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Sr. Editor,

Hemos leído la publicación de Cifuentes-Silva y 
colaboradores1, donde se analiza la presencia del geno-
tipo TT del polimorfismo R577X en sujetos que pade-
cían una enfermedad neuromuscular en relación con 
las alteraciones espirométricas ventilatorias restrictivas 
y la disminución de la fuerza muscular. Si bien, dado 
el tamaño muestral, no les fue posible establecer una 
relación entre el genotipo y las variables estudiadas, re-
sulta de interés el hecho que entre los sujetos con diag-
nóstico de distrofia muscular de Duchenne (DMD), 
quien tenía el genotipo recesivo TT, obtuvo valores 
de fuerza prensil manual y presión inspiratoria máxi-
mo, más bajos que quien presentó el genotipo CC1. La 
presencia del polimorfismo R577X ha sido estudiada 
en relación 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 cardiacas2. En la actua-
lidad se han identificado varios genes modificadores de 
la DMD como el PLS3, LTBP4 y el ZPR1 entre otros3, 
estando siempre abierta la posibilidad de nuevos poli-

morfismos que pueden modificar la evolución de esta 
enfermedad como el ACTN3.

Si descargamos la información del polimorfismo 
R577X del gen ACTN3 desde la base de datos 1.000 ge-
nomas4, podemos tener la información de los genoti-
pos de 2504 sujetos, distribuidos en 26 poblaciones que 
pueden ser agrupados en 5 macro poblaciones a partir 
de sus orígenes étnicos (África, América, Europa, Asia 
Oriental y Asia Meridional). Al aplicar la prueba de 
Kruskal-Wallis (95%, α < 0,05) se establece que exis-
ten diferencias significativas en la distribución 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 
población de África (0,4%) y la mayor en la de Asia 
Meridional (33,14%). Ahora bien, cuando se analizan 
la distribución al interior de cada macro población, 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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en el desarrollo muscular asociado con el polimorfis-
mo R577X ha sido mencionada en otras investigacio-
nes5, por lo que su inclusión entre las variables a anali-
zar en cuanto a su relación con la evolución de la DMD 
puede ser relevante.

El caso específico de la macro población de Amé-
rica, donde sí se encontraron diferencias significativas 
entre las poblaciones que la componen, es claramen-
te de alto interés, dado que la población americana es 
el resultado de un cruce histórico de diferentes etnias 

(africana, europea, asiática y de pueblos originarios) 
por lo que su estudio puede entregar una valiosa infor-
mación de cómo las interacciones genéticas entre estos 
grupos pueden afectar el desarrollo muscular de los in-
dividuos y marcar posibles diferencias en la evolución 
de la DMD dentro de América. 

La investigación de Cifuentes-Silva y cols.1 sin duda 
es un valioso aporte que abre una interesante línea de 
investigación dentro de la población chilena y Latinoa-
mericana que debe ser seguida y ampliada. 

Figura 1. Distribución del Homocigoto TT del polimorfismo R577X en 26 poblaciones.
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