se
encontraronerrores enelllamadodealgunasvariantes
al analizar los datos crudos de WES. Se aument la
tasa de deteccion de alteraciones moleculares al 92%
al analizar otros genes asociados a DM. Finalmente,
este trabajo demostrd distintas estrategias para uno
de los mayores desafios en la interpretacion de datos
de WES que es la validacion del efecto patogénico de
variantes, resaltd la importancia del analisis de datos
crudos de WES y permiti6 caracterizar con una alta
tasa de deteccion la poblacion argentina afectada con
DM.
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DISTROFIA MUSCULAR DE CINTURAS:
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE DOS
HERMANAS GEMELAS

Visconti T, C. Mazzanti, M. Carcione, LN. Luce, M. Bollana, C.

Llames Massini, F. Giliberto. Laboratorio de Distrofinopatias,
Catedra de Genética, Facultad de Farmacia y Bioquimica,
UBA, CABA, Argentina. E-mail: trianavisconti@gmail.com

Las Distrofias Musculares (DM) son un grupo
heterogéneo de enfermedades genéticas que causan
degeneracion y debilidad progresiva del musculo
esquelético, causadas por alteraciones moleculares
en genes que codifican a proteinas estructurales
0 necesarias para la estabilidad y el correcto
funcionamiento de las fibras musculares. Dentro de
ellas se encuentra la distrofia muscular de cinturas
(LGMD). Este trabajo relata el caso de dos gemelas
de siete afios que presentaban una sospecha clinica
de LGMD. El objetivo fue identificar la alteracion
molecular asociada al cuadro clinico. El algoritmo
diagnostico se basé en un estudio de secuenciacion
de exoma completo, filtrado de variantes de los
genes asociados a LGMD, secuenciacién de Sanger y
segregacion intrafamiliar de la variante candidata. Se
hall6 una variante missense NM_ 001848.2:¢.868G>A
en el gen COL6A1, en heterocigosis. Dicha sustitucién
no se encuentra reportada en gnomAD, pero si en la
base de datos de LOVD3, asociada a pacientes con
LGMD vy clasificada como patogénica. Variantes en
COL6A1 se encuentran asociadas a LGMD de herencia
autosémica dominante y recesiva. Para corroborar
el modo de herencia se realiz6 una segregacion
intrafamiliar. Se determiné que las gemelas son
las Unicas portadoras de la alteracién en estudio.
Para concluir, se identificé la alteracion molecular
asociada al caso, tratandose de una variante de novo
concordante con un modo de herencia autosémico
dominante. Finalmente, se destaca la eficacia del
algoritmo diagndstico utilizado para la deteccién de
variantes causantes de patologia.
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UNA NUEVA METODOLOGIA

DE SEPARACION DE CELULAS
PLASMATICAS. SU IMPORTANCIA EN LA
CARACTERIZACION CITOMOLECULAR
DEL MIELOMA MULTIPLE

Stella F, S. Zurita, C. Galvano, S. Lopresti, M.B. Venegas, J.
Lanari, I. Slavutsky. Escuela Superior de Ciencias Exactas,
Quimicas y Naturales, Universidad de Morén, Buenos Aires,
Argentina. E-mail: fla_stella@yahoo.com.ar

El mieloma multiple (MM) es una neoplasia de células
plasmaticas (CP), caracterizada por infiltracién de
plasmocitos clonales 210% en la médula ésea (MO)
y produccién de una paraproteina monoclonal en
suero y/u orina. Corresponde a ~10% de los canceres
hematolégicos. El MM esta asociado a numerosas
anomalias citogenéticas con significado clinico y
riesgo de progresion, siendo la técnica de FISH sobre
CP separadas la de mayor utilidad para su deteccion.
En este trabajo validamos una nueva metodologia
de separaciéon de CP mediante selecciéon negativa
empleando RosetteSep Human Multiple Myeloma
Cell Enrichment Cocktail (Stemcell Technologies,
Canada), y evaluamos su impacto en la deteccion de
las anomalias citogenéticas del MM. Se analizaron
muestras de MO de 32 pacientes. Se efectud la
validacién por citometria de flujo (CMF) y recuento
por morfologia sobre frotis tefiidos con Giemsa
pre- y post-seleccion. Se emplebé la sonda TP53
(17p13; Cytocell, UK) contando al menos 200 nicleos
interfasicos por muestra. En todos los casos se
corrobor6 un enriquecimiento de CP post-seleccion
con un incremento mayor al 80%, reteniendo el
mismo fenotipo celular y proporciéon entre CP
normales y aberrantes. La evaluacion de la delecion
de TP53 por FISH mostré una mayor sensibilidad
aumentando la proporcion de células patoldgicas
en estas muestras (n=30; media: 19,7%=4,8) vs. MO
entera (n=42; media: 7,2%%0,4). Este método rapido,
facil de usar y sin el uso de equipamiento especial,
permitira mejorar el diagnéstico y la estratificacion
de riesgo del MM, con la importancia que esto tiene
en la practica clinica.
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PORFIRIA CUTANEA TARDIA EN
ARGENTINA

Varela L, M. Méndez, G. Cerbino, F. Colombo, V. Melito, A.
Buzaleh, M. Rossetti, V.E. Parera. Centro de Investigaciones
sobre Porfirinas y Porfirias (CIPYP), CABA, Argentina. E-mail:
lauravarela0@gmail.com

La Porfiria Cutdnea Tardia (PCT) es la porfiria mas
comun en Argentina (1:20.000) y se produce por
deficiencia en la Uroporfirindgeno decarboxilasa
(URO-D). Hay dos tipos principales de PCT: PCT-A
(adquirida) y PCT-H (hereditaria). La PCT-H
se transmite en forma autosémica dominante
con baja penetrancia y la actividad de URO-D
estd reducida 50%. La PCT se asocia a factores
desencadenantes: consumo de alcohol, hormonas
y sobrecarga de hierro. El objetivo fue analizar los
pacientes diagnosticados en el CIPYP con el fin de
caracterizar la PCT en nuestro pais. El diagnéstico se
realizé bioquimicamente y se identificé la variante
patogénica en el gen UROD (NM__000190.4). Del total
de casos, 92% fueron PCT-A; 3,7:1 hombre:mujer.
En PCT-H, 179 fueron sintomaticos y 43 latentes, en
una relaciéon 1,3:1 hombre:mujer en ambos casos. El
16,4% de los PCT eran VIH+, 34% VCH+ V 4,3% tenian
Hemocromatosis (HH). Se detectaron 45 variantes
patogénicas diferentes, de las cuales 16 se reportaron
por primera vez en el CIPYP. El 27% portaba c.10-
12insA, la mas frecuente en el pais. Diagnosticamos
25 casos de PCT infantil, portadores de c.10-12insA
(32%). Se ha encontrado asociacion entre la PCT
y la infeccién con VIH y VCH. No se ha encontrado
relacion entre la HH y la manifestacion de la PCT. Se
detectd la variante c.10-12insA con alta frecuencia en
poblacién adulta e infantil. Dado que existen factores
desencadenantes, el diagndstico genético familiar es
de suma importancia para permitir el asesoramiento
médico acerca del contacto con dichos agentes para
evitar asi su expresion clinica.
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INFLUENCIA DE LA VARIANTE
NM_004827.3(ABCG2):c.34G>A
(p.vall2Met) DEL GEN ABCG2 EN EL
DESENCADENAMIENTO DE LA PORFIRIA
CUTANEA TARDIA Y VIH

Zuccoli JR. Centro de Investigaciones sobre Porfirinas

y Porfirias (CIPYP), UBA-CONICET, Hospital de Clinicas,
Departamento de Quimica Bioldgica, Facultad de
Ciencias Exactas y Naturales, UBA, CABA, Argentina. E-mail:
johannazuccoli@hotmail.com

El gen ABCG2 codifica para BCRP (“resistente al
cancer de mama”) que participa en el transporte de
farmacos y hemo. Los SNV NM_ 004827.3:¢.34G>A
y NM_004827.3:c.421C>A afectan la expresion
de la proteina. La Porfiria Cutanea Tardia (PCT),
debida a una deficiencia en la Uroporfirindgeno
decarboxilasa, se desencadena por farmacos
(antirretrovirales), alcohol, drogas de abuso y virus
hepatotréficos. En Argentina, 16% de PCT estan
infectados con VIH. Previamente se demostré que
variantes del transportador ABCB1, misma familia
que ABCG2, influirian en el desencadenamiento
de PCT en individuos VIH. Resultados similares se
observaron cuando se estudid la variante c.421C>A
del gen ABCG2 en la misma poblacién. El objetivo fue
continuar estudiando la variante c.34G>A (rs2231137)
de ABCG2 en individuos control, VIH, PCT y PCT-
VIH (n=20/grupo). La genotipificacion se realizd
por secuenciaciéon directa. En PCT-VIH y PCT la
frecuencia de A (0,21) fue similar al control (0,20) y
mayor que en VIH (0,17). Comparando los datos de
los pacientes con valores controles de 1000Genomes,
hubo diferencias significativas con la frecuencia de
la poblaciéon control sudamericana (0,08) pero no
con la global (0,16). El analisis genotipico mostrd
menor frecuencia en heterocigosis (GA, 40%) vs.
homocigosis (60-65%) (GG) en todos los grupos. El
genotipo AA sélo se detecté en PCT-VIH y PCT (7,1%),
lo que indicaria su asociaciéon con la manifestacién
de PCT. La evaluacion en conjunto de los resultados
obtenidos para ABCB1 y ABCG2 permitira establecer el
rol de los transportadores de drogas en la asociacion
PCT-VIH.
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ABORDAJE GENETICO DE LAS PORFIRIAS:
COMPLEMENTACION MEDIANTE EL USO
DE BASES DE DATOS

Pagnotta P12 J. Zuccoli®, V. Melito?3, M.L. Buscalia®, V. Parera?,
AM. Buzaleh?3, Instituto de Biologia y Medicina Experimental
(IBYME), CABA, Argentina; 2Departamento de Quimica
Bioldgica, Facultad de Ciencias Exactas y Naturales,

UBA, CABA, Argenting; *Centro de Investigaciones sobre
Porfirinas y Porfirias (CIPYP), UBA-CONICET, Hospital de
Clinicas, CABA, Argentina. E-mail: anabuza@hotmail.com

Las Porfirias son enfermedades metabdlicas debidas
a por alteraciones en la biosintesis del Hemo. Existe
elevadaasociacion entre Porfiria Cutanea Tardia (PCT)
adquiridayVIH.EnlaPorfiriaAgudaIntermitente (PAI)
la mutacién no es suficiente para su manifestacion.
Previamente se demostrd que el rol de variantes del
sistema metabolizante (Glutation S-transferasa,
GST) vy transportadores de drogas (ABCB1) en su
desencadenamiento y en la asociacién de PCT-VIH.
El objetivo fue utilizar bases de datos: 1000Genomes,
Pubmed, Scielo, PharmGKB, Gen Expression Omnibus
(GSE44228), UniProt, Ensembl y GenBank para
complementar este estudio. Los datos experimentales
del grupo control coincidieron con 1000Genomes y el
metaanalisis (PRISMA). En individuos con variantes
de ABCB1 y GST, se identific6 un posible aumento de
toxicidad de los tratamientos para VIH: Efavirenz
y Nelfinavir (rs1045642), Atazanavir (rs2032582),
Nevirapina (rs1045642; Presencia, GSTM1). Individuos
tratados con inhibidores de proteasas respecto a
inhibidores no nucledsidos de transcriptasa reversa,
presentaron menor expresiéon de ABCB1 (FC=0,83;
p adj<0,05) y expresion diferencial de 17 ABCs (65%
sobreexpresados) y 11 GSTs (64% subexpresados).
En PAI hay casos de toxicidad asociada a drogas
contraindicadas y las variantes: rs1045642 (12),
rs1128503 (2), rs2032582 (2), GSTT1 nulo (3), GSTMi
nulo (8) y rs1695 (7). Con esta complementacion se
aumentaron las evidencias sobre el rol de variantes
genéticas en la asociaciéon PCT-VIH y la manifestacion
de PAI, reforzando la importancia de avanzar hacia la
medicina personalizada.
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ESTUDIO DE LA DETERMINACION
GENETICA DEL COLOR DE CABELLO EN
POBLACION BONAERENSE: RESULTADOS
PRELIMINARES

Nowik M/, L. Pérez Meyer? D.M. Hohl', R. Gonzdlez', M.G.
Méndez?, C.I. Catanesi'®. 'Laboratorio de Diversidad
Genética, IMBICE (CONICET-UNLP-CIC), La Plata, Argenting;
2Universidad Nacional San Antonio de Areco, San Antonio
de Areco, Buenos Aires, Argenting; *Facultad de Ciencias
Naturales y Museo, UNLP, La Plata, Argentina. E-mail:
magalinowik27@gmail.com

El color del cabello y de los ojos son rasgos fenotipicos
observables determinados por un conjunto de genes
variables entre individuos y entre poblaciones. El
analisis de dichos genes permite predecir con cierta
probabilidad la apariencia fisica de un individuo
(fenotipado) a partir de vestigios bioldgicos tomados
de una escena de un delito, o de restos esqueléticos
contemporaneos o antiguos. Los estudios en europeos
no son directamente aplicables a la poblacion
argentina, que cuenta con diversos componentes
(euroasiatico, autdctono y/o subsahariano) en su
ancestria individual, y la asociaciéon genotipo-
fenotipo puede ser diferente. Sin embargo, esta
variacion genética ha sido escasamente estudiada,
por lo cual se inicid un analisis de genes que influyen
en la determinacion del color del cabello. A partir de
98 muestras de saliva de individuos bonaerenses se
extrajo ADN con proteinasa Ky LiCI y se amplificaron
seis variantes de secuencia de los genes TYR, OCA2,
SLC45A2, PIGU y ASIP. Uno de estos marcadores fue
monomorfico y dos de los restantes no se ajustaron
al EHW. Se hall6 diferenciacién moderada con
poblaciones mexicana y espafola (Fst=14,2% vy
15,9%) y mas elevada con italiana (toscana) y peruana
(Fst=20,2% y 20,5%). La estimacién de OR (regresion
logistica, a=0,05) no mostrd asociaciéon genotipo-
fenotipo. Los resultados podrian entenderse por
el aporte genético que ha recibido y recibe nuestra
poblacion de muchas procedencias diferentes. El
avance de estas investigaciones podria contribuir
a la identificacion de personas en el marco de
investigaciones forenses y arqueoldgicas.
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