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Simposio

LOS CROMOSOMAS EN LA EVOLUCION

TELOMEROS, CENTROMEROS, COM-
PLEJO SINAPTONEMICO Y ENVOL-
TURA NUCLEAR: SU PARTICIPA-
CION EN LA VIABILIDAD DE LOS
REORDENAMIENTOS CROMOSOMI-
COS. (Telomeres, Centromeres, Synap-
tonemal Complex and Nuclear envelope:
Its participation in chromosomal rear-
rengements viability).
Ferndndez-Donoso, Raul Departamento
de Biologia Celular y Genética, Facultad
de Medicina, Universidad de Chile.

Durante los estados tempranos de la pro-
fase de la meiosis se produce el ensamblaje
del complejo sinaptonémico (CS) entre los
cromosomas homologos. La organizacion
del CS culmina en el paquiteno, con la
formacion de una cinta trilaminar de 0,25
pm de ancho, que se extiende de un telome-
ro al otro del bivalente manteniendo estre-
chamente apareados a los cromosomas
involucrados. Posteriormente, en el diplo-
teno, el CS se desensambla permaneciendo
sblo pequeiios segmentos de él en aquellos
lugares donde se produjo ‘‘crossing-over’
dando origen a los quiasmas. En todo este
proceso, juegan un rol fundamental los
telomeros de cada miembro del par homo-
logo, los cuales estdn insertos en la envoltu-
ra nuclear y constituyen los puntos donde
se inicia el ensamblaje del CS. Por otra
parte, los centrOmeros junto a otros domi-
nios cromos6micos yuxtapuestos y el CS
con sus remanentes quiasmdaticos contri-
buyen a estabilizar y a orientar a los cromo-
somas homélogos en la segregacion de la
primera metafase de la meiosis (1, 2).

Para que un reordenamiento cromosomi-
co sea heredado por la progenie debe nece-
sariamente haber estado presente o haberse
producido en las células de la estirpe germi-
nal. El comportamiento meidtico de los
centromeros y telomeros y el de los me-
canismos derivados de sus interacciones con
el CS y la envoltura nuclear imponen en
conjunto severas restricciones a la instala-

cion y dispersion de los reordenamientos
cromosémicos (3). Sin embargo, cuando
tales reordenamientos se producen dentro
de los dominios centroméricos, teloméri-
cos, o ambos, de los cromosomas partici-
pantes, las restricciones meibticas para su
instalacion y dispersién, se modifican,
favoreciéndose, de esta manera, determina-
dos cambios cromosdémicos. La conserva-
cidon de brazos cromosdémicos en la evolu-
cibn de cariotipos de numerosos grupos
de mamiferos podria ser interpretada
como una de las consecuencias de este
fenémeno (3, 4). Por otra parte, la organi-
zacibn y segregacidn de trivalentes en orga-
nismos triploides o trisdbmicos o en hetero-
zigotos para reordenamientos robertsonia-
nos, as{ como de tetravalentes o de sistemas
complejos de determinacién cromosdmica
sexual, revelan que es fundamental la parti-
cipacion de teldomeros y centréomeros y del
CS y envoltura nuclear (1, 2, 4). Sus inter-
acciones, en algunos casos, interrumpen el
proceso meidtico haciendo inviables ciertos
reordenamientos cromoso6micos. En otros
casos, esas mismas interacciones garantizan
la viabilidad de reordenamiento producido.
Finalmente, en algunas situaciones especia-
les, tales interacciones participan activa-
mente en la promocién de un determinado
reordenamiento y eventualmente incenti-
van una distribucion meidtica direccional
(4). El andlisis del comportamiento de
estas estructuras en la profase de la meiosis
permite postular mecanismos para explicar
la divergencia gradual de los cariotipos y
entender, a nivel celular, los mecanismos
que actuarian en la transiliencia cromoso-
mica y en la ortodireccionalidad (ortoselec-
cidén) de reordenamientos cromosOmicos.
El analisis citogenético-evolutivo que
interpreta, por ejemplo, los cambios cro-
mosémicos robertsonianos, so6lo en funcién
de una ganancia o pérdida de telomeros y
centrOmeros, deberia tener en cuenta que
ello no constituye una explicaciébn del
reordenamiento cromos6mico producido,



R-120

sino, mas bien, un balance consistente con
los resultados finales. Antes que centrome-
ros y telomeros desaparezcan o se transfor-
men, necesariamente debieron haber cam-
biado las condiciones y restricciones mei6-
ticas, tales como organizacion del CS e
inserciones en la envoltura nuclear, que
permitieron que el reordenamiento se esta-
bleciera con la participacidén activa de di-
chos dominios cromosoémicos. (Financiado
por el Proyecto DIB. N© B-1977-8523, U.
de Chile).
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LOS CROMOSOMAS SEXUALES EN

VERTEBRADOS. (The sex chromoso-
mes in vertebrates).
Iturra, P. Unidad de Biologia de Ver-
tebrados, Departamento de Biologia Ce-
lular v Genética, Facultad de Medicina,
Universidad de Chile.

Los cromosomas sexuales estdn causalmen-
te relacionados con la determinacidén del
sexo. El par sexual es generalmente hetero-
morfico en uno de los sexos (mamfferos
y aves). En peces, anfibios y reptiles solo
algunas especies presentan cromosomas
sexuales identificables citologicamente.

Dos etapas esenciales se consideran en
la diferenciacion de los heterocromosomas:
1) acumulacion de genes determinantes del
sexo heterogamético en un componente de
un par de autosomas isomorficos, y 2) res-
tricciébn de la recombinacién genética en
este par durante la meiosis.

Para explicar la iniciacion de la diferen-
ciaciébn del par sexual hay dos hipotesis
principales: a) inversidén pericéntrica y pos-
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terior diferenciacién estructural del cromo-
soma Y o W, y b) heterocromatinizacion
del Y o W que se evidencia por bandeo C
(heterocromatina constitutiva) y cuya base
molecular es la presencia de un DNA satéli-
te (Bkm) sexo especifico. Los cambios
morfologicos del Y o W serian posteriores
a este proceso. La restriccién de la recom-
binacion genética del par sexual se deberia
al reordenamiento cromosdémico en la pri-
mera hipdtesis y a una asincronia en la
replicacion, en la segunda.

En mamiferos, la diferenciaciéon del par
sexual esta bien establecida. El cromosoma
X exhibe una gran homologia entre las
diferentes especies, en tanto el Y es variable
y generalmente presenta heterocromatina
constitutiva. Como caracteristica particu-
lar, la cromatina del X es facultativa.

En anfibios y reptiles se reconocen esta-
dos “iniciales” de diferenciacion de los
cromosomas sexuales. Esto hace posible re-
construir, en algunos grupos, la secuencia
de cambios que han conducido al estableci-
miento del par sexual, recurriendo a las
hip6tesis propuestas.

Los modelos que dan cuenta de la dife-
renciacidbn de los cromosomas sexuales y
consiguiente restriccidon de la recombina-
cion genética son insuficientes para explicar
los cambios genéticos que subyacen a la di-
ferenciacion morfologica. Avances recientes
en estudios a nivel molecular muestran que,
a la busqueda de los determinantes sexuales
en los heterocromosomas de los vertebra-
dos, es necesario agregar la participacion
del DNA que no codifica y el posible rol
de los elementos transponibles en la deter-
minacion del sexo. (Proyecto N©O 2209-
8512, DIB, Universidad de Chile).

VARIACION CROMOSOMICA Y ESPE-

CIACION EN LIOLAEMUS (IGUANI-
DAE).
Lamborot, Madeleine, Departamento de
Ciencias Ecologicas, Facultad de Cien-
cias, Universidad de Chile, Casilla 653,
Santiago, Chile.

En general, los 60 géneros de la familia
Iguanidae presentan cariotipos conserva-
tivos con una dotaciéon diploide de 12 ma-
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crocromosomas y 22 6 24 microcromoso-
mas, férmula considerada como primitiva.

Sélo los tres géneros que poseen un gran
namero de especies, son los que concentran
la mayor variabilidad cromosémica de la
familia, a saber: Sceloporus (mis de 70),
Anolis (sblo Anolis tropicales con mas de
200 especies) y Liolaemus (aproximada-
mente 80).

Este hecho ha sugerido una posible rela-
cion funcional entre el establecimiento de
diferencias cromosdémicas interespecificas y
la proliferacion de especies.

En Liolaemus algunas especies incremen-
tan el nimero diploide por cambios cromo-
somicos como fisiones céntricas, aumento
de microcromosomas, triploidiay otros. En
particular, resulta elocuente la situacién de
L. monticola, especie que presenta una se-
rie de formas cromosdmicas inter e intra-
poblacionales de complejidad creciente de
sur a norte, las que, en algunas instancias,
estan segregadas por barreras biogeogra-
ficas.

En L. monticola, al igual que otras espe-
cies en estudio, pareciera que la diferen-
ciacion y especiacion cromosdémica se inicia
por un proceso en cascada, el que a su vez
amplifica la probabilidad que especies deri-
vadas den, a su vez, origen a nuevas especies
ain mds derivadas.

Estos y otros antecedentes permiten po-
ner a prueba algunas predicciones teori-
cas sobre el rol de los cromosomas en la
especiacion de estos grupos.

Al parecer, en algunas instancias en la
historia de los igudnidos parece probable
que los cambios cromosémicos han promo-
vido una especiacién prolifera y rdpida, ya
sea por poliploidia, por formacioén de cro-
mosomas sexuales, por reordenamientos ro-
bertsonianos y otros. Sin embargo, este no
es el inico modo de especiacion; la posibili-
dad de la existencia de barreras biogeogra-
ficas como para L. monticola o barreras
vegetacionales, producto de la alternancia
de periodos secos y himedos dejando refu-
gios vegetacionales como Pristidactylus aso-
ciado a bosques de Notophagus en Chile y
otros ejemplos, nos proporcionan una gran
gama de situaciones en las que es posible
combinar més de un modo de especiacion.
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Es importante también recalcar que el
patron de variabilidad cromosémica encon-
trada en Liolaemus es similar al patrén de
variabilidad cromosémica encontrada en
géneros muy diferentes de igudnidos como
Anolis y Sceloporus, 1o que nos inclina a
pensar que han y estdn evolucionando bajo
el control genético de circunstancias evolu-
tivas similares, ya sea por caracteristicas
intrinsecas propias de la especie como la
arquitectura cromosb6mica misma, la que
puede absorber los cambios producidos, o
por genes especiales o, incluso, por la pro-
piedad de elementos genéticos transponi-
bles que den cuenta de eventos macromu-
tacionales de gran importancia evolutiva.
(Financiado parcialmente por Proyectos
DIB B2007-8524 y Proyecto 1095/1984).

PREDICCIONES DE UN MODELO DE
EVOLUCION CROMOSOMICA. (Predic-
tions of a model for chromosome evolu-
tion).

Valenzuela, C. Y. Departamento de Bio-
logia Celular y Genética, Facultad de
Medicina, Universidad de Chile.

Uno de los factores mas importantes del
valor predictivo de un modelo para la evo-
lucibn cromosémica es su adecuacion y
consideracion de las propiedades demostra-
das del material hereditario y del ambiente
inmediato y mediato en el cual se desen-
vuelve (cromosomas, nicleo y citoplasma).
En los reordenamientos cromosdémicos
(RC) cabe considerar: 1) La linearidad y
sentido 3°-5° del ADN; 2) Las estructuras
secundarias, terciarias y empaquetamiento
del ADN con proteinas; 3) La distribucion
de bases puricas y pirimidicas; 4) La distri-
bucion de genes transcriptibles; 5) La dis-
tribucion de segmentos cromosémicos no-
tables como los centromeros, teldomeros,
NORes, heterocromatinas y segmentos de
ADN de diferente repetividad; 6) La fun-
cionalidad de los distintos segmentos cro-
mosOmicos; 7) Las propiedades del ADN
para la duplicacién, como es la distribucion
y funcionalidad de los replicones; 8) Las
propiedades interactivas entre el cromoso-
ma, el ambiente nuclear y citoplasmatico
que posibilitan el ciclo celular manteniendo
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viva a la célula; 9) Las propiedades interac-
tivas nucleocitoplasmaticas que posibilitan
los fenémenos de sexualidad; 10) Los esta-
dos haplo-diploides y sus interacciones
cromosodmicas; 11) La difusién de RC en
las poblaciones y sus condiciones de restric-
cién y posibilidad.

Se ha postulado un modelo de evoluciéon
cromosémica por RC binarios del que pue-
den desprenderse numerosas predicciones,
considerando las propiedades antes men-
cionadas. El modelo supone que los RC
ocurren al azar y necesitan de un encuentro
de segmentos cariotipicos de roturas cro-
mosoémicas y de soldaduras que dejan a los
nuclebdtidos en secuencias distintas a las ori-
ginarias, Entre estas predicciones se tiene:
I) En su origen los RC alternativos ocurren
en igual proporcidn, por ejemplo, cromoso-
mas dicéntricos y translocaciones recipro-
cas, inversiones y anillos. II) Las diferencias
entre lo esperado en 1 y lo observado se de-
be a la viabilidad de las células con los dis-
tintos RC. HI) La distribucién de nuclebti-
dos en los cromosomas sigue la estadistica
de Bose-Einstein vy el indice centromérico
se aproxima a 1/4. IV) Cualquier cariotipo
o historia cariotipica puede repetirse en la
evoluciéon. V) Los cromosomas pequefios
son més estables. VI) Las inversiones para y
pericentroméricas estdn en relacion a la ubi-
cacion del centromero. VII) La proporcién
inversiones/translocaciones es inversamente
proporcional al nimero de cromosomas.
VIII) Los cromosomas telocéntricos son
terminales, desde un punto de vista cromo-
somico. IX) La probabilidad de sufrir RCs
cambia con la ploidia celular.

ESTRUCTURA POBLACIONAL, CAM-
BIOS CROMOSOMICOS Y DIFEREN-
CIACION MORFOLOGICA. (Population
structure, chromosomal rearrangements
and morphological differentiation).
Gallardo, M. H. Instituto de Ecologia y
Evolucién, Universidad Austral de Chile.

Los reordenamientos cromosomaéticos re-
quieren de factores endogenos especificos
que posibiliten su produccion en la linea ger-
minal. Una vez producido el reordenamien-
to, éste puede conducir a especiacion a
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través de aislamiento reproductivo causado
por esterilidad hibrida o a polimorfismos
adaptativos locales por reorganizacion de
nuevos supergenes coadaptados. La factibi-
lidad de fijacidén de un reordenamiento en
las poblaciones naturales depende de facto-
res exdgenos como la forma de vida, estruc-
tura poblacional y biogeografia historica.

La diversificaciobn cromosdémica que ca-
racteriza a los roedores subterraneos los ha
convertido en paradigma de fragmentacion
poblacional favoreciente de cambios cro-
mosOémicos, tanto fijados y coincidentes
con el proceso de especiacién (Ctenomys,
Spalax) como flotantes (Thomomys bottae).

En Ctenomys, un herbivoro subterrineo
estricto, el tamafio poblacional pequefio,
vagilidad restringida, alta territorialidad y
fragmentacién démica por discontinuidades
del hdbitat conforman un sindrome biolé-
gico que al restringir el flujo génico facilita
el establecimiento de los reordenamientos.

Geoxus, un subterrdneo facultativo, in-
sectivoro, sin territorialidad marcada y alta-
mente vagil, no ofrece condiciones aptas
para la fijaciébn de reordenamientos, siendo
cromosémicamente monomorfico.

Oryzomys longicaudatus es epigeico y
con distribucion en todo Chile. Se recono-
cen tres subespecies en base a diferencias
morfologicas sutiles. Es un generalista eco-
légico que, poblacionalmente, tiene ambi-
tos de hogar extensos, cuyos residentes son
esporadicos y altamente migratorios. No
presentan variacion cromosdmica intra ni
interpoblacional, excepto en el extremo sur,
en donde se ha diferenciado por un pro-
ceso robertsoniano fijado. Considerando el
alto flujo génico en Oryzomys, la fijacion
pudo haberse visto facilitada por los episo-
dios de glaciacién que afectaron a esa zona.
Estas fluctuaciones ambientales habian oca-
sionado extinciones locales, fragmentando
la distribucién y facilitando la fijacion de
cambio en demos aislados.

La suposiciéon que el cambio cariotipico
en las especies pueda facilitar el proceso
de divergencia adaptativa es intuitivamente
atractivo, debido a que la funcién génica
puede ser alterada por cambios de posicién
o porque el cariotipo es en si adaptivo. Sin
embargo, las especies cromosémicas cripti-
cas, muchas de las cuales involucran reor-



SOCIEDAD DE GENETICA DE CHILE

ganizacion sustancial del cariotipo, mues-
tran que los reordenamientos citologicos
no tienen ningan efecto discernible sobre el
fenotipo. Por lo tanto, la divergencia mor-
folégica no es una consecuencia general del
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cambio cariotipico. (Financiado por Pro-
yectos RS 83-03, Direccion de Investiga-
cion y Desarrollo, Universidad Austral de
Chile y Fondo Nacional de Ciencias 1235/
84).

Simposio

VARIACION GENETICA EN POBLACIONES NATURALES

RELACIONES EVOLUTIVAS ENTRE
LAS GRANDES SUBDIVISIONES HU-
MANAS. (Evolutionary relationships bet-
ween the major human subdivisions).
Rothhammer, F. Departamento de Bio-
logia Celular y Genética, Facultad de
Medicina, Universidad de Chile.

Durante los ultimos afios varios genetistas
se involucraron en una controversia en
torno a la presunta diferencia o semejanza
entre las grandes divisiones humanas defi-
nidas de acuerdo a criterios antropolégico-
fisicos. Desafortunadamente, este proble-
ma genético-poblacional, que tiene impot-
tantes implicaciones evolutivas (y socio-
politicas), ha sido visualizado frecuente-
mente a traves de lentes ideologicamente
tefiidas y abordado, consecuentemente,
en forma sesgada. El proposito de esta
ponencia es examinar la evidencia gené-
tica disponible y, en lo posible, consciente
de los factores de sesgo, proporcionar una
respuesta satisfactoria al problema enun-
ciado como también discutir las implica-
ciones evolutivas de éste, en especial aque-
llas que guardan relacién con la manten-
cion de variacibn genética en poblaciones
humanas. (Financiado parcialmente a tra-
vés del Proyecto B-1891-8415, DIB, Uni-
versidad de Chile).

LA PERSISTENCIA DE LA VARIABILI-
DAD EN LAS POBLACIONES. (The
persistence of variability within popula-
tions).

Brnci¢, D. Departamento de Biologia
Celular y Genética, Facultad de Medici-
na, Universidad de Chile.

La compleja organizaciéon estructural del
ADN vy de los cromosomas implica que to-
das las modificaciones, que pueden ocurrir
en el material genético, estén limitadas a
las posibilidades impuestas por la rigidez
del sistema. Esto se traduce en que el nu-
mero de cambios que es posible detectar
sea muy bajo. Por otra parte, la organiza-
cibn compleja constituye un mecanismo
para evadir la expresidon fenotipica de los
cambios producidos. En consecuencia, €s-
tos tienden a acumularse en las poblaciones.

Los mecanismos que preservan la varia-
bilidad genética en las poblaciones y que
permiten evitar las presiones selectivas,
estan basados en la forma como los genes
se transmiten, se expresan e interactian
entre si. Entre ellos 1) La supresion feno-
tipica (recesividad, penetracidon y expresi-
vidad incompleta, epistasis); 2) Mecanis-
mos citogenéticos (desequilibrio de liga-
mento, deriva meidtica); 3) Superioridad
selectiva de los heterocigotos (heterosis,
control alostérico de las enzimas, equili-
brios poligenéticos); 4) Mecanismos ecolo-
gicos (ineficiencia de la seleccion); 5) Cam-
bios temporales o espaciales de las presio-
nes selectivas (fluctuaciones estacionales,
mosaicismo espacial, efecto ‘“Ludwig”,
heterogamia, heteroestilia; 6) Ventajas
del genotipo minoritario (seleccion depen-
diente de la frecuencia); 7) Seleccién de-
pendiente de la densidad.

En resumen, la eliminacion o persistencia
de la variabilidad genética en las poblacio-
nes depende de factores direccionales y
estocasticos (seleccion y oscilacion gené-
tica) y no constituye un proceso simple,
automatico, facil de calificar y de predecir,
debido a la organizacion del material ge-
nético.
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MODELOS DE EVOLUCION FILETICA
GRADUAL Y DE EQUILIBRIO PUN-
TUADO: ;ALTERNATIVOS O COM-
PLEMENTARIOS? (Models of evolution
by phyletic gradualism and punctuated
equilibrium: Alternatives or comple-
ments?).

Spotorno, A. E. Depto. Biologfa Celular
y Genética, Facultad de Medicina,
Universidad de Chile.

“La clasica visién de la especiacidn sostiene
que ésta es un proceso microevolutivo gra-
dual” (Carson, 1975): la evolucién es con-
trolada por seleccion conducente a adapta-
cién, En este modo de evolucion filética,
grandes diferencias morfologicas se inter-
pretan como un producto de cambios
genéticos graduales y lentos. En contraste,
el modelo de equilibrio punteado sostiene
que tales diferencias se producen en episo-
dios rdpidos de especiacibn seguidos por
estasis morfologica.

Dos casos de grupos monofiléticos se
discutirdn, comparando la variaciébn gené-
tica y morfologica: 1) Los péngidos estan
bien separados fenéticamente de Homo
(ie., elongacion del rostro); sin embargo,
los datos electroforéticos (O’Brien et al,
1985), inmunologicos, de DNAm y cromo-
somicos (Spotorno, 1985) indican que la
linea hominida se origina entre los nodos
de Pongo y de Gorilla-Pan (0,28 unidades
Nei entre éstos y Homo). 2) Entre los roe-
dores del género Akodon, A. longipilis di-
fiere drasticamente de sus congéneres: el
retardo en la osificacién neonatal del bacu-
lo y su simplificacién, el aumento de glan-
dulas accesorias, tamafio corporal y longe-
vidad, y la disminucién del tamafio de
las camadas y del dimorfismo sexual sefia-
lan un desplazamiento hacia una estrategia
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K. Sin embargo, el anélisis de las frecuen-
cias génicas de 30 loci enzimaéticos (electro-
foresis de muestras de higado y rifién de
16 poblaciones de 5 géneros y 9 especies
akodontinas con Oryzomys como extra-
grupo) separa a A. longipilis y sanborni
por 0,40 unidades Nei del resto de Akodon,
cifra similar a las de poblaciones de Ory-
zomys. En ambos casos, las especies pre-
sentan: a) pequeifias divergencias fenéticas
y genéticas intraespecificas; b) grandes
cambios morfologicos correlacionados con
cambios cromosémicos (Homo-Pongidae y
subgéneros de Akodon) o no (subgénero
Abrothrix).

La evolucion de los hominidos fosiles
aparece como filética (sucesion de crono-
especies con cambio gradual y continuo)
pero también es consistente con un modelo
punteado (por extincion de lineas laterales
y estasis); en cualquier caso, hay drastica
divergencia morfolbgica por fijacion de ca-
racteres ontogenéticos tempranos (neote-
nia), aunque el factor inmediato de la
heterocronfa en el desarrollo es desconoci-
do. En el caso de Akodon, la reciente sepa-
racion de longipilis-sanborni sugiere un
cambio relativamente rdpido, probablemen-
te producido por una modificacion simple
de la cronologia hormonal neonatal, con
efectos morfologicos en cascada, probable-
mente seleccionada por factores ecologico-
reproductivos.

Asi, ambos modelos de evoluciéon pare-
cen operar a distintos niveles de la jerar-
quia biologica natural, y los resultados de
la evolucion dependen tanto de factores
internos (sistemas genéticos, y particular-
mente epigenéticos, éstos usualmente sub-
estimados) como de factores ecologicos.
(Proyecto B-1979-8523, DIB, Universidad
de Chile, y Beca PNUD, UNESCO, CHI-
84/003).
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Simposio

BIOLOGIA Y GENETICA MOLECULAR

VARIANTES DE HISTONAS EN T
CRUZI (Histone variants in T. cruzi).
Cecilia Toro y Norbel Galanti, Departa-
mento de Biologia Celular y Genética,
Facultad de Medicina, Universidad de
Chile, Santiago.

Trypanosoma cruzi es un protozoo hemo-
flagelado perteneciente al Orden Kineto-
plastida, que produce la enfermedad de
Chagas.

Esta pardsito constituye probablemente
uno de los sistemas mas complejos de di-
ferenciacion en un eucarionte unicelular.
Presenta 3 fenotipos durante su ciclo de
vida, dependiendo del medio en que se en-
cuentra: esferomastigotes o amastigotes,
epimastigotes y tripomastigotes. Los esfe-
romastigotes constituyen la forma replica-
tiva intracelular, sin flagelo evidente al
microscopio de luz. Los epimastigotes son
formas con flagelo evidente, que se encuen-
tra y multiplica en el tracto digestivo del
vector Triatoma infestants (vinchuca). Los
tripomastigotes corresponden a la forma
flagelada no proliferante, que se encuentra
tanto en orina y heces de la vinchuca como
en la sangre periférica de los hospedadores
infectados.

Por otra parte, la division celular de T.
cruzi presenta caracteristicas peculiares.
Asi, su cromatina no se condensa en cro-
mosomas sino en 10 placas densas. La en-
voltura nuclear permanece intacta durante
la divisidbn, presentando huso mitético
intranuclear. No hay evidencia experimen-
tal que demuestre algiin tipo de proceso
sexual durante el ciclo de vida del parasito.
Sin embargo, antes de la division celular,
éste debe necesariamente replicar su mate-
rial genético. Esto es, T. cruzi debe presen-
tar intervalos en su ciclo de proliferacién
celular, correspondientes a los definidos
para eucariontes superiores (G, , S, G, y M).

Tanto los cambios gruesos de forma que
presenta T. cruzi en diferentes ambientes
como los diferentes periodos de su ciclo
proliferativo deben estar acompafiados por
activacion y represion adaptativa de sus
vias metablblicas y correlacionados con
cambios en la expresion génica. Dentro de
este contexto, este trabajo se ha centrado
en el analisis de las histonas y sus variantes,
moléculas que, por su importancia en la
determinacion de la estructura de la croma-
tina, podrian estar involucradas en la di-
versificaciébn no sélo de su estructura sino
también de su funcién.

Las histonas son proteinas de bajo peso
molecular, ricas en arginina y lisina y
que carecen de triptofano. Cuatro de ellas
(H, A, H,B, H; vy Hy) se unen entre si,
y al DNA nuclear, formando nucleosomas,
componentes fundamentales en la organiza-
cibn de la cromatina en eucariontes y en
ciertos virus. Una quinta histona (H,) se
ubica entre los nucleosomas, contribuyen-
do, a través de sus interacciones y modifi-
caciones, en la dinamica de los diferentes
estados de compactacion de la cromatina.

Se extrajeron histonas a partir de croma-
tina de 7. cruzi cepa Tulahuén, en presen-
cia de inhibidores de proteasas. Las histo-
nas se caracterizaron por espectrofluorome-
tria y por su composicién de aminodcidos.
Posteriormente, se analizaron en geles de
poliacrilamida en una y en dos dimensio-
nes. Se demostré ausencia del triptofano
y alto contenido de aminoicidos basicos,
lo que confirma que las proteinas obtenidas
son histonas. En geles en una dimension se
encontraron 6 histonas, una de ellas con
alta movilidad electroforética. En dos di-
mensiones, se encontraron variantes de las
familias de histonas.

Estos resultados permitirdn establecer
relaciones entre presencia de determinadas
variantes de histonas y los procesos de di-
ferenciacidén, proliferacion, o ambos, de T.
cruzi. (Proyecto 1088, Fondo Nacional de
Ciencias y UNDP/WP/WHO-TDR).



R-126

EXPRESION DE DIFERENTES GRUPOS
DE GENES PARA HISTONAS DURAN-
TE EL DESARROLLO EMBRIONARIO
PRECOZ DE ERIZOS DE MAR. (Dif-
ferential expresion of histone genes
during early development of sea urchins).
Maria Imschenetzky, Marcia Puchi y Ri-
na Massone, Departamento de Biologia
Molecular, Facultad de Ciencias Biologi-
cas y de Recursos Naturales, Universidad
de Concepcibn.

La informacion existente hasta la fecha in-
dica que la cromatina de eucariontes esta
organizada en corpusculos nucleosomales,
formados por un octamero de histonas
(2H, A: 2H,B y 2H;: 2H,), rodeados por
146 pb de ADN. En las regiones de ADN
internucleosomales se encuentra localizada
la histona H,, interaccionando con el
octamero de histonas y con el ADN.

Histéricamente, las histonas han sido
consideradas como proteinas altamente
conservadas a través de la escala evolutiva,
en particular las fracciones H; y H,. Sin
embargo, durante el iltimo decenio ha sido
claramente demostrado que diferentes fa-
milias de genes para histonas son secuen-
cialmente expresadas durante el desarrolio
embrionario precoz de erizos de mar.

Las histonas presentes en gametos mas-
culinos difieren de las presentes en gametos
femeninos, en sus perfiles electroforéticos
y en su composicion en aminodcidos. Post-
fecundacion las histonas espermaticas desa-
parecen en la cromatina siendo reemplaza-
das por variantes muy tempranas (tipo CS)
tanto preexistentes en el ovocito como
neosintetizadas durante los cuatro primeros
ciclos de segmentacion del embrion. La
organizacion de los genes que codifican
para las variantes de histonas particulares
de los estados de segmentacion, tipo CS, es
hasta la fecha desconocida.

Entre la etapa de 16 blastomeros y la
eclosion de las larvas, las histonas tempra-
nas (variantes tipo «) se transforman en
los constituyentes principales de la croma-
tina del embrién. El complemento de va-
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riantes de tipo estan codificadas en agru-
paciones ordenadas de genes altamente
repetitivos.

Posteriormente, a la etapa de eclosion
se activa un conjunto de genes que codifica
para histonas tardias (variantes de tipo
8, v, 8, ¢) Estas predominan en la croma-
tina de los estados de gistrula, prisma y
larva pluteus, prevaleciendo, ademas, en
larvas tardias las histonas tempranas (tipo
a) y las variantes particulares de los estados
de segmentacion (tipo CS). A diferencia de
los genes que codifican para las histonas
tempranas, los genes correspondientes a las
histonas tardias se encuentran dispersos en
el genoma de erizos de mar, habiéndose
detectado, a la fecha, entre 8 y 12 copias
de ellos por genoma.

Se postula que la expresién de estas tres
familias de genes para histonas: las muy
tempranas de tipo CS; las tempranas de
tipo « y las tardias de tipo8,vy,8 ye, trae
como consecuencia la formacién de cor-
pusculos de cromatina diferentes entre si,
condicionados por las interacciones de cada
familia de variantes de histonas entre si
y con el ADN.

Hasta la fecha se ha logrado obtener la
identificacién molecular de variantes de his-
tonas presentes de cromatina de gametos
masculinos; las presentes en embriones al
comienzo del desarrollo embrionario (tipo
CS) y de las predominantes en larvas plu-
teus. Los resultados obtenidos indican cla-
ramente que las tres familias G2 histonas
analizadas difieren entre si en cuanto a su
movilidad electroforética, su microhetero-
geneidad y su composicion aminoacidica.
Resalta especialmente la deteccion de siete
fracciones proteicas, mayoritariamente de
tipo CS, que difieren notablemente de his-
tonas tipicas en su composicibn amino-
acidica.

Estos resultados sugieren la existencia
de particulas nucleoproteicas diferentes de
nucleosomas en embriones al comienzo del
desarrollo embrionario. (Financiado por la
Direccion de Investigacion de la Universi-
dad de Concepcion. Proyectos: 20.31.02;
20.31.006).
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ACTIVIDAD GENICA MITOCONDRIAL

DURANTE ADAPTACION A BAJAS
TEMPERATURAS. (Mitochondrial gene
activity during low temperature adapta-
tion).
Manuel Krauskopf, Alejandro Araya*,
Gloria Le6n, Rodolfo Amthauer, Julieta
Villanueva, M. Inés Vera y Oscar Goicoe-
chea** Instituto de Bioquimica e Insti-
tuto de Embriologia**, Universidad
Austral de Chile, Valdivia.

Los peces euritermales, expuestos a los ci-
clos estacionales con sus variaciones natu-
rales de temperatura, pueden mantener
sus funciones vitales a través de variados
mecanismos fisioldégicos y bioquimicos. Al
respecto, hemos postulado que la expresion
génica diferencial constituiria una de las
estrategias adaptativas que conforman la
respuesta compensatoria a nivel molecular.

Para obtener informacién que permita
verificar nuestra hipotesis, hemos estudiado
aspectos celulares y moleculares asociados
a expresibn génica en higado de carpa
(Cyprinus carpio), observando que la acli-
matacion estacional genera profundas disi-
militudes. Estas comprometerfan tanto la
actividad nuclear como la citoplasmatica.
En relacion a la ultima, mitocondriogéne-
sis ocurre aparentemente con la elevaciéon
de la temperatura ambiental y cuando
peces de invierno son tratados con insulina,
lo que remeda celularmente la situaciéon
que se observa en verano.

Con el objeto de estudiar la expresion
génica mitocondrial durante la respuesta
compensatoria, a cambios de temperatu-
ra, se procedid a aislar y clonar el genoma
correspondiente, y contar con sondas ade-
cuadas que permitan distinguir la actividad
del mtDNA, tanto en invierno como en
verano.

Se aislo mtDNA de oocitos de C. carpio,
se dirigi6 con endonucleasa de restriccidn
Bam HI1 y los tres fragmentos obtenidos
se ligaron a pBR325 previamente lineariza-
do con la misma enzima. El producto se
usO para transformar E. coli HB101. Tres
clones, pMC5, pMC11 y pMCI13 conte-
nian, en su conjunto, el total del mtDNA

* Direccidn actual: Institut de Biologie Cellulaire et
Neurochimie (CNRS), Bordeaux, Francia.
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del pez. Para identificar la organizacion
gendOmica, se establecieron los mapas de
restriccion de los tres clones y, posterior-
mente, se localizaron los genes estructurales
por Southern blots (usando sondas de
mtDNA de rata) y determinando la secuen-
cia nucleotidica de varios fragmentos por
el método de Maxam y Gilbert. Estas ulti-
mas se compararon con el mtDNA humano,
localizando computacionalmente las regio-
nes de mayor homologia.

En la carpa existen tres tipos de fibras
musculares segregadas anatémicamente.
Informes recientes revelan que carpas acli-
matadas artificialmente a frio reclutan su
actividad motora usando el misculo rosado
y rojo, los que se relacionan al metabolismo
energético aerdbico. Otros autores han
determinado estereologicamente que en
musculo de Carassius auratus existen di-
ferencias cuantitativas en las mitocondrias
y que en frio habria, en general, un incre-
mento de ellas. Esto contrasta con nuestros
hallazgos en higado, lo que sugiere que la
respuesta a frio es mas compleja y proba-
blemente especifica de tejido, ademds de
insinuar la posible mediacion de factores
humorales.

Para estudiar estos aspectos a nivel mo-
lecular, estamos aislando mitocondrias de
los distintos tejidos musculares de C. carpio
y del higado obtenidos de ambas estacio-
nes, y analizando la expresién génica usan-
do los clones pMCS, pMC11 y pMCI13
como sondas y el método de hibridacion
in situ. (Financiado por Direccién de Inves-
tigacion y Desarrollo, UACH, N© RS-82-21
y RS-83-52 y FONDECYT N© 1042/85).

ESTUDIO DEL SIGNIFICADO DE LAS
VARIACIONES ELECTROFORETICAS
DEL GENOMIO DE ROTAVIRUS HU-
MANO. (Study on the electrophoretic
variation of human rotavirus genome).
Spencer, E.; Sandino, A. M. y Said, A.
Laboratorio de Virologia, INTA, Univer-
sidad de Chile.

El rotavirus humano es el agente etioldgico
mas comin de las diarreas agudas en nifios
menores de 2 afos en nuestro pais. Este
agente también se encuentra asociado a
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diarreas en animales, tales como bovinos,
porcinos, ovinos, etc. El genomio del rota-
virus estd formado por 11 segmentos de
RNA de doble hebra, los cuales presentan
un patrén electroforético caracteristico.
Sin embargo, cuando el RNA genémico
de diferentes aislados virales se someten a
electroforesis en geles, se detectan variacio-
nes en la movilidad de la mayoria de los
segmentos de RNA, por lo que se ha lleva-
do a definirlos como electroferotipos. Me-
diante hibridacion del RNA gendmico
desnaturado con mRNA, sintetizado in
vitro por la RNA polimerasa viral, ha sido
posible observar que las variaciones electro-
foréticas corresponderian a variaciones en
las secuencias ya sea del RNA gendmico o
del mRNA. En un intento por relacionar
electroferotipo con tipo antigénico se ha
encontrado que entre los rotavirus huma-
nos aquellos con patrén ‘‘largo’ por la
mayor movilidad de los segmentos 10y 11
son antigénicamente distintos de aquellos
con patron ““corto”. Con el fin de conocer
mas acerca de la relacion que hay entre las
variaciones electroforéticas y las variaciones
antigénicas, se purificaron aislados virales
“largos” y ‘‘cortos” y se modificaron es-
tructuralmente los viriones obteniéndose
subparticulas virales que poseen distintas
capacidades en cuanto a transcripcion
in vitro. Se utilizaron estas subparticulas
virales y las proteinas estructurales antigé-
nicamente distintas con el fin de analizar
el rol funcional de las variantes. (Financia-
do por Proyecto DIB. B 2175 8514 de la
Universidad de Chile).

PIRUVATO QUINASA DE LEVADURA:

ESTUDIOS DEL SITIO ACTIVO ME-
DIANTE MUTAGENESIS SITIO-ESPE-
CIFICA. (Yeast pyruvate kinase: Studies
on the active site by site-directed specific
mutagenesis).
Alejandro Venegas, Laboratorio de Bio-
quimica, Facultad de Ciencias Biologi-
cas, P. Universidad Catolica de Chile,
Casilla 114-D, Santiago.

La piruvato quinasa cataliza la conversiétn
de fosfoenol-piruvato en piruvato, produ-
ciendo energia metabdlica en forma de
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ATP. Dada la importancia de la reaccion en
la via glicolitica y las propiedades regula-
torias de la enzima, varios estudios se han
dirigido para analizar el mecanismo cata-
litico y el rol de esta proteina en la modu-
lacion del metabolismo glucidico. Se ha
logrado un gran avance con el clonamiento
molecular de los genes de piruvato quinasa
de levadura (yPYK) y de musculo de pollo.
La comparacién de la estructura primaria
de yPYK con secuencias de la enzima de
otras fuentes (misculo de pollo y bovino)
y resultados de estudios de modificaciéon
quimica han sugerido la posible participa-
ci6bn de algunos aminodcidos en el sitio
activo, como son: Asp®, Cys3?8 y Lys**7.

En esta comunicacién se explora el rol
en el sitio activo de estos aminodcidos me-
diante mutagénesis sitio-especifica. Se ha
clonado en fago M13mpll un fragmento
Xbal-EcoRI del gen de yPYK que contiene
la codificacion de todos los aminodacidos
a reemplazar. Mediante técnicas estableci-
das se ha obtenido DNA de hebra simple
de este recombinante (M13 yPYK). Parale-
lamente, se ha sintetizado un soporte séli-
do, un conjunto de oligonucle6tidos. Estos
son complementarios a la regiéon del gen,
excepto por los cambios de base que impli-
can el reemplazo de los aminoécidos ya
mencionados por los deseados. Las muta-
ciones in vitro fueron corroboradas me-
diante secuenciacion del DNA. Sucesivos
pasos permitieron reconstruir los genes
mutados de yPYK e introducirlos en un
vector de expresion en levaduras (YEp24).
Se transformé una cepa de Saccharomyces
cerevisiae deficiente en yPYK. Los trans-
formantes obtenidos expresan los genes
mutados de yPYK, como lo demuestra la
aparicion de una banda proteica correspon-
diente a yPYK analizada en PAGE-SDS e
identificada por anticuerpos mediante
transferencia Western y por ensayos de acti-
vidad enzimética.

Resultados preliminares de actividad en-
zimatica en extractos de mutantes en que
Lys®®7 ha sido reemplazada por Glu o Leu
indican una reduccion a un 35 y aun 169%,
respectivamente. Esto sugiere que, si bien
Lys®®” es importante para la funcion cata-
litica, no es un residuo absolutamente esen-
cial. Un reemplazo de Asp** por Lys redu-
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ce la actividad a un 30% y el reemplazo de tan en curso para, finalmente, comprender

Cys®?® por Ser, a un 83%. el rol de estos aminodcidos en la catilisis.
Experimentos cinéticos mas detallados (Financiado por Proyecto DIUC. 66/84,

con las enzimas mutadas y purificadas es- Universidad Catolica y PNUD/Unesco).
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CROMOSOMA X ISODICENTRICO: ORIGEN Y COMPORTA-

MIENTO ( Isodicentric X Chromosome: Origen and
Behavior) Be,C y Youlton, R. Servicio de Gené-
tica Dept. de Medicina Hospital Clinico Univer
sidad de Chile. -

Las anomalias estructurales del cromoso-
ma X son un hallazgo frecuente en pacientes
con disgenesia gonadal. Se presenta el caso de
una mujer de 26 afios referida para estudio cro
mosdmico por presentar amenorrea primaria y go
nadotrofinas elevadas. Es obesa y de baja esta
tura con algunos estigmas fisices sugerentes
de Sindrome de Turner.

El estudio citogenético de la paciente
mostrd en el 86% de las células un cromosoma
X normal y un iso X dicéntrico con uno de los
centrémeros no funcional. La otra linea celu-
lar presentd una monosomia X. Su cariotipo es
mos 45,X/46,X, idic (X) (pter—qg24::g24—pter)
La cromatina de Barr fué 27% positiva, aparen-
temente de mayor tamafio. E1 estudio cromosdmi-
co de ambos padres fué normal.

Se discute: 1) los posibles mecanismos de la
produccidén de un cromosoma dicéntrico y de la
génesis del mosaicismo en esta paciente y 2)
los posibles mecanismos de inactivacién del
segundo centroémero.

ETNIA Y DIMORFISMO SEXUAL EN LA FISURA LABIOPA-

LATINA. (Ethnicity and sexual dimorphism in the
cleft tip and/or cleft palate). Blanco, R. y
Rosales, C.M. Depto. Biologia Celular y Genéti-

ca, Facultad de Medicina, Universidad de Chile.

Las fisuras lablopalatinas constituyen uno
de los grupos de malformaciones congénitas de
alta incidencia en e) hombre (85%). Se sostiene

que su etiologlia es de origen multifactorial
con un componente poligénico aditivo con umbral
de expresién, en el caso de aquellas fisuras
que se presentan como malformacidén dnica no
asociada a sfndrome. En el presente anidlisis se
recopilé de la literatura la informacién perti-
nente de un total de 48 poblaciones distribui-
das en los <cinco continentes a las cuales se
clasificd ademds seglin origen étnico.

Los resultados indican que al comparar ubi-
cacidn geogrdfica, dimorfismo sexual y etnici-
dad usando el test de I de proporciones, los
valores de incidencia aparecen asociados mis a
etnia que a situacién medioambiental {(ubicacién
geogrifica) y que 1la proporcién de individuos
afectados segin sexo entrega razones relatlva-
mente constantes e independientes del valor de
incidencia. De esto se puede concluir que el
componente genético involucrado en la etiologfa
de esta malformacidn posee dos elementos prin-
clpales, uno asociado a la herencia autosdémica
gue explicarfa 1las diferencias étnicas y otro
asociado a los cromosomas sexuales que se re-
flejarfa en la relativa constancia de la pro-
porcidn de individuos afectados segiin sexo.

Proyecto M-2188-8515, D.1.B., U. de Chile.
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EVOLUCION DEL DOMINIO NUCLEOLAR DURANTE LA PRO-
FASE MEIOTICA DE ESPERMATOCITOS HUMANOS. (Nu-
cleolar Domain evolution during meiotic propha-
se of human spermatocytes). Berrios, S. y Fer-
ndndez-Donoso R. Unidad de Citogenética, Depto.
Biol. Cel. y Gen., Fac. Med., U. de Chile, Ca-
silla 70061, Santiago 7, Chile.

En la profase meidtica de
humanos, el Dominio Nucleolar aparece compuesto
por el brazo corto de uno o mis hivalentes nu-
cleolares y por fibrillas y grdnulos de RNP que
permanecen unidos a la cromatina organizadora
del nucléolo (NOR).

La cantidad y distribucidn de fibrillas y
grdnulos varfan en el transcurso de la profase.
En el Leptoteno-Zigoteno en torno a un centro
fibrilar (FC) pequefo y localizado junto a la
envoltura nuclear aparecen sélo fibrillas. Lue-
go, éstas aumentan en cantidad ampliando su
distribucidn hacia el centro del niclea. £En el
Paquiteno temprano surgen acimulos de grdnulos
que se relacionan con el FC sSlo a través de un
puente de fibrillas. En el Paquiteno medio el
material nucleolar estd mayoritariamente com-
puesto por grdnulos agregados en una esfera co-
nectada directamente con el FC y por ende de
localizacidn periférica en el nicleo. Al térmi-

los espermatocitos

no de la profase ocurren: la condensacidn de la
cromatina de los bivalentes y el desprendimien-
to de la esfera de granulos, junto con el FC

de) NOR en progresiva desintegracidén.

Considerando esta secuencia de eventos y
otras semejantes observadas en espermatocitos
de distintos mamfferos, se propone un modelo
estructural y funcional para el comportamiento
de la cromatina NOR durante la transcripcidén
del rRNA en el Dominio Nucleolar del espermato-
cito en profase melStica.

Proyecto B-1977-8523, D.I1.B., U. de Chile.

ASIMETRIA DEL DIAMETRO MES{0-DISTAL Y BUCO-LIN-
GUAL EN PACIENTES PORTADORES DE LABIO LEPORINO

Y/0 FISURA VELOPALATINA, (Mesio-distal and
buco-lingual dental assymetry in patients with
cleft lip and/or palate). Blanco, R., Vera, S.

Biologfa Celular y Genética,
Universidad de Chile.

Diversos autores han comunicado que e)
fio de la denticidn permanente es menor en
viduos fisurados en relacidn al
encontrado en

y Llop, R. Depto.
Facultad de Medicina,

tama-
indi-
tamafio promedio
Individuos normales.

En e) presente estudio se analizé una mues~-
tra de 118 casos de pacientes fisurados cuyas
edades fluctda entre 7 y 14 afios, considerando
s6lo piezas permanentes, determinando el didme-
tro mesio-distal y buco-lingual a la décima de
milimetro.

La asimetria promedio era m3s evidente en
las piezas dentarias adyacentes a la fisura,
aunque no se circunscribia s8lo a aquellas, si-
no que se hacia extensiva a todo el maxilar e
incluso a lta mandibula, por lo que razonable-
mente no se puede pensar que estas variaciones
del didmetro dentario puedan ser sélo conse-
cuencia directa de la persistencia de la fisu-
ra, sino de una alteracidn mesenquimidtica pre-
sente en toda ta zona maxilar y mandibular, co-
mo una alteracidn comin previa al momento de la
fusidn de los procesos maxilares.

El estudio demuestra que el tamafio de las

piezas dentarias es menor en el tado adyacente
a la fisura, en relacidn a las del lado opuesto
Yy que si es bilateral el tamado dentario es me-

nor en ambos lados y que en general las piezas

dentarias de los pacientes fisurados son mds
pequefias que el tamafio promedio de las piezas
dentarias de la poblacidn en general.

Proyecto M-2188-8515, D.I.B., U. de Chile.
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DISTRIBUCION DE ESTERASA D (ESD), MALATO DEHIDROGENASA
(MDH), LACTATO DEHIDROGENASA (LDH) Y HAPTOGLOBINA (HP)
EN UNA MUESTRA POBLACIONAL DE VALPARAISO. (Distribution
of Esterase D (ESD), Malate dehydrogenase (MDH), Lactate
dehydrogenase (LDH) and Haptoglobin (HP) in a population
sample of Valparaiso). Campusanc, C.; Zambra, E.; Lazo,
B. y Figueroa, H. Departamento de Biologia, Facultad de
Medicina, Universidad de Valparafiso.

l.a estructura de Poblaciones Humanas ha sido de gran
importancia en Genética. Dentro de la poblacidén mixta
chilena actual, Valparaiso ha recibido un mayor y cons -
tante flujo génico caucasoide por su condicién de puerto,
lo que se ha determinado por estudios anteriores.

El prop6sito del presente estudio es determinar elec
troforéticamente el polimorfismo de ESD, MDH, LDH y HP,
para caracterizar la poblacién de Valparaiso y comparar
estos hallazgos con los encontrados para otras poblacio-
nes.

Muestras sanguineas (7-8 ml p/persona), se obtuvie -
ron de 140 individuos no emparentados, elegidos aleato -
riamente y nativos de Valparaiso. Como matriz de sopor-
te se utilizé almidén hidrolizado al 12%. La electrofo-
resis fue horizontal y se determin6é una diferencia de po
tencial de 6 volts/cm en HP, 7 volts/am en ESD y 4,5
volts/an en MDH y LDH.

En el sistema ESD se detectaron tres fenotipos: ESD
1-1, 2-1 y 2-2Z, siendo ESD 1-1 la que presenta frecuen -
cia mds alta (91,2%). En HP se encontraron tres fenoti-
pos: 1-1, 2-1y 2-2, siendo el tipo 2-1 el de la fre -
cuencia mds alta (68,57%). En relacidn a LDH, todos los
electroforetogramas presentaban las cinco isoenzimas:
LDH-1, LDH-2, LDH-3, LDH-4 y LDH-5. MDH presentd s6lo
una forma: MDH-1.

Al analizar las frecuencias génicas, se detectd que:
1) Todos los sistemas estin en equilibric de Hardy-Wein-
berg, mediante test de X2, estadisticamente no significa
tivo; 2) La poblacién de Valparaiso estd en una posicién
intermedia entre caucasoides y mongoloides, algo distan-
te de poblaciones negroides y mds prdéximas a poblaciones
espafiolas .

LA DISCONDROSTEOSIS ES CONTROLADA POR GENES EN
LOS CROMOSOMAS X e Y. (Dyschondrosteosis is
controlled by X and Y Linked genes). Castillo
S., Youlton R., BE C.Servicio de Genética,
Depto. de Medicina, Hospital Clinico, Universi
dad de Chile.

La discondrosteosis es una forma mesomé-
lica de baja estatura que ocurre junto a una
alteracidén caracteristica de la mufieca (defor-
midad de Madelung) y que afecta con mayor fre-
cuencia y en forma mAs severa a las mujeres.
Se considera qgue tiene un patrén de herencia
autosémico dominante ( Mc Kusick 12730).

Hemos publicado el caso de una mujer con
discondrosteosis y una traslocacidén XY (p22
ql2) ( Rev Méd Chile 113:228, 1985}).

El andlisis de la probable patogenia de
este cuadro y la correlacién de alteraciones
cromosomicas del X y del Y con el fenotipo de
la discondrosteosis, nos permiten postular:

1.~ Podrian existir genes homélogos determi-
nantes del crecimiento de los segmentos
intermedios de las extremidades en X p22—»
pter y en Y gll - gter.

2.~ Estos genes ubicados en el X estarian en
el segmento gque permanece activo durante
la heterocromatizacién de uno de ellos se
gun la hipotesis de Lyon.

3.~ La recombinacién de estos genes pudiera

simular un patrdén de herencia autosdémico
dominante.

.de Medicina,
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TRANSFORMACION GENETICA DE C. butirico MEDIADA POR DNA
PLASMIDIAL (DNA Plasmid Transformation of C. butyricum)
Carrasco, A., Depto. de Ciencias Ecolégicas, Facultad de
Ciencias, Univergidad de Chile.

Los microorganismos anaerébicos poseen un intrinseco po-
tencial bilotecnolégico debildo a su gran capaclidad fermen-
tativa. Tal potencialidad es susceptible de ser mejora-
da genéticamente.

El conocimiento de la genética de microorganismos esporu-
lados del género Clostridio es escaso, y también lo es el
nfimero de cepas genéticamente marcadas requeridas para el
desarrollo de sistemas de recombinacién genética.

En comunicacién anterior se ha informado del sistema di-
gefiado para traneformar genéticamente la cepa de C. buti-
rico (ATCC 19398) desde sensibillidad a los antibibticos
Estreptomicina y Rifampicina, a las respectivas resisten-
cilas. Esta transformacién se realizé utilizando DNA cro-
mosémico hombélogo. Este sistema nos ha permitido trans-
formar C. butirico con plasmidios crecidos en B. subtilis
(pPL 608 y pSA 2100) y E. coli (pHV 32), que confieren
resistencia al cloranfenicol.

La eficiencia de transformacifin con los plasmidios pHV 32
¥ DPSA 2100, es del orden de 2,6 transformantes por ng
DNA. El DNA reextraido de varios transformantes ha sido
analizado por electroforesis en gel de agarosa, demostran
do que loe transformantes contienen plasmidos.

Ademds el DNA de uno de los transformantes fue capaz de
transformar B. subtilis ORB 161 cloranfenicol resistencia
Estos resultados apoyan la conclusién de que C. butirico
€8 un organismo transformable y ademds permite la expre-
8i6n del replicén de S aureus.

DISTORSIONES PARA 10S SISTEMAS ABO, RH Y SEXO

EN HERMANOS. (ABO-Rh-Sex distortions in Sib-
pairs). Cifuentes, L. y Valenzuela, C. Departa-
mento de Biologia Celular y Genética, Facultad

Universidad de Chile.

Se estudia la distribuciédn de grupo ABO y Rh
en 2227 parejas de hermanos consecutivos naci-
dos en el Hospital José€ Joaquin Aguirre entre
1975 y 1982. Las proporciones esperadas de las
distintas parejas de hermanos para el grupo ABO
se calcularon usando el Método de Matrices IT0
para hermanos.

La matriz completa se aleja de lo esperado
debido especialmente a un exceso en los casi-
lleros A-0 y A-B. Los hijos de madre A también
se apartan de lo esperado debido a los casille-
ros A-B y 0-B excedidos, ademis existen en
ellos mids segundos hermanos B en comparacidn
con los primeros y mayor cantidad de primeros
hermanos grupo A que segundos. Los hijos de
madre B también se alejan de lo esperado con un
exceso en los casilleros A-0 y 0-A., Los hijos
de madre 0 también se apartan de lo esperado
con un exceso en los casilleros B-0 y 0-B. Rea-
lizando un andlisis de Penrose se demuestra una
asociacidn entre sexo y grupo ABO en los herma-
nos Rh(+).

Estos hallazgos no
tos fendmenos de
conocidos.

se pueden explicar por
incompatibilidad materno-fetal
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INTERRUPCION DEL EMBARAZO POR PATOLOGIA GENETICA. PROBLE
MATICA DEL DIAGNOSTICO PRENATAL (Problems on pregnancy
interruption due to prenatal diagnosis of genetics disor
ders). Cortés,F., Alliende,M.A., Aranda,M., Lacassie,Y.
Unidad de Genética, INTA, Universidad de Chile.

£l 'concepto clisico de Consejo Gen&tico, limitado funda-
mentalmente a la estimacibn del riesgo de ocurrencia o
recurrencia de una enfermedad genética en una determina-
da familia, ha cambiado sustancialmente en los {ltimos
anos con el advenimiento de las nuevas técnicas de diag-
ndstico prenatal que, en un niimero creciente de afeccio-
nes, permiten transformar una probabilidad en certeza,
Si bien el énfasis no estd en abortar, sino en permitir
que nazcan ninos que, de no existir el procedimiento no
habrian sido engendrados, asi como en permitir el trata-
miento oportuno, inclusive intrauterino, de ciertas mal-
formaciones congénitas, la deteccidn de ciertas afeccio-
nes genéticas, en que pareciera justificada la interrup-
cidn del embarazo, plantea una serie de problemas, &ti-
cos, morales, religiosos y legales.

tEn los Gltimos dos afos nos hemos visto enfrentados al
diagnSstico prenatal de algunas afecciones gendticas, en
dos de las cuales, por la severidad que involucraban
(Sindrome de Lesh Nyhan y Trisomfa 21 mis un 507 de ries
go de Sindrome de Duncan), las familias decidieron la
interrupcidén del embarazo. Se comentan estos casos, la
problemidtica legal de la interrupcién, asi como otros
aspectos involucrados. Se presentari para discusifn una
proposicidn de posibles categorias de enfermedades gené-
ticas a considerar con este propdsito.

DISPERSION DE ADULTOS DE Drosophila melano-
gaster RESPECTO A OTROS INDIVIDUOS DE LA PO-
BLACION, (Adult dispersal in Drosophila me-
lanogaster regarding to other members of the
population)., Del Pino, F., Durfin, R, ¥y
Godoy-Herrera, . Departamento de Ciencias
Bisicas, Inst, Prof. de Chilldn y Departamen
to de Biologfa Celular y Genética, Facultad
de Medicina, Universidad de Chile.

Se estudid la dispereidn de grupos de machos
y de hembras, con y sin experiencia sexual,
de D. melanogaster, para conocer cémo se for
man grupos en esta especie,

La dispersidn de grupos de moscas de cada se
X0 se registr3d en un matraz con 8 salidas, A
cada salida se adiciond un tubo Y terminando
en una celdilla, cada una se separf del tubo
Y por una gasa, Cada celdilla contenfa indi
viduas de uno u otro sexo., Los tubos Y se
utilizaron también para estudiar la disper-
8ién individual de las moscas.

La presencia de congéneres distantes aumenta
la dispersién de hembras fecundadas; la dis-
persidn masculina no se afecta. Individuos
no virgenes de cada sexo se alejan de hem-
bras fecundadas. Machos virgenes se aproxi-
man a hembras no virgenes y no discriminan
la presencia de otras virgenes.

Los resultados sugieren que los machos y las
hembras fecundadas perciben sefiales de hem-
bras no virgenes distantes, modificando su
comportamiento. FEstos hallazgos pueden ser
de interés para entender la estructura en

poblaciones de D, melanogaster.

Proyecto B-1619-8433 D.D.I. Universidad de Chi
le; Proyecto 018/85 Inst.Prof. Chilldn.-
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MAPA DE TRASLOCACIONES CROMOSOMICAS HUMANAS
{Translocation human chromosome map) R. Cruz-
Coke, Unidad de Genética, Departamento de Medi
cina Norte, Facultad de Medicina, universidad
de Chile.

Progresos médicos recientes han demostrado que
las traslocaciones cromosétmicas reciprocas son
uno de los mecanismos mas frecuentes en la etio
logia de muchas enfermedades genéticas y neo -
plasticas. Para describir una traslocacién hay
que seflalar un punto de ruptura cromosdmica y
trazar una linea de conexién con otro punto de
ruptura de otro cromosoma. Sin embargo el es-
quema de este proceso no se puede efectuar en
el actual formato clasico del cariotipo basado
en la clasificacién de Denver, pues los cromo-
somas estan situados en secuencias paralelas en
varias hileras. Para solucionar este problema
ilustrativo se propone usar un formato circular
de los cromosomas humanos, ordenados de mayor a
menor tamafio, incluyendo el cromosoma X entre
los 7 y 8. De este modc los cromosomas aparecen
extendidos a lo largo de la circunsferencia de
un circulo con un costado mirando hacia el cen-
tro. Mediante este formato es posible ilustrar
por ejemplo una traslocacién 9,22 conectando -
los puntos de ruptura de ambos cromosomas, cer-
ca de los loci de los protooncogenes abl y sis,
y trazar una cuerda que represente a la Leuce-
mia mieloide crobnica. En caso de traslocaciones
maltiples también es posible ilustrar claramen-
te la complejidad de los intercambios de cromo-
somas respectivos. Por otra parte este formato
circular permitiria identificar en forma se -
cuencial los loci del mapa genético mediante la
numeracién del circulo con 360 grados y 21600
minutos, lo que daria wayor precisién a la ubi-
cacitn de los genes en los cromosomas humanos.

EL BIVALENTE XY EN ESPERMATOCITOS DE Auliscomys
boliviensis Y Akodon molinae (Rodentia-Criceti-
dae). (The XY bivalent 1n spermatocytes of A,

boliviensis and A. molinae).Ferndndez-Donoso R.

y Berrfos, S. Unidad de Citogenética, Depto.
Biol. Cel. y Gen., Fac. Med., U. Chile, Casilla
730061, Santiagqo 7, Chile.

Observaciones a! M.E. de cortes de bivalen-

tes sexuales de mamiferos, han demostrado que
en el extremo apareante de los cromosomas X e Y
se forma un pequefio segmento de complejo sinap-
tonémico (CS).

Microesparcidos de nicleos de espermatocitos
de A. boliviensis y de A, molinae revelan que
en etapas tempranas de la profase meidtica el
eje del cromosoma Y se aparea en toda su longi-
tud con el eje del cromosoma X, formando un ex-
tenso CS. Gradualmente el CS del bivalente se
va reduciendo a un pequeio segmento que se con-
serva entre ambos cromosomas en el punto de in-
sercidn comin a ta envoltura nuclear. En ambas
especies, el cromosoma X es de mayor longitud y
el sector no apareante de su eje es m3s qrueso
y de organizacién espicular. En las mismas eta-
pas meiSticas los CSs de los bivalentes autosd-

micos presentan una organizacién y estructura
constantes.
Estas observaciones demuestran gque el com-

portamiento del CS de los bivalentes XY de es-
tas especies es diferente al de los respectivos
autosomas. €1 CS participarla en el reconoci-
miento y apareamiento de los cromosomas X e Y,
pero el desensamblaje temprano en gran parte de
su extensidn contribuirfa a impedir la recombi~
nacién por crossing over entre los cromosomas
participantes. La conservacidn de un pequefo
segmento de CS en el punto de insercién comin a
1a envoltura nuclear, garantizaria su normal
segregacidén en la | divisidn meidtica.

Proyecto B-1977-8523, D.I1.8., U. de Chile.
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EL COMPORTAMIENTO DE LAS LARVAS DE Drosgophila
melanogaster DURANTE LA PUPACION. (The
behaviour of Drosophila melanogaster larvae
during pupariation), Fernandez,M., Reyes, I.,
Valderrama,C. y Godoy-Herrera, R. Departamento
de Ciencias Bisicas, Inst.Prof, de Chilldn y
Departamento de Biologfa Celular y Gené&tica,
Facultad de Medicina, Universidad de Chile,

En este trabajo se estudian los mecanismos com
portamentales utilizados por las larvas de D.
melanogaster durante la pupacifn. Eato puede
ser de inter&s para conocer como estas larvas
seleccionan los microhabitats donde puparén.

Cajas de acrflico re llenaron con agar y/o are
na (gruesa o fina). Otro grupo de &stas cajas
no se llenaron con ningiin sustrato. En la ,zona
central inferior de cada caja se dispuso un tu
bo de crianza sembrado con 100 huevos. A los 6
df{as se registrd el nimero de pupas en cada
sustrato y en las superficies de cada caja.

Las larvas enfrentadas a elegir entre arena y
acrflico, prefieren arena. En otra eleccidn
entre arena seca y agar, prefieren &ste dltimo
sustrato, Si la arena es humedecida, &€sta es
preferida al agar. Entre arena gruesa y fina,
prefieren la arena de grano grueso. Cruzamien
tos selectivos para pupar en acrflico o en el
medio de cultivo, muestran un aumento del por
centaje de pupas en el acrflico.

Estos hallazgos revelan que la larva de D. me-
lanogaster selecciona el sitio de pupacidn se
gGn la humedad, textura y grado de compacta-
cidén del sustrato, sugiriendo que las caracte
risticas fisicas de los microhabitats son im-
portantes para el comportamiento de pupacién
de &stas larvas. Este comportamiento parece es
tar bajo control gen&tico. (Proyecto B-1619-
8433,0.D.I. U.Ch.; Proy. 018/85 I.Prof.Chillédn

HETEROCLGOSIDAD INDIVIDUAL,ESTRUCTURA GENETICA Y VARIA-

CION MORFOLOGICA EN OSTRAS (Tiostrea chilensis)DEL BANCO
PULLINQUE (ANCUD,CHILOE).(Individual heterozigosity,gene
tic estructure and morphological variation in oysters -
(Tiostrea chilensis) from the Pullinque bed (Ancud,Chilocd

Guifiez, R.; Monsalve,A. y Galleguillos,R. Pontificia Uni-
versidad Cat8lica de Chile, Sede Talcahuano,Casilla 127
Talcahuano.

En un intento de comprender mejor ciertas relaciones pre-
viamente encontradas entre variacién genética y morfoldgi
ca, realizamos este estudio en el principal banco natural
protegido de Tiostrea chilensis.

Los resultados nos indican, sobre la base de dos loci-en
zimdticos polimbrficos (Anhidrasa carbdnica, CA;y Leucin-
Aminopeptidasa, LAP), que:

(i) Ambos loci se desvian significativamene de las expec-
tativas de Hardy-Weinberg cuando se los analiza en fun-
cidn de las distribuciones de la longitud mdxima, ancho,
peso total y porcentaje del peso destinado 3 tejidos blan
dos (génadas y otros) PPTB.

(ii) Tanto la Heterocigosidad observada, como la distri-
bucién porcentual del grado de Heterocigosidad individual
muestran correlaciones estadisticamente significativas
con la longitud mixima.

(iii) Las frecuencias alé€licas del locus Lap estdn corre-
lacionadas significativamente con PPTB, un iwmportante
componente de la adecuacifn darwiniana en moluscos.

(iv) Mientras mayor es el grado de la Heterocigosidad in
dividual, los individuos tienden a tener mayores dimen-
siones y ser menos variables.

Concluimos que los cambios y oscilaciones observadas en
la estructura genética sonr coherentes si consideramos un
modelo demogrdfico-genético edad estructurado en el que
los heterocigotos o los multiheterocigotos, crecen mds rd
pido y/o presentan una mayor viabilidad que los homocigo
tos. (Financ.Proy.DIUC 2F/84, e INB-067-C. Se agradece

a R.Norambuena (SERNAP) e I.Solfs(INCULMAR)por su colabo-
racifn durante el muestreo.
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ORIGEN Y EVOLUCION DE LAS ESPECIES CHILENAS DEL
GENERO RHAGOLETIS (DIPTERA,TEPHRITIDAE) (origin
and evolution of chilean species of genus Rhago
letis (Dipteras Tephritidae). Frias, D. Depto.
Biologia Celular y Genética, Facultad de Medici
na, Universidad de Chile.

El género Rhagoletis en Sudamerica estd re-
presentado por 12 especies que se distribuyen
de preferencia en la vertiente occidental de la
Cordillera de los Andes. El1 objetivo de este
trabajo es estudiar aspectos de la Biologia
Evolutiva del grupo, a fin de dilucidar el ori-
gen y evolucibdn de las especies chilenas de
Rhagoletis.

Se realizd una revisibén acerca de la taxono-
mia del grupo. Ademés se realizaron estudios
cromosémicos,enzimdticos y estudios sobre aspec
tos de la biogeografia y biologfa poblacional
de la mayoria de las especies chilenas.

Los resultados indican que el género Rhagole
tis en Chile esté constituido por un conjunto
de especies cripticas. Sin embargo, entre algu-
nas de ellas se encontraron diferencias en la
genitalie,diferencias enzim&ticas y cromosdmi-
cas. Adem&s, los nichos tréficos y los nichos
temporales son claramente distintos en la mayo-
ria de estas especies.

Los resultados sugieren que las especies chi
lenas de Rhagoletis habrian derivado de R. lyco
persella o de un ancestro comin, en un tiempo
relativamente corto sin grandes cambios genéti-
cos y morfolbgicos.(Proyecto B 1856-8523 D.I.B.
U. de Chile.)

FALTA DE EFECTO DEL ACIDO FOLICO EN PACIENTES RETRASADOS
MENTALES CON SINDROME DE X-~FRAGIL O CON FRAGILIDADES AU-
TOSOMICAS EN UN ESTUDIO DE DOBLE CIEGO (Lack of effect
of folic acid therapy on mental retarded patieants with
Fragile-X or other autosomal fragilities in a double
blind study). Lacassie,Y., Moreno,R., Alliende,M.A.,De
la Barra,F., Barahona,G., Anrfquez,E., Colombo,M.,Segure,
T. Unidad de Genética, INTA, Universidad de Chile.

El Sindrome del X-Frdgil o de Martin-Bell constituye una
de las causas mis frecuentes de retardo mental (RM). De-
bido a que existe controversia sobre los efectos favora-
bles del 8cido f8lico en esta condicidn, se realizd un
estudio de doble ciego randomizado en 6 pacientes con X~
Frdgil y 7 con 4% o mds de fragilidades cromosémicas auto-
s6micas, todos de sexo masculino y con edades eatre 10
meses y 23 afios al inicio del tratamiento. Cada paciente
tuvo una evaluaciSn clinica, neuroldgica, psicolfgica y
psiquidtrica y se determinaron protoporfirinas, hemogra-
ma, aminodcidos en orina y folatos s8ricos y urinarios,
previo, a los 3 meses y al final de 6 meses ininterrumpi
dos de tratamiento. En la evaluacidn final se repitid el
estudio cromosSmico en medio deficiente en Acido f6lico
(TC 199 con 5% FCS y FUDR 0.05 uM). El grupo experimen-
tal recibi 0.5 mg/kg/dfa de dcido f6lico (méximo 30 mg/
dia), hidroxicobalamina 0.5-1 mg/dfa, y L-Metionina 1-2
gr/dfa segiin peso corporal, de acuerdo al tratamiento
inicialmente propuesto por el Dr. Lejeune. La evaluacidn
final no demostrd diferencias significativas en los coe-
ficientes intelectuales ni cambios conductuales a través
de los miiltiples tests utilizados. Tampoco hubo diferen-
cias en las evaluaciones clfinica, antropométrica, neuro-
l6gica ni en los valores de protoporfirina y hemograma.
Solamente se¢ observé un aumento de excrecién urinaria de
metionina en el grupo experimental., Estos resultados no
muestran un efecto bendfico significativo de esta tera-
pia, por lo que no se justificaria el uso rutinario de
dcido f8lico en pacientes con RM, con o sin el sindrome
del X-Frdgil,

Proyecto Financiade por CONICYT, Grant N° 1031 (1984).
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EFECTO DE 5-AZACITIDINA SOBRE EL CRECIMIENTO RADICULAR
EN Allium cepa L. (Effect of 5-azacitidine on the root
growih in Allium cepa L.)leyton, C.j Sans, J.j Gonza-
lez-Fernandez, A. y De la Torre, C. Depto. Biol. Cel,
y Gen., Fac., Med, Div. Forte, U. de Chile ~ Inst.Biol,
Cel. (C.S.I.C.) Bspaiia.

Patrocinante, Navarro J.

La incorporacién de 5-azacitidina (5-az), a-
nalogo de la oitidinaz al DNA inhibe el proceso de me-
tilacidn. La metilacion se ha postulado como un posi-
ble mecanismo de regulacidn de la expresidm génica. Se
ha obaervado, en diversos sistemas que la incorpora-
cidén de 5-az inorementa la expresidén de determinados
gones,

En el presente trabajo se estudia el efecto
de la incorporacidn de 5-az en raices de bulbos de A~
llium cepa L. Se analiza el afecto de diversas ooncen~
traciones de 5-az sobre el orecimiento radicular.

Los resyltados muestran que concentraciones
inferiores a 10N estimulan el orecimiento radicular
sin producir cambios en la actividad proliferativa
por el contrario, concentraciones superiores a 10™
bloquean totalments el crecimiento radicular. La inhi-
bicidén de este orecimiento se asocia oon una caida en
la frecuencia de o0élulas en mitosis a nivel mggistemi—
tico. Sin embargo, el tratamiento con 5-az 10 ace-
lera el proceso de nucleologédnesis en una poblacidn de
células meristematicas sincrénicas.

Hemos comprobado, ademas, que S5-az en concen-
traciones de 1076N o superiores incrementa oonsidera.

blemente la frecuenoia de aberraciones ana-teldfasicas.

Estos resultadoa sugeririan que 3

1) 5-az en bajas concentraciones activaria genes rela-
cion;dos con diferenciacidn celular (elongacidn ce-

lular).

2) 5-az en concentraciones 107N activaria genes aso-
ciados en nucleologénesis pero tendria ademis, un
efecto mutagénico.

(Proyesto B1651-8533, Universidad de Chile).

DISPERSION LARVAL DE Drosoghiln EN RELACION
CON LA GRAVEDAD, (Larval dispersal in
W

Drosophila regarding to gravity). Mora .y
Codoy-Herrera, R, Departamento de Biologza
Celular y Gengtica. Facultad de Medicina, Uni
versidad de Chile,

La respuesta ante algunos factores abiftices

puede ayudar a conocer como los animales usan
recursos tales como espacio y/o comida y tam

bifn acerca de las bases hereditarias envuel

tas en la invariancia o la diversidad del com
portamiento.

Se analiz§ la perturbacidn por gravedad de la
dispersidn de grupos de larvas de Drosophila,
registrando las posiciones relativas de indi
viduos desplazindose sobre un plano de agar
colocado verticalmente,

Se encontrd que:

a) larvas de Drosophila melanogaster (cepa
Oregon R-C) de 24,48 y 120 horas de edad
dispersan a favor de la gravedad pero
aquellas de 72 y 96 no responden con algu-
na tendencia particular,

b) bajo las mismas condiciones experimentales
larvas de Drosophila simulans (cepa Quili-
cura) de 24,48,72,96 y 120 horas de edad
presentan un patrdn de dispersidn caracte-
rizado por ausencia de perturbacién por
gravedad,

Los cambios en los patrones de dispersién aso
ciados al desarrollo larval, junto con las di
ferencias interespecificas encontradas, indi-
can que esta conducta puede ser afectada por
la gravedad y que tendrfa un componente here-
ditario en su determinacidn. (Financiado por
Proyecto DIB, B-1619-8533, de la Universidad
de Chile),
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MARCACION GENETICA DE CARDIOGPATAS CHAGASICOS.
(Genetic marking of chagasic cardiopaths).
Llop, E., Acufa, M., Rothhammer, F. y Apt, W.
Departamento de Biologfa Celutar y Genética,
Facultad de Medicina, Universidad de Chile y
Departamento de Parasitologfa, Facultad de Me-
dicina, Universidad de Chile.

La tripanosomiasis americana o enfermedad de
Chagas, presenta aparentemente en Chile, mayor
benignidad que en el resto de los pafses suda-
mericanos. Este supuesto hecho ha sido atribuf-
do a una adaptacidn genética de las poblaciones
chilenas debido a la antiguedad de la enferme-
dad en el &rea andina (Neghme, 1982)., Rothham-
mer y cols. (1984) por otra parte demostraron
la existencia de momias fechadas en 2400 afos
A.P.

con sintomatologfa chagisica en Quebrada
de Tarapaci, Chile.
Con el objeto de poner a prueba la hipétesis

de una adaptacidén genética, en el presente tra-

bajo se analizar§ 1la distribucién de los si-
guientes marcadores genéticos: Sistema HLA y
sistemas de grupos sangufneos ABO, Rh, Duffy,

Kell, Kidd y Diego, en individuos seroldgica-
mente positivos con y sin cardiopatfa chagdsi-
ca. Se obtuvo una muestra de 45 iandividuos re-

sidentes en Illapel, 22 con cardiopatfa y 23
sin cardiopatia y otra de 51 individuos resi-
dentes en Combarbald, 18 con cardiopatfa y 33
sin cardiopatfa.

Resultados preliminares indican que los in-
dividuos aque no desarrollan cardiopatila chagéd-
sica poseen genotipos mis indfigenas que aque-
1tos que desarrollan esta condicidn patoldgica.
Si estos resultados son verificados, corrobora-
rfan la existencia de una adaptacidn genética
de las poblaciones indigenas a T. cruzi.

Financiado por Proyectos 320599/UNDP/World Bank/
WHO/SPTD y B-518845F, D.1.B U. de Chile.

CAMBIOS CR?MOSOMICOS Y TASA DE ESPECIACION EN
LIOLAEMUS (SQUAMATA-IGUANIDAE). (Chromosomes
chenges and rates of speciation in Liolaemus
(Squamate-Iguanidae). Navarro J.,Velo80 z.
Depto. Biologfa Celular y Genética. Fac. de Me
dicina, U. de Chile., Casilla 70061 Santiago.

En diversog grupos de vertebrados existe
una correlacion positiva entre cambios morfolo
gicos y cambios cariotipicos. Tambien esta co-
rrelacion se pugde establecer entre tasa de e-
volucion cromosomica (r') y tasa de especia-
cién (R), expresadas en millonmes de sfios (MAJ.
Esta generalizacion no esta de acuerdo con la
constancia cariotipica que se observa en algu-
nog taxa, que muestran,una aprecisble diversi-
dad morfologiga. El analisis intragenerico en
generos politipicos puede ayudar a esclsrecer
el pape] de los cemblos cromosomicos en la es-—
peciacion. ,

Se calculo r* y R en Liolaemug, genero al-
tamente diversificado, que cuenta gon unas 70
especies, ,utilizando un modelo simetrico de
especiacion. Se dispone de 39 especies cario-
tipiadas, que son el 53.7% del, total.

La tesa de evolucion cromosomica es r's
0.0466 cagbios cromosdmicos/ MA. La tasa de
especiacion R= 6.088 especies / Mj. .

Los cambios cromosomicos (fusion~fisidn e
inversignes) no presentan en Liolaemus una co-
rrelacion positiva cgn la diveraidad especifi-
ca. Se trata de un genero con tasa muy baja de
evolugion cromosomice y con tasa alta de espe-
ciacion. Le posibilidad que cambios estructu-
rales de los cromogomas sean la causa princi-
pal ,de ls produccion de nuevos fenotipos mor-
fologicos es discutible en Liolaemus.

Finan. Proy. N-2209-8512, D,I.B., U, de Chile.



SOCIEDAD DE GENETICA DE CHILE

ESTUDIO CITOLOGICO COMPARATIVO EN CELULAS ME-
RISTEMATICAS DE TRES ESPECIES DE AMARYLLIDA-
CEAE. (Comparative cytological studies in me-
ristematic cells of three Amaryllidaceae spe-
cies). Palma-Rojas, C. y Sans, J. Depto. Biolo-
gfa, U. de La Serena y Depto. Biologfa Celular
y Genétlca, Fac. Medicina, U. de Chile.

previos sugieren que HI

Estudios eastrum

igneum (Hig), 2n = 32, serfa un alotetraploide
originado de los ancestros de Hippeastrum bico-

Jor (Hbi), 2n = 16 y Rhodophlala rhodolireon
(Rrh), 2n = 16. A objeto de precisar las rela-
ciones genéticas entre estas especies, se com-

pararon tres pardametros citoldgicos: contenido
de DNA, puntos naturales de bloqueo de la acti-
vidad proliferativa y ndmero de nucléolos por
célula como Indicativo de la expresidn de genes
ribosomales. Con este objeto meristemas dur-
mientes y proliferantes se tifieron con la reac-
cién de Feulgen y con la técnica de plata para
nucléolo.
Los
tiene un

resultados obtenidos muestran que Hig

contenido de DNA 2c¢ de 29.5 pg., Rrh
de 17.2 y Hbi de 14.8, 1o cual apoya la rela-
cién mis estrecha exlistente entre Hig y Hbi.
Las 3 especies presentan meristemas en dorman-
cia en que el 100% de las células han detenido
su actividad proliferativa en G1 Jo cual sugie-
re similitudes en el control genético de este
fenémenoc.Finalmente, las especies diplolides Hbli
y Rrh presentaron 2 nucléolos por célula en tan
to que el tetraploide Hig presentd 4; esto con-
cuerda con el nimero de constricciones secunda-
rias observadas en los cariotipos de estas tres
especies. Este resultado sugerirla que todas
las constricclones secundarias descritas corres
ponderfan a zonas NOR activas.

Proyectos 12.2,09, D.I. V.L.S.,
B 1651-8533, D.1.B., U. de Chile.

B 1979-8523 vy

ENZIMAS PEROXISOMALES EN EL SINDROME DE ZELLWEGER (Per-
oxisomal enzymes in the Zellweger Syndrome). Santos, M.J.
y Leighton, F., Depto. Biologia Celular, Fac. Ciencias
Biolbgicas, P. Universidad Catdlica de Chile, Casilla
114-D.

Los fibroblastos humanos en cultivo constituyen un mo-
delo Gtil para el estudio de los peroxisomas en células
normales y en patologia genética presuntamente peroxiso-
mal. En fibroblastos de pacientes afectados por el sindro
me Cerebrohepatorenal de Zellweger, enfermedad recesiva
y letal caracterizada por ausencia de peroxisomas en hi-
gado y rifion, en comparacidn a fibroblastos normales, he-
mos demostrado la presencia de 2 enzymas peroxisomales :
catalasa y oxidasa de dcidos grasos, esta ditima con ac-
tividad especifica disminuida. E1 andlisis de la distri-
bucién subcelular por fraccionamiento mostré una locali-
zacifn citos6lica, no particulada, para ambas enzimas.
Este hallazgo sugiere que el defecto genético bdsico de
esta enfermedad recae a nivel del ensamblaje del organe-
To.

E1 estudio de este defecto lo hemos abordado por, 1.-
fraccionamiento subcelular que descarta la presencia de
un organelo de caracteristicas fisicas diferentes al pe-
roxisoma normal y 2.~ citoquimica a nivel de ME, utili-
zando el método de la Diaminobenzidina (DAB) alcalina,
que muestra la ausencia de estructuras citoplasmdticas
DAB positivas; datos que apuntan a la ausencia del orga-
nelo en este sindrome.

Dado que en los fibroblastos Zellweger, las 2 enzimas
marcadoras de peroxisomas las hemos detectado por su acti
vidad, hemos comenzado la caracterizacion molecular de
otros aspectos distintos al sitio catalitico y de otras
proteinas peroxisomales, que ayudardn a identificar la
falla biogenética del sindrome.

Financiado por PNUD/UNESCO CHI-84/003 y DIUC 55/84

R-135

INEIBICION DEL CRECIMIENTO RADICULAR POR MUTAGENESIS
EN CELULAS MERISTEMATICAS CON GENOMA BROMOSUSTITUIDO
(Inhibition of root growth by mutagenesia in meristema
tic cells with bromosubstituted genome). Sans, J. ¥
Mergudioch, D, Depto. Biologia Celular y Oenstica, Fa-
cultad de Medicina Norte, Universidad de Chile.
Patrocinante, lturra, P.

La irradiacidn de un genoma bromosustituido
con luz de 300-400 nm altera la expresidn génica, al
parecer, por un efectoc mutagénico, lo que se traduce
on la aparicion de proteinas no funcionales.

En ol presente trabajo, se eatudio el efec—
to de la bromosustitucidn e irradiacidn sobre el creci
wmiento radicular en bulbos de_Allium cepa L.

Bulbos cultivados por 48 hrs. y a 15°C, se
incubaron con 5-Bromo-2-deoxiuridina (BrdUrd) 0.1 mM,
por 36 hre. En estas condiciones alrededor del 89% de
las odlulas meristematicas han tenido un periodo repli
cativo completo en presencia del analogo, por lo que
presentan todo su genoma unifilarmente bromosustituidq
Algunos bulbos se irradiaron con lus de 300400 nm por
20 min. inmediatamente después de finalizado el trata-
miento oon BrdUrd,

Los resultados muestran que la irradiacién
de raices bromosustituidas inhibe drasticamente el ore
cimiento radicular. Estiudios oitolégiocos de la Tegidn
meristematica indican que esta inhibicidn del creoi-
miento se asocia con una disminucidn significativa en
la frecuencia de células en mitosis. El analisis de la
frecuenoia de células en las distintas etapas de la in
terfase, realizado por miorod.nsitouetr{u, demues tra
que la irradiacidén produce una acumulacién de células
en forma preferencial en los periodos pre y post-repli
cativo (G y O respectivaments),

Estos resultados sugieren, la existencia en
la‘’interfase de estas células, de al menos dos funcio-
nes génicas diferentes cuyas expresiones controlarian
especificamente las transiciones G1-3S y Go-M.

(Proyecto B1651-8533 Universidad de Chile).

PARAMETROS CROMOSOMTICOS Y ESTADISTICA DE BOSE-
EINSTEIN (Chromosome parameters and Bose-
Einstein statistics). Valenzuela, C.Y.,
LGpez-Fenner, 1. Departamento de Biologfa Ce
lular y Genética, Facultad de Medicina, y De
partamento de Matem3ticas y Ciencias de la
Computacién, Facultad de Ciencias Fisicas y
Matemdticas, Universidad de Chile.

Gran parte de las transforamciones cromosi
micas ocurridas en el proceso evolutivo han si
do reordenamientos binarios (RB). Si se exa-
mina una 1fnea filopenética en donde la canti
dad total de nucledtidos es constante y hay
RB, es importante tener un valor esperado de
la varianza del tamafio cromosdmico y del indi
ce centromérico (brazo corto/tamafio)., Prime-
ro debe encontrarse la ley de distribucidn de
los nucledtidos en los cromosomas de un carig
tipo que evoluciona al azar por RB, Se encon
trd que esta distribucidn corresponde a una
Estadistica de Rose-Einstein con ninguna cel
da vacfa, en que las celdas son los brazos
cromosdmicos, y los abjetos a distribuir son
nucledtidos; de alli la varianza del tamafo
cromosdmico resultd ser:

N (N-2K) ( 3
3 2K+1

NZ

2
+ N-ZK) - X
donde N es el nimero de nucledtidos y K el nd
mero de cromosomas. El promedio del fndice
centromérico tiende a 1/4 cuando N tiende a
infinito.

PRI 831040279 U. Ch.
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"DIFERENCIAS GENOMICAS CUANTITATIVAS ENTRE DOS
ESPECIES DE ROEDORES CRICETIDOS"

(Quantitative genomic difference between two species of
cricetine rodents). Walker L.I. y Sans J.

Departamento de Biologfa Celular y Genética, Facultad
de Medicina, Universidad de Chile.

El tamafio del genoma en mamiferos es un caricter es
pecie especifico de variabilidad relativamente escasa y
de evolucién poco conocida.

La detecci6n de diferencias considerables en la can
tidad de heterocromatina constitutiva entre los cromoso
mas de Phyllotis darwini y Phyllotis xanth vacca-
rum, especies de ilgual ntmero diploide y similar longi-
tud cariotfpica, sugirié la existencia de variaciones
en la cantidad de DNA nuclear entre ambas formas.

En el presente trabajo se midié el contenido de DNA
nuclear por microdensitometria después de tincién con
la reaccién de Feulgen fluorescente en prometafases y
metafases somidticas de individuos de las dos especies y
de sus hibridos.

Los resultados obtenidos muestran que vaccarum tie-
ne un contenido 2c de DNA de 6.62 pg., equivalente al
96.47% del contenido 2¢ humano y superior en un 20.67 al
de darwini (5.59 pg). Los hibridos interespecificos pre
sentaron una cantidad de DNA nuclear intermedia a la de
sus padres.

los tamafios gendmicos evidenciados serfan asi muy
distintos y estarfan en relacién directa con las varia-
ciones en heterocromatina constitutiva previamente de-
tectadas. Estos hechos tendrfan consecuencias fenotipi
cas a nivel celular y organfsmico.

Financiado por Proyectos DIB B 1979-8523 y
B 1651-8533, Universidad de Chile.
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ESTIMAS DE PARAMETROS GENETICOS PARA DIAMETRO Y ALTURA
EN UN ENSAYO DE PROGENIE DE Pinus radiata D. Don.

Estimates of genetics parameters for diameter and height
in a Pinus radiata D. Don. Progeny test.

Zamudio, F. J.

Escuela de Ciencias Forestales, Universidad de Chile.
Godoy, R. Facultad de Medicina Nerte. U. de Chile.

En 1976, se instalaron dos huertos semilleros de semi-
llas para Pinus radiata D. Don en predios de Forestal
Rio Vergara S.A., en localidades cercanas a Nacimiento
(VIII Regidn). En cada uno se establecid 200 familias
de semifratrias, originarios de polinizacidn abierta y
plantados a 3 x 3 m. en un disefio de bloques incompletos
al azar, con 88 individuos por familia. En 1980, se eva-
luaron los huertos y se elimind 26 familias. Por sus
condiciones silviculturales se consideran los huertos co
mo ensayos de progenie, y asi se evalud el ensayo de Ma-
rimin (Sector de Negrete, VIII Regidn) en 1984. Los obje
tivos fueron determinar el grado de control gené&tico de
dos caracteres a diferente edad y analizar la evolucidn
fenotipica de la poblacifén. La heredabilidad individual
se estimd para didmetro y altura, a los 4 y 8 afios; ade-
mis, para esta (ltima edad, se estimd correlacidn genéti
ca y ambiental. -

La heredabilidad para ambos caracteres aumentd con la
edad. Para difmetro cambid de 0,06 a 0,195 y para altura
varié de 0,03 a 0,181. La correlacidn ambiental fue ma -
yor que la genética (0,64 > 0,585). Los resultados sugie
ren que difimetro y altura estin genéticamente relaciona-
dos y que al variar la edad se van produciendo cambios
en el control genético, simultdneamente en ambos caracte
res. El estudio no entregd evidencia de una relacidn del
comportamiento familiar a diferentes edades.

El estudio sugiere que didmetro y altura pueden res -
ponder a la seleccidn basada en comportamiento indivi -
dual y que la seleccidn para un caracter puede conside -
rar respuestas correlacionadas para el otro.



