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Sr. Editor,

Hemos leido la publicacién de Cifuentes-Silva y
colaboradores', donde se analiza la presencia del geno-
tipo TT del polimorfismo R577X en sujetos que pade-
cian una enfermedad neuromuscular en relacién con
las alteraciones espirométricas ventilatorias restrictivas
y la disminucién de la fuerza muscular. Si bien, dado
el tamano muestral, no les fue posible establecer una
relacion entre el genotipo y las variables estudiadas, re-
sulta de interés el hecho que entre los sujetos con diag-
nostico de distrofia muscular de Duchenne (DMD),
quien tenia el genotipo recesivo TT, obtuvo valores
de fuerza prensil manual y presién inspiratoria maxi-
mo, mds bajos que quien presentd el genotipo CC'. La
presencia del polimorfismo R577X ha sido estudiada
en relacién con la DMD en diferentes estudios, por
ejemplo, se ha asociado la presencia del genotipo TT
de este polimorfismo con una menor tasa de supervi-
vencia libre de complicaciones cardiacas®. En la actua-
lidad se han identificado varios genes modificadores de
la DMD como el PLS3, LTBP4 y el ZPR1 entre otros’,
estando siempre abierta la posibilidad de nuevos poli-
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morfismos que pueden modificar la evolucion de esta
enfermedad como el ACTN3.

Si descargamos la informacién del polimorfismo
R577X del gen ACTN3 desde la base de datos 1.000 ge-
nomas’, podemos tener la informacién de los genoti-
pos de 2504 sujetos, distribuidos en 26 poblaciones que
pueden ser agrupados en 5 macro poblaciones a partir
de sus origenes étnicos (Africa, América, Europa, Asia
Oriental y Asia Meridional). Al aplicar la prueba de
Kruskal-Wallis (95%, a < 0,05) se establece que exis-
ten diferencias significativas en la distribucién de los
genotipos (C|C; C|T; C|C) entre las macro poblaciones
(p = 0,0001). En la figura 1 se puede observar que el
genotipo TT presenta su menor frecuencia en la macro
poblacién de Africa (0,4%) y la mayor en la de Asia
Meridional (33,14%). Ahora bien, cuando se analizan
la distribucion al interior de cada macro poblacién, no
se encuentran diferencias significativas, salvo entre las
poblaciones de América (p = 0,0001). Estas diferencias
entre macro poblaciones y no entre las poblaciones que
las componen, nos hacen pensar que existe un posible
factor étnico asociado a la presencia del genotipo de
riesgo (T|T). La etnicidad como un factor a considerar
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AFRICA AMERICA ASIA ORIENTAL EUROPA ASIA MERIDIONAL

POBLACION CODIGO | N POBLACION CcODIGO | N
Caribe-africanos en Barbados ACB 96 Chinos Han del sur CHS 105
Ancestria afticana en el sur oeste de EE. UU. ASW 61 Japoneses en Tokio JPT 104
Esan en Nigeria ESN 99 Kinh en Ciudad Ho Chi Minh, Vietnam KHV 99
Gambianos del oeste GWD 113 Utahefio con ancestria del norte y oeste europeo | CEU 99
Luhyas en Webuye, Kenia LWK 99 Fineses en Finlandia FIN 99
Mendés en Sierra Leona MSL 85 Britanicos en Inglaterra y Escocia GBR 91
Yorubas en Ibadan, Nigeria YRI 108 Ibéricos en Espafia IBS 107
Colombianos en Medellin CLM 94 Toscanos en Italia TSI 107
Ancestria mexicana en Los Angeles, EE. UU. MXL 64 Bengalies en Bangladesh BEB 86
Peruanos en Lima PEL 85 Gujarati en Houston, Texas GIH 103
Puertorriquefios en Puerto Rico PUR 104 Telugu en Reino Unido ITU 102
Chinos Dai en Xishuangbanna, China CDX 93 Punjabi en Lahore, Pakistan PJL 96
Chinos Han en Beijing, China CHB 103 Sri Lanka Tamil en Reino Unido STU 102

Figura 1. Distribucién del Homocigoto TT del polimorfismo R577X en 26 poblaciones.
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en el desarrollo muscular asociado con el polimorfis-
mo R577X ha sido mencionada en otras investigacio-
nes’, por lo que su inclusién entre las variables a anali-
zar en cuanto a su relacién con la evolucién de la DMD
puede ser relevante.

El caso especifico de la macro poblacién de Amé-
rica, donde si se encontraron diferencias significativas
entre las poblaciones que la componen, es claramen-
te de alto interés, dado que la poblacién americana es
el resultado de un cruce histérico de diferentes etnias
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(africana, europea, asidtica y de pueblos originarios)
por lo que su estudio puede entregar una valiosa infor-
macién de cdmo las interacciones genéticas entre estos
grupos pueden afectar el desarrollo muscular de los in-
dividuos y marcar posibles diferencias en la evolucién
de la DMD dentro de América.

La investigacion de Cifuentes-Silva y cols.! sin duda
es un valioso aporte que abre una interesante linea de
investigacion dentro de la poblacién chilena y Latinoa-
mericana que debe ser seguida y ampliada.
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