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INVESTIGACIONES SOBRE LA GENETICA
DE LAS POBLACIONES HUMANAS

~ Informe de un Grupo Cientifico de la OMS

El Grupo Clentlﬁco de Investigaciones sobre la Genética de las Pobla-
ciones Humanas se reunié en Ginebra del 3-al 7 de julio de 1967. El
Dr. A. M.-M. Payne, Subdirector General, abrié la reunién y dio-la
bienvenida a los miembros en nombre del Director General. El
Dr. Payne recordé que el Grupo Cientifico de la OMS sobre Investiga-
ciones Genéticas en las Poblaciones Primitivas habia reconocido ya en
1962 el caracter urgente de los estudios sobre las poblaciones primitivas
que atn quedan en el mundo y habia dado algunas directrices para la
realizacion de las investigaciones multidisciplinarias precisas.! En la
actualidad esos estudios se ven estimulados a escala mundial gracias
al Programa Biologico Internacional de siete afios de duracién que
patrocina el Consejo Internacional de Uniones Cientificas y que cuenta
con el apoyo de unos cincuenta paises. El objetivo de la presente reunién
es ofrecer a los investigadores interesados la oportunidad de comparar
sus observaciones, examinar los problemas con que hayan tropezado
y, si se considera necesario, proponer una revisién del plan de investiga-
cién a la luz de la experiencia tltimamente adquirida.

El Grupo eligi6 Presidente al Dr. J. V. Neel, Vicepresidente al
Dr. F. M. Salzano, y Relatores a los Dres. N. E. Morton y R. J. Walsh.

1. INTRODUCCION

~ En la actuahdad existen en el mundo c1erto numero de comunidades
cuyas cond101ones de vida podrian calificarse de « prlmltlvas », en el
sentido de que atn obtienen sus alimentos por medios propios de los
albores de la historia humana, como la caza y la esquilma, el pastoreo
némada y la agricultura basada en el palo aguzado y la azada.

Estos grupos viven en condiciones que se aproximan en gran medida
a las que ha vivido la humanidad durante la mayor parte de su existencia

1 Org. mund. Salud Ser. Inf. técn., 1964, 279.
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6 GENETICA DE LAS POBLACIONES HUMANAS

.y, probablemente, gran parte del patrimoﬁio genético del hombre moderno

estd modelada por la accién de las fuerzas evolutivas asociadas al modo
de vida que atn persiste entre estas comunidades primitivas.

Es probable que algunas de estas comunidades queden en breve
extinguidas 'y muchas, por no decir todas, estan experimentando una
transformacién cultural mis o menos rapida o intensa a corsecuencia
de sus contactos con sociedades méas adelantadas. '

Es urgente pues estudiarlas antes de que desaparezcan. Su estudio
no sblo es interesante desde el punto de vista genético, ya que también
la patologia, la epidemiologia, la sociologia y otras muchas disciplinas
pueden beneficiarse considerablemente de cualquier investigacién que
se haga sobre los grupos primitivos en trance de desaparicién. No hay
que olvidar ademas que para llegar a comprender bien los problemas
genéticos es indispensable llevar a cabo investigaciones paralelas en
todas estas disciplinas.

Entre las caracteristicas de las poblaciones primitivas que maés
interés ofrecen desde el punto de vista genético figuran :

1) los tipos de morbilidad, mortalidad y fecundidad y su posible
contribucién a la seleccidon natural, espec1almente en el caso de sistemas
genéticos determinados;

2) los factores demograficos (distribucién geogrifica y por grupos
de edad, migraciones) que influyen sobre la-endogamia y la deriva genética;

3) las consecuencias bioldgicas de la endogamia y de la exogamia;

4) las consecuencias blologlcas de los sistemas establecidos de
parentesco y matrimonio;

5) los efectos que sobre €sos factores tiene el contacto con culturas
més adelantadas; ‘ ,
‘ 6) el descubrlmiento de genes hasta el momento desconocidos y
de tipos de frecuencias genéticas especialmente favorables para los
estudios;

7) las relaciones biolégicas de esos grupos con las poblaciones veci-
nas o con otras mas alejadas en el tiempo o en el espacio.

'La importancia que se concede a los grupos primitivos no presu-
pone de ninguna manera que otras poblaciones no sean igualmente inte-
resantes, o incluso aun mas valiosas para el estudio de ciertos problemas
genéticos, como la endogamia, la exogamia o los efectos de la seleccién.
Entre esas poblaciones figuran ciertos grupos especiales (religiosos,
sociales o 'geograficos) aislados en el seno de sociedades técnicamente
avanzadas; las poblaciones con una mortalidad elevada y las poblaciones
en vias de expansién répida, de mezcla genética o de adquisicién de
nuevas formas culturales.
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El estudio genético de los grupos primitivos puede -proporcionar
datos accesorios de gran importancia, unos derivados-de- las importantes
consecuencias epidemioldgicas que tiene el aislamiento, factor de con-
servacion de las poblaciones en estado: primitivo, y otros de las extremas
condiciones ecoldgicas en que viven "algunos- de esos grupos Entre las
Venta]as que ofrecen estos estudios ﬁguran

1 la pog1b111dad de dlsponer de poblaciones' inmunoldgicamente
« virgenes », por no haber estado nunca expuestas a ciertas enfermedades
infecciosas;

2) la posibilidad de observar modos de vida unicos (por ejemplo,
en cuanto a la alimentacidn) y sus efectos sobre ciertas caracteristicas
fisiologicas 1mp0rtantes y sobre las enfermedades cronicas;

3) en los grupos pr1m1t1vos expuestos a modlﬁcacmnes culturales,
la posibilidad de observar la influencia de los cambios del modo de vida
en las caracteristicas fisioldgicas. y la morbilidad;

4) la posibilidad de descubrir enfermedades insélitas, tasas anor-
males de enfermedades raras e incluso-a veces trastornos nuevos.

)

Estos estudios tlenen otro aspecto que conviene poner de reheve
todos los grupos humanos se benefician de ellos. La poblacién local
obtiene ‘el beneficio directo e inmediato de la asistencia médica y odonto-
légica y, a largo plazo, del establecimiento de normas de desarrollo y
de nutricion. Ademas, el estudio de la situacion demografica y sanitaria
sirve a los dirigentes locales para determinar los problemas que requ1eren
una solucién mas urgente.

2 DATOS REQUERIDOS PARA LOS ESTUDIOS
DE GRUPOS PRIMITIVOS

‘Cuando se prepara un estudio completo de la estructura genética
de una poblacién en sus relaciones con muchos factores ecoldgicos y
sociales, conviene definir sistematicamente y con detalle las diferentes
clases de informacién que sera necesario reunir. Los estudios compara-
tivos sobre -diversas culturas son ya clasicos en muchas disciplinas.
Existen guias practicas, manuales y cuestionarios (como los preparados
por la OMS y por el Programa Biolégico Internacional) que se pueden
utilizar en los estudios sobre ecologia, antropologia, demografia, nutri-
cion, crecimiento y desarrollo, obstetricia, enfermedades cardiovasculares,
cancer, inmunologia, etc. En general, estos documentos se habran de
adaptar y modificar para su aplicaciéon al estudio de grupos primitivos,
en especial de los grupos concretos que se pretende investigar.
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Las siguientes sugerencias tienen por objeto mejorar la comparabilidad
de estos estudios. Si bien es poco probable que Ileguen a realizarse estudios
que permitan recoger todos los datos enumerados a continuacién, los estudios
que figuran en la lista permitiran a los investigadores seleccionar los que
mas interés ofrezcan para sus respectivos proyectos. La realizacién incluso
de un corto niimero de esas investigaciones en una poblacién primitiva puede
aportar una valiosa contribucién al conocimiento de la biologia de Ia pobla-
cion de que se trate.

2.1 Demografia y medio sociocultural

Datos. individuales

Siempre que sea posible se hard un censo de la poblacién de la
comunidad en estudio y se levantaran planos que faciliten la localizacién .
de los sujetos examinados y que permitan fijar su lugar de nacimiento
y su residencia. Todas las localidades se determinaran con la méxima
precision posible a fin de analizar la estructura de su poblacién.

Sobre todas las personas examinadas y, si es posible, también
sobre las que estén temporalmente ausentes o hayan emigrado poco
antes, habra que recoger los siguientes datos :

a) nombre del 1nformador y su grado de parentesco con el sujeto
(madre, padre, etc.); ‘ -

b) fecha y lugar en .que se obtiene la informacion;

¢) nombre del sujeto, residencia y grupo social a que pertenezca
(el nombre vernaculo u otros nombres deberdn transcribirse mediante
un sistema uniformado de signos fonetlcos)

d) sexo; S
e) edad (especificandose si la edad se ha tomado de un registro, si
se trata de la edad calculada o si es la que ha dado el informante);
f) lugar de nacimiento (y en el caso de los mmlgrantes fecha y modo
de entrada en la comunidad); '
g) nombres completos y lugares de nacimiento y de residencia de
los hermanos, padres y abuelos;

h) informacién sobre las uniones matrlmomales conyuges muertos,
vivos o divorciados; lugar de residencia; debe asimismo tomarse nota
de las fechas importantes respecto a los perlodos de matrimonio y cohabita-
cién y las edades de menarquia y menopausia de las mu_]eres

i) nombres de todos los nifios supervivientes, lugares y fechas de
nacimiento, sexo.y residencia en caso de que ésta sea distinta a la de los
padres; se tomard nota cuidadosamente de la supuesta paternidad de
cada nifio y de si ha sido adoptado;
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j) ntimero de hijos fallecidos con indicacién del sexo, fecha de naci-
miento y edad y causa de defuncidn;

k) todos los datos disponibles sobre los embarazos terminados por
nacimiento de un feto muerto o por aborto a fin de obtener una historia
lo méas completa posible de las gestaciones de cada mujer; -

I) medios de identificacién, personal como fotografias, huellas
dactilares, impresiones dentales, etc.

El acopio de los datos enumerados en g), /) e i) puede dar lugar a
una duplicaciéon de la informacién recogida. Estas duplicaciones son
dificilmente evitables, pero se pueden reducir en gran medida mediante
un sistema de referencias cruzadas entre los registros de maridos, esposas.
e hijos. '

Se puede también facilitar la organizacién de los trabajos précticos
mediante la asignacion a cada persona de un ndimero de clave que se
escribird sobre pequefias tarjetas o cartulinas que han de llevar y mos-
trar los interesados. ‘El empleo de esos néimeros contribuird ademéis a
mantener el anonimato de las personas examinadas.

Los datos enunciados en los puntos g) a i) (en los que se precisan
las relaciones genéticas entre los individuos, y entre éstos y sus ascendientes
y descendientes conocidos) son esenciales para reconstruir la genealogia
del grupo y deben ser tan extensos y completos como sea posible.

Podria asimismo ser util la verificacion de la paternidad por medio
de datos genéticos. Debe recordarse que, desde el punto de vista gené-
tico, se precisa informacién sobre: 1) el grado de consanguineidad entre
los individuos; 2) la fecundidad y la mortalidad por familias; 3) las
migraciones, determinadas en funcién del lugar de nacimiento-de los
sujetos y sus familias. Cabe afiadir que los datos sobre las migraciones
diurnas, estacionales y de larga duracién de las personas y de los grupos
estudiados pueden ser tutiles para analizar las estructuras migratorias.
Las migraciones entre distintos grupos, cuando son comprobables,
aportan una valiosa informacion para evaluar la circulacién de los genes.

Factores sociales que influyen sobre la fecundidad y la supervivencia
Entre estos factores cabe mencionar :
a) précticas puerperales relacionadas con la madre, con el nifio y

con el padre (tabus residenciales, sociales, alimentarios, sexuales, etc.);

b) costumbres relativas a la alimentacion de los lactantes : lactancia
natural, destete, etc.;

¢) diferencias de alimentacidén entre las familias y, dentro de éstas,
entre sus miembros;

d) relaciones prenupciales entre los sexos;
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e) tipos de matrimonios y sus variantes, por ejemplo, los matri-
monios arreglados con la hija del hermané de la. madre poligamia;
matrimonios. entre nifios; divorcio;

- f) frecuencia de relaciones sexuales. extraconyugaleS'

g) factores que intervienen en la eleccién del conyuge;

h) caracteristicas de las relaciones sexuales, practicas contraceptlvas,
mutilaciones rituales de los 6rganos genitales;

. i) modificacion de la proporcién entre los sexos e infanticidio
dlferenmal

' 2.2 Situacién sanitaria' y morbilidad

. Es necesario practicar encuestas médicas y odontoldgicas a fin
de determinar las causas presentes y pasadas de mortalidad y.de morbi-
lidad, descubrir la presencia de trastornos ‘genéticos en la poblacién y
evaluar el estado sanitario de las personas de todas las edades, que for-
man la comunidad. Son especialmente valiosos los datos sobre anomalias
congénitas, estado de nutricion y otros factores' que influyen en la
reproduccion. :

Los recon001m1entos medlcos solo permiten descubrlr algunas de
las enfermedades existentes en la comunidad, por lo que se.consideran
como un método de,seleccwn. Si bien las encuestas de prevalencia pro-
porcionan datos utiles en.muchos sentidos y especialmente sobre las
enfermedades cronicas, el estudio longitudinal de cada enfermedad es
esencial para conocer la dinamica de dicha enfermedad en el seno de.la
comunidad. Si se encuentran enfermedades concretas habrd que pro-
ceder a investigaciones médicas mas detenidas y a estudios genéticos.
En los estudios genéticos sobre una poblacién primitiva, los examenes
y operaciones que a continuacién se enumeran se aplicaran a todos sus
miembros; -los puntos esenciales de cada estudio se sefialan con un
asterisco : '

a) antecedentes médicos del sujeto;*

b) reconocimiento médico * con exploraciéon de la agudeza visual,
oftalmoscopia,* y estudio ginecoldgico y neuroldgico;* cuando las cir-
cunstancias lo permitan pueden hacerse otras exploraciones clinicas
especiales;

¢) estado de nutricidn *; _ .
d) reconocimientos odontoldgicos *;
e) exploracién radioldgica : '
de térax
de la mufieca; (edad 6sea)
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de los dientes y otras partes del esqueleto, cuando sea posible
(existen y pueden ser utiles otros métodos de evaluamon ‘del con-
tenido mineral de los huesos);

f) cutirreacciones :

prueba de la tuberculina con el derivado proteinico purificado,
(DPP) y con tuberculinas de micobacterias atipicas;

g) andlisis de sangre ::
recuento globular completo
investigacion de células falciformes
extensiones gruesas y finas para la busqueda de parisitos;

h) recogida de muestras de sangre para analisis bloqunmcos Sero-
loglcos y genéticos; oo

i) orina :
© analisis corrientes de orina .
cultivos bacterlanos cuando estén indicados;
b)) heces
investigacion de. hemorragias - ocultas
investigacion de helmintos 'y protozoos.

Las técnicas especiales que a continuacidén se enumeran estan indi-
cadas sélo en determinados sujetos o en caso de que se >ospeche la existen-
cia de ciertas enfermedades "concretas : :

a) electrocardiograma, electroencefalograma, electromiograma;

b) exploracién de la funcién pulmonar (no debe olvidarse el peligro
de transmision de enfermedades); . :

¢) investigacién de trastornos endrocrinos ¥ metabolicos (funciones
renal, hepatica, digestiva y endocrina);

d) orina de 24 horas para. determmamones bloqunmcas (proteinas,
electrdlitos y hormonas), _
 ¢) exploracién de la tensmn ‘ocular (glaucoma),

f) anilisis del esputo (para51tos y bacterlas), : _

g) aislamiento de bacterias;’ '

h) otras cutirreaciones que puedan ' estar indicadas™ reaccién de

Schick, pruebas de sensibilidad -~ a ' distintos alergenos hlstbplasmma,
blastomicina, coccidioidina, triquina y otros antigenos;

i) analisis de saliva, sudor, moco nasal moco cerv1ca1 liquido
cefalorraquideo; O SR AN SRR S

2

g
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j) cuando los medios lo permitan, en las. muestras de suero y de
orina ' se ‘podran practicar determinaciones de metabolitos inter-
mediarios, como hidratos de carbono, acido fenilpirGvico, acido trico,
esteroides, etc.

2.3 Caracteres ‘genétiéos, morfolégicos y fisiolégicos

Como en el informe de 1964 del Grupo Cientifico,! -estos datos
se han clasificado con cierta arbitrariedad en los cuatro .grupos
siguientes :

A. Caracteres genéticos observables en serologia y bioquimica.
B. Otros caracteres genéticos.

C. Caracteres morfoldgicos.

D. Caracteres fisiologicos.

El primer grupo comprende una serie de variaciones hereditarias
sencillas que se pueden reconocer por métodos bioquimicos o serold-
gicos. En el tercer grupo se incluyen ciertos caracteres morfoldgicos
(mediciones del tamafio y forma del cuerpo) que estin mis o menos
determinados por los genes, pero que todavia no se prestan a un analisis
genético detallado; estos caracteres no sdlo interesan al especialista en
genética, sino que a menudo son dtiles para los antropdlogos y para
los investigadores que hacen estudios sobre nutricién y crecimiento,
cuando se emplean los métodos tradicionales de comparaciéon de pobla-
ciones. Algunas de las determinaciones enumeradas en esta seccion
podran hacerse con ventaja durante el reconocimiento médico.

A. CARACTERES GENETICOS OBSERVABLES EN SEROLOGIA Y BIOQUIMICA

Pruebas en sangre

La seleccion de las pruebas sobre grupos sanguineos y otros anti-
genos hereditarios que deben efectuarse en una serie de muestras depen-
dera casi exclusivamente de los antisueros de que se disponga para las
reacciones, pues sabido es que algunos deé estos antisueros escasean
extraordinariamente (véase la seccion 5.1). En cuanto a las pruebas
enzimaticas, el factor limitante de mayor importancia es el costo del
reactivo. Otro factor que hay que tener muy en cuenta, tanto para las
pruebas enzimaticas como para las de grupos séricos, es la existencia
de personal y de locales apropiados.

1 Org. mund. Salud Ser. Inf. técn., 1964, 279.



INFORME DE UN GRUPO CIENTIFICO DE LA OMS 13

I. Eritrocitos

a) Antigenos de grupos sanguineos

En sujetos especialmente .
Sistema genético En sfloj:‘.ito;s los En deter d ezﬁogia:o;v' P (;’"ej ;{::zlg:'::;;e
muy raros
ABO AA1BH
MNSs MNS s St He Mi® Vw Stz Mg
'P i P PP .
Rh CDDu"Ece Cw Ce f(ce) V(ces) EV CuCxCE Euesel
Lutheran Lua Lu? .
Kell K k Kp2 Js? Kp? JsP
Lewis Le* Leb
Dufty Fya Fy?
Kidd Jka Jkb
Diego Dia Di?
Wright Wra
Auberger . Ausz
Xg Xega
Yt Yta Yt?
Dombrock Do?
Cost Csa
b) Enzimas
En todos los sujetos En determinados sujetos
Glucosa-6-fosfato deshidrogenasa Catalasa

6-fosfogluconato deshidrogenasa
Lactatodeshidrogenasa
Fosfatasa acida
Adenilatoquinasa
Fosfoglucomutasa

Cs esterasa

¢) Hemoglobinas

En todos los sujetos

Leucina aminipeptidasa

Hexoquinasa

Anbhidrasa carbénica
Malicodeshidrogenasa

Hemoglobinas anormales y procesos afines

. Suero

a) Grupos séricos
En todos los sujetos

Haptoglobinas
Transferrinas

En determinados sujetos

Lipoproteinas de baja densidad, inclusive
los grupos Ag, Lp vy Ap

Componentes especificos. de grupo (Gc)

Alotipos globulinicos, como los

Inv, Isf

Gm,




14 GENETICA DE LAS POBLACIONES HUMANAS

b) Enzimas

En todos los sujetos

Seudocolinesterasa

¢) Anticuerpos

En todos los sujetos
Investigacidon sistematica de anticuerpos
de grupos sanguineos, inclusive pruebas
en células testigo procedentes de las
poblaciones examinadas. Convendra en
muchos casos durante esta etapa del
estudio hacer pruebas para buscar
anticuerpos de autoinmunizacion.

Pruebas en saliva

En todos los sujetos En determinados sujetos

Estado secretorio ABH: Titulacion de A, B, H
Estado secretorio Le* y LeP Titulacion de Le? y LeP

Pruebas en orina
En determinados sujetos

Distribuciéon de los aminoacidos, incluso
el acido B-aminoisobutirico

Pruebas todavia en “ estudio que pueden mas adelante
adquirir importancia
Antigenos de plaquetas y leucocitos y otros antigenos de histocompa-
tibilidad
Acetilacion .de la isoniacida
Distribucion de aminoacidos en la sangre entera

B. OTROS CARACTERES GENETICOS

Estudios citogenéticos

En algunos casos podran hacerse examenes de frotis bucales para
determinar la cromatina sexual y cultivos de células sanguineas y de.
células obtenidas por biopsia cutinea para la determinacion de cariotipos.
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Acromatopsia

Para la investigacion de la acromatopsia se emplearan las laminas
de Ishihara y otras pruebas parecidas o, si es posible, un aparato mas

preciso, como el anomaloscopio.

Prueba saporimétrica con feniltiocarbamida (FTC)

Se practicara con una escala completa de soluciones.

Otros caracteres de posible origen genético

Otros caracteres facilmente observables podrian tener una base
genética, aunque esto no se haya comprobado en todos los casos. Entre
ellos cabe citar la forma del remolino del cabello, el uso preferente de
la mano derecha o de la izquierda, la férmula digital, la férmula de los
dedos de los pies, la h1perextens1b1hdad del pulgar, el cierre de la mano,
el phegue del brazo, la facultad de enrollar la lengua, el pliegue de la

lengua y el cerumen de los oidos.

C. CARACTERES MORFOLOGICOS

Medidas antropométricas

Se haran las siguientes mediciones :1

a) Peso
b) Mediciones lineales
Craneanas
Longitud maxima
Anchura méxima
Didmetro frontal minimo
Distancia bicigomatica
Altura total de la cara
Longitud de la nariz
Anchura de la nariz
Longitud de la oreja
Anchura de la oreja
Altura de la’ parte
superior de la cara
Diametro bigonial

mediciones
facultativas

1 Para los estudios especiales pueden ser necesarios otros datos antropométricos.

Otras mediciones lineales

Talla

Altura en posicion sedente
Distancia biacromial
Anchura del torax

‘Diametro toracico anteroposterior

Diametro bisiliaco

Longitud del muslo

Altura tibial

Distancia del hombro al codo

Distancia del codo al dedo medio

Diametro bicondilo-~
humeral

Anchura de la mufeca

Diametro anteropos-
terior de la mufieca

Anchura de la rodilla

Anchura del tobillo

mediciones’
facultativas
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¢) Perimetros

cabeza antebrazo ..

parte media del brazo (en el punto donde  mufieca ( med1c10_n s
se mide la anchura del pliegue cutineo) tobillo \ facultativas

torax

abdomen (a la altura del ombligo)

pantorrilla

d) Medicién de pliegues cutdneos

triceps axilar medio mediciones
subescapular . iliaco facultativas

e) Fotografias uniformes

Tres fotografias de cuerpo entero: de  Facultativas : fotografias en color de

frente, de costado y de espalda ciertos sujetos para correlacionarlas
Dos primeros planos de la cabeza y de con las observaciones que se hagan
la cara : de frente y de perfil - con el espectrofotobmetro de espejo

y con las biopsias cutdneas.

Observaciones antroposcépicas

Convendra observar las siguientes caracteristicas : pelo (cantidad,
contextura, forma y localizaciones); epicanto; espesor de las cejas;
prominencia del arco cigomatico; prominencia del mentén; labios;
nariz; oreja (tamafio, insercion del 16bulo y hélix). La mayor parte de
estas caracteristicas se pueden apreciar en las fotografias y su evaluacién
debe estar a cargo de un mismo observador que utilizard, si procede,
una escala de cinco puntos (ausencia, escasez, +, -+, + -+ ), establecida
a partir de un valor central determinado.

Estudio de la pigmentaciéon

a) Piel. Mediante un espectrofotémetro de reflexion se haran medi-
ciones en la cara medial del brazo, la superficie de flexién del antebrazo,
la frente y, a poder ser, en el pecho y las nalgas. Las observaciones se
haran al cabo de media a una hora de haber lavabo con alcohol la zona
en cuestion. '

b) Pelo. Se haran observaciones sobre el color, la contextura, la
forma y el encanecimiento, examinando este ultimo por separado en
la cabeza, la barba y el cuerpo. Siempre que sea posible se tomarin
muestras de pelo para su estudio con el espectrofotémetro de reflexion.

¢) Ojos. Es poco probable que el color de los ojos de la mayoria
de las poblaciones indicadas en la secciébn 3 presente variaciones de
importancia pero, si fuera necesario, podrian hacerse observaciones
aproximadas con referencia a una escala normalizada. 7
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Examen de la dentadura

Consistira en la observacién directa y anotacién de los siguientes
datos : erupcién y crecimiento de los dientes, configuracién de los sur-
cos y numero de cuspides, estado del periodonto y oclusién. Estas obser-
vaciones se completaran con .impresiones y radiografias. Se tomara
nota asimismo de la patologia dental y de las variaciones genéticas.

Dermatdgliﬁa

Se tomaran las huellas dactilares y palmares; en casos especiales
también pueden ser ttiles las de los dedos y la planta del pie.

D. CARACTERES FISIOLOGICOS

En general no se suele disponer de personal, equipo y tiempo sufi-
cientes para hacer estudios fisiologicos de gran envergadura, pero en
ciertos casos habra que considerar esta posibilidad que es esencial para
muchos de los proyectos del Programa Bioldgico Internacional.

La situacién de un grupo dado sera lo que determine la naturaleza
de las investigaciones fisiologicas mas adecuadas : evaluacién del estado
de nutricion, capacidad de esfuerzo fisico, adaptation al frio y
al calor, funciones endocrinas y cardiorrespiratorias, coordinacién
neuroldgica, etc.

E. ESTUDIOS SOBRE EL RENDIMIENTO PSICOMOTOR Y LA CONDUCTA

A causa de la complejidad que presentan estos estudios y de las
condiciones especiales de cada situacién concreta, antes de iniciar sus
trabajos los investigadores deben consultar con especialistas en psi-
cologia experimental y en ciencias de la conducta. Es aconsejable el
registro cinematogréafico del comportamiento. En la actualidad es posible
observar los tipos de actividad valiéndose de métodos telemétricos.

2.4 Datos sobre el medio fisico y biolégico

Para completar una investigacién sobre la genética de una poblacion
conviene hacer un estudio ecolégico suficientemente detallado. El alcance
de ese estudio dependera de los recursos disponibles y habra que esfor-
zarse en obtener la colaboracidn de especialistas en diversas ciencias
fisicas y biologicas. Con frecuencia los datos suministrados por estudios
proporcionan valiosas informaciones sobre el aprovechamiento del medio
ambiente por los grupos de poblacion estudiados.
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Entre los principales objetivos de estos estudios figuran los
siguientes : 1

Estudios de climatologia v de geologia
' a) Observaciones meteoroldgicas ordinarias, sin descuidar la micro-
climatologia. :
b) Encuesta edafolégica.
c) Encuesta geoldgica y topografica con . fotografias aéreas del
terreno.
. d) Cartografia.

Estudios de botdnica

a) Encuesta de botanica etnografica, que comprenda el estudio de
los alimentos vegetales, silvestres y cultivados, de las plantas medicinales,
de los farmacos psicoactivos, de los colores vegetales para pintarse el
cuerpo, etc. ) . . ‘ ‘

b) Encuestas sobre el rendimiento .de los cultivos y evaluacién del
poder nutritivo de los alimentos vegetales.

¢) Exploracién del habitat : tipos y distribucién de la vegetacién.

Estudios de zoologia

a) Encuestas de zoologia étnbéréﬁca que comprendan el estudio de
los animales domésticos y de sus enfermedades, de los parasitos pre-
sentes y de los alimentos de origen animal, etc.

b) Anélisis nutricional de los alimentos de origen animal.

¢) Encuesta de entomologia médica.

d) Encuesta ecoldgica sobre la fauna local.

2.5 Datos arqueolégicos, tradicién oral y datos histéricos

Todos estos datos son importantes para conocer la composicién
demografica y genética del grupo y la historia de su poblacién. Las
informaciones pueden obtenerse de las siguientes fuentes : -

" a) Los recuerdos de los sujetos estudiados y los de los hechiceros
o de los ancianos. . . .
Se registrard la tradicion oral relativa' a enfermedades epidé-

- micas, épocas de hambre, incursiones y guerras, inundaciones,
tifones, erupciones - volcanicas, terremotos y otras calamidades,

! La presente lista es una versién ligeramente modificada de la que se publicod en
el informe del Grupo Cientifico de la OMS : Org. mund. Salud Ser. Inf. técn., 1964, 279.
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excisiones o fusiones de poblados, visitantes y otros aconteci-
mientos que hayan podido influir sobre la estructura social y
genética. También puede ser interesante registrar la tradicion
oral de los grupos vecinos en relaciébn con €sos mismos
acontecimientos.

b) Observadores ajenos al grupo (v.g., funcionarios oficiales, comer-
ciantes, misioneros y personal médico local), asi como registros médicos
relativos a la regiéon o el distrito, etc..

Tienen también gran importancia los datos médicos relativos
a las epidemias y a la morbilidad en las poblaciones vecinas.

¢) Investigaciones arqueoldgicas, inclusive el examen de restos
humanos (restos de huesos y dientes, tejidos naturalmente conservados
por desecacion, congelacion o influencia quimica).

© 3.  GRUPOS DE POBLACION SUSCEPTIBLES DE ESTUDIO

A continuacién se indican algunas de las poblaciones que se con-
sideran idoneas para emprender estos estudios, clasificadas en cinco
grandes regiones : a) Artico, b) América del Sur, ¢) Africa, d) Asia y
e) Australasia (incluidas las islas del Pacifico Meridional).

En cada region se menciona un -corto nimero de poblaciones que

ofrecen posibilidades especiales. Esta relacién no trata de ser exhaustiva
ni implica ningtn orden de prioridad, ya que éste variard de unos casos
a otros y segun las preferencias de cada investigador.

: a) Artico !

En Groenlandia los esquimales de Angmagssalik, de Upernivik y
de la region polar; en Canada los esquimales de Igloolik, del Cumberland
Sound y de la Frobisher Bay; en Alaska, los esquimales de Wainwright,
de Kodiak y San Lorenzo, asi como los habitantes de la Isla Pribilof;
en los paises escandinavos y en la URSS, los lapones; en la URSS, los
chukchi y los esquimales. Algunas de las poblaciones citadas ya estan
en estudio.

b) América del Sur

Ya se estin estudiando algunos de los grupos mencionados en el
informe del Grupo Cientifico de la OMS de 1964, entre ellos los guaya-
quis (Paraguay), los ayoreos o moros (Paraguay y Bolivia), los cayapds

(Brasil) y los waicas o yanomamos (Brasil y Venezuela). Seria muy
interesante profundizar las investigaciones sobre estos grupos.
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Ademas, habra que examinar por lo menos otros 200 grupos, entre
ellos los sirionos de Bolivia, los tirios, los ]1varos y los bari (motilones
bravos).

¢) Africa

Africa del Norte : los tedah de las montafias Tibesti; los grupos
sudaneses y, mas al sur, los tuaregs. ‘

Africa central : estd en curso un estudio sobre los pigmeos babingas,
que se extendera mas tarde a grupos vecinos de pigmeos y a las poblaciones
« bosquimanoides ».

Africa oriental : en relacién con los estudios que se estdn efec-
tuando sobre los hadsas, se han de examinar los siguientes grupos vecinos :
los isanzos y los sukuma (bantus agricultores); los mangati (pastores);
" los sandawes y los etiopes montafieses.

Africa del Sur y del Sudoeste : los bergdamara, los hotentotes, los
bosquimanos, los batwa y los rehoboth basters (grupo hibrido).

Africa occidental : los dogones. En la actualidad estan en estudio
los bediks, los coniaguis, los bassarri y los badyanankés.

d) Asia

Asia sudoriental : los yumbris del norte de Tailandia; los semangs
de Tailandia meridional y Malaya; los grupos punan y penan de Borneo;
los negritos, incluidos los bataks y los mamanua, en las islas Filipinas,
y tal vez algunos de los grupos « kubus » de Indonesia (Sumatra e islas
adyacentes). Existen ademas en Asia sudoriental mas de 60 grupos de
agricultores primitivos y varios grupos que habitan en embarcaciones
(mokens y bajaus) que convendria estudiar como poblaciones de interés
genético.

Conviene profundizar el estudio de los ainus de Hokkaido y Sajalin,
asi como el de los aborigenes de Taiwan.

En la India merecen especial atenciéon los grupos del archipiélago
de Andaman que viven de la caza y de la recogida de frutos naturales
(ongis, jarawas, juwais y sentineleses). Entre otras poblaciones intere-
santes figuran los veddas de Ceilan y, en la India, los chenchus, kadares,
irulas, warlis, katkaris, paliyanes, koya-doras y reddis.

e) Australasia (incluidas las islas del Pacifico meridional)

El Comité Australiano del Programa Bioldgico Internacional va a
estudiar los aborigenes australianos de Arnhem Land, que conservan
su modo de vida primitivo. Aun quedan por estudiar los aborigenes del
Desierto del Oeste.

Nueva Guinea sigue poseyendo el mayor numero de grupos intere-
santes para los estudios genéticos. En Nueva Guinea Oriental se estin
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estudiando los fores v otros grupos situados en la regién donde se da
la enfermedad llamada «kuru», los grupos adyacentes de la regién
montafiosa oriental, los kukukukus y los grupos del valle del Markham,
Maprik y del valle del rio Jimmi. En Irian Occidental (Nueva Guinea
Occidental) se estan investigando los danis y las poblaciones asmat y
auyu del interior de la llanura costera meridional. Se han estudiado a
fondo las poblaciones del lago Sentani, y los Comités del Programa
Bioldgico Internacional del Reino Unido y Australia. van a estudiar
también en forma intensiva los grupos proximos a Medang v Goroka.

Ya se ha iniciado el estudio de las poblaciones insulares de Mortlock
y Manus en el territorio australiano de Papua y Nueva Guinea, y el de
ciertos grupos de las islas de Nueva Bretafia, Nueva Irlanda, Buka y
Bougainville. En las islas Salomdn britanicas se han hecho algunos traba-

_jos en Malaita, Rennell, Bellona y Tikopia. Va a procederse al estudio

biomédico continuado de los nativos de Tongariki, Banks y Torres, is-
las del archipiélago de las Nuevas Hébridas. En Micronesia se estian
haciendo estudios en la mayor parte de las islas Carolinas occidentales
y Marianas, incluida la de Guam. También estin en marcha investiga-
ciones sobre las poblaciones polinesias de las islas Kapingamaringi y
Nukuroru.

Pero aln quedan numerosas posibilidades de estudio en Oceania.
Ciertos grupos que estin cambiando de residencia (los tikopians en las
islas Rusell, los habitantes de las islas Gilbert y Ellice en Guadalcanal
y los islefios de Nauru) podrian aclarar la interaccién entre el medio
ambiente y los factores genéticos, asi como los efectos de la emigracion.

4. ORGANIZACION DE LAS INVESTIGACIONES

En muchos de los trabajos anteriores sobre las poblaciones primi-
tivas no se han obtenido suficientes datos médicos, demograficos, genea-
légicos. o antropolégicos para efectuar un estudio tan completo como el
recomendado en las secciones precedentes. Semejante estudio requiere
la colaboraciéon de muchos especialistas en diferentes disciplinas durante
periodos de tiempo muy variables y en lugares relativamente inaccesibles,
por lo cual se ha de preparar y ejecutar con gran meticulosidad.

En la presente reunion se ha considerado que en general son satis-
factorias las indicaciones generales sobre la organizacién de estudios
genéticos en poblaciones primitivas que se dieron en el informe de 1964
del Grupo Cientifico de la OMS.1 No obstante, como se advirtid en dicho
informe, « no hay un plan o esquema Vnico que tonvenga necesariamente
a todos los grupos, enumerados. En el caso de algunos, como ocurre,

1 Org. mund. Salud Ser. Inf. técn.; 1964, 279, 21.
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por ejemplo, con las poblaciones esquimales del Artico o con los aborigenes
de Australia, se conocen ya con detalle suficiente las estructuras culturales,

lingiiisticas, sanitarias y genéticas, lo que permite planear en detalle una

investigacion completa sin necesidad de emprender encuestas preliminares
o estudios piloto. »

Las sugerencias que a contlnuacmn se formulan sobre las distintas
etapas de los estudios completos en nuevos sectores son, con ligeras

modificaciones, las mismas que figuran en el informe de 1964.

4.1 Estudios preparatorios

a) Contactos con las autoridades y' los servicios que tengan juris-

'dicci(’)n sobre el territorio en que habite la poblacién, y establecimiento

cons1gu1ente de una comunicacién ‘adecuada con los funcwnarlos com-
petentes de la adm1mstrac10n local

b) Contactos con los expertos e mvestigadores cientificos que hayan
hecho algun estudio o adquirido alguna experiencia sobre la poblacién
objeto de la encuesta. :

¢) Establecimiento de una bibliografia completa y examen de los

. materiales conservados €n museos.

d) Constitucién de un grupo de expertos que sea el nucleo de los
que vayan a colaborar en las etapas ulteriores del proyecto y que com-
prenda al menos un especialista en cada una de las siguientes disciplinas :
genética humana, ciencias médicas, antropologia social o cultural y
antropologia fisica.

€) Visita preliminar del territorio por un miembro del grupo (que
habra de permanecer vinculado a éste durante largo tiempo) a fin de
que establezca el contacto personal con los funcionarios de la administra-
cién local y con el grupo de poblacion 'y procure entenderse bien con
ellos. Al mismo tiempo informara a la poblacién y a sus personalidades
mas destacadas sobre la naturaleza del estudio proyectado y tratara de
obtener su apoyo. Durante esta etapa, se evaluaran las posibilidades
lingiiisticas de comunicacién y se hard una encuesta sobre los medios
de transporte y sobre los peligros para la salud de los investigadores.

‘4.2 Estudios piloto

El trabajo se vera facﬂltado si el especialista en antropologia cul-
tural o social que participa en el proyecto inicia sus actividades en la
comunidad varios meses antes de que lleguen los demis miembros del
grupo. De ese modo podrd organizar el alojamiento, los medios de tra-
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bajo y transporte, la interpretacion, etc., asi como acoger en el momento
de su llegada a los demas miembros del grupo piloto : por lo menos dos
personas del grupo de especialistas que vayan a ocuparse del proyecto,
con el personal auxiliar que se considere conveniente afiadir. Si es posible,
conviene que al menos uno de estos especialistas sea un médico.

4.3 Estudios en gran escala

Ademas de los expertos en genética humana, ciencias médicas,
antropologia cultural o social y antropologia fisica, se necesitard que
visiten el lugar durante periodos variables otros profesionales dedicados
a especialidades como la lingiiistica, la odontologia, la geografia, la
ecologia, la geologia, la arqueologia, la zoologia, la botanlca la ornito-
logia, la entomologia médica y la agronomia, asi como cualquier médico
especialista cuya colaboracién se pueda conseguir. Los estudios se pro-
longardn a veces mucho tiempo y podran exigir visitas repetidas para
verificar o ampliar observaciones hechas con anterioridad.

Tampoco en este caso es posible precisar bien ni el esfuerzo ni
el tiempo requeridos; pero unos estudios en gran escala como 16s previstos
en el presente informe pueden representar la equivalencia del trabajo de

cuatro investigadores presentes continuamente sobre el terreno durante

dos afios. Convendra ademas tomar disposiciones para que uno perma-

nezca en el lugar durante un afio mas a fin de mantener el contacto con’

la poblac1on y, si procede, repetir algunas observaciones,

En la organizacién de los estudios en gran escala se dedicara la
debida atencién al programa de llegadas y regresos de los investigadores
y en particular a la sincronizacién apropiada de ciertas visitas (para
simultanear, por ejemplo, la presencia de zodlogos y especialistas en ento-
mologia médica), a los transportes del personal y de las muestras, y a la
cooperacién de los laboratorios de base, que es tan importante como todo
lo demés, porque no puede emprenderse un estudio completo con pro-

babilidades de éxito si no se tiene la seguridad de que se va a hacer un

estudio culdadoso y diligente de los materiales recogidos.

4.4 Estudios subsiguientes

Aunque suele ser imposible contar de antemano con créditos sufi-
cientes para prolongar un programa de investigaciones durante varios
afios, importa no olvidar que los estudios subsiguientes permiten recoger
muchas informaciones Tttiles. Es necesario que los organizadores de
estos estudios estén en condiciones de lograr la colaboracién de especialistas
competentes en las enfermedades de importancia comprobada 0 presunta
para la poblacién en estudio.
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5. MATERIAL Y SERVICIOS

La ejecucién de estudios completos como los descritos en secciones
anteriores requiere el empleo de medios de trabajo y de material espe-
cializados. En algunas regiones ya se dispone de estos medios, pero en
otras sera preciso establecer las instalaciones adecuadas o completar
las que ya funcionan. Naturalmente, para ello serd necesario disponer de
suficientes fondos.

Ademas del material corriente, habrd que contar con ciertos apara-
tos especiales como estaciones emisoras y receptoras de onda ultra-
corta, generadores eléctricos e instalaciones portatiles de rayos X. Habra
que atribuir prioridad a la adquisicién de medios de transporte especiales
como lanchas motoras, motores fuera-borda, vehiculos de cuatro ruedas
motrices y aviones.

Ademas, habrd que examinar con especial detenimiento los siguientes
problemas :

5.1 Suministro de reactivos

En la mayor parte de las pruebas para la determinacién de los
grupos sanguineos y de otros antigenos hereditarios presentes en la sangre,
la principal dificultad con que se tropieza es la escasez de reactivos. La
mayoria de ellos, en efecto, s6lo se pueden obtener de sueros de personas
inmunizadas contra el antigeno respectivo y, por consiguiente, en todo
el mundo las reservas son muy limitadas. Tal vez se puedan preparar
algunos de estos reactivos por inmunizacién de animales o con extractos
de plantas; convendria fomentar toda investigacién que pueda aumentar
las existencias de estos productos. ' .

Al mismo tiempo en todos los paises habrd que tratar de obtener
la cooperacion voluntaria de las personas inmunizadas como donantes
de sangre y de conseguir la maxima economia en la distribucién de los
sueros. En la actualidad los- antisueros raros o bien se venden en el
comercio o bien unos investigadores se los ceden a otros a titulo personal.
Seria muy util la creacién de una reserva mundial de antisueros raros
pero, de todas formas, sélo la preparacion de los reactivos en el laboratorio
podra remediar la penuria existente. La técnica mas prometedora es
probablemente el cultivo de linfocitos, pero no es probable que el método
sea utilizable antes de cierto ntimero de afios.

5.2 Muestras de referencia

Para que sean comparables los resultados obtenidos por los dis-
tintos laboratorios en la busqueda de factores sanguineos hereditarios,
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es necesario que pueda disponerse con facilidad de muestras testigo o
de la fraccidn sanguinea que contenga cada uno de los factores en cues-
tiéon. Esto es especialmente importante en el caso de los factores mas
raros y en el de los antigenos cuya determinacion exige reactivos poco
corrientes. :

Lo mejor seria conservar las muestras testigo idéneas (a poder ser
en nitrogeno liquido) en un pequeilo nimero de centros bajo la vigilancia
de una organizacién internacional. Con este fin podria recurrirse -a los
centros de referencia de la OMS correspondientes (véase el Anexo,
pagina  34), .

5.3 Recogida, transporte y conservacion de las muestras

La 'mayor parte de los accidentes v dificultades con que se tropieza
en las encuestas de poblacién sobre factores sanguineos sobrevienen
sobre el terreno y no en el laboratorio. Los métodos de recogida y trans-
porte 'se pueden dividir en dos grandes categorias : los basados en la
refrigeracion ordinaria y los que requieren el empleo de nitrogeno liquido.

5.3.1 Métodos basados en la refrigeracion ordinaria

Lo mejor es tomar las muestras por puncién venosa y, siempre en
circuito cerrado, pasarlas a un recipiente estéril que en las horas siguientes
se refrigerard a +4°C y antes de tres dias se enviara al laboratorio de
analisis. Las principales causas de deterioraciéon de la muestra son :

@) El mantenimiento prolongado sin refrigeracién, bien inmediata-
mente después de la toma o bien durante el transporte (naturalmente
el problema es especialmente grave en los climas tropicales);

b) la contaminacion, que en general sobreviene durante la toma o
durante el transporte en un recipiente abierto;

‘ ¢) la solidificaciéon por congelacidn (por transporte en un comparti-
mento del avion falto de calefaccién o, mas raramente, por uso indebido
de la nieve carbonica o conservacién en congelador).

En la préctica resulta especialmente indicado el uso de los « vacu-
tainers » o de otros colectores similares que permiten tomar varias mues-
tras con una sola puncién y siempre en circuito cerrado. Pueden asimismo
utilizarse bolsas de plastico; la sangre se toma con una sola aguja que va
conectindose sucesivamente a distintas bolsas. En cualquier caso, el
recipiente no se abrira hasta su llegada al laboratorio de analisis.

En muchos casos pueden utilizarse « vacutainers» de 10 ml con
0,1 ml de edetato de potasiol al 30%. Si van a estudiarse las enzimas

1 Sal potasica del 4acido etilenodiaminotetracético.
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de los hematies o bien si se espera que el transporte sea rapido puede
agregarse 1,5 ml de solucién de citrato de dextrosa acido (CDA) por
cada 10 ml de sangre.

Si hay necesidad de separar el suero del plasma de la muestra de
sangre contenida en el «vacutainer », se transferira directamente a un
segundo « vacutainer » en el que previamente se ha clavado una segunda
aguja que permite el paso del aire. ,

Todos los recipientes llevardn su numero de serie, los de vidrio
grabado con diamante y los sacos de plastico impreso de fabrica. Este
sistema de identificacién parece el mas apropiado para evitar errores
irreparables; la necesidad de este sistema ha quedado demostrada en
muchos casos en los que una parte,. o incluso la totalidad, de las mues-
tras de un lote de expedicién resultaron inidentificables a la llegada, por
ejemplo por ser ilegibles las et_iquetas a causa del agua procedente de
la fusion del hielo.

Las muestras se colocaran en, embala]es aislantes, por ejemplo en
termos, si bien las cajas de. poliestireno tensado poseen casi el mismo
poder aislante y son mucho mas ligeras y cémodas. Estos embalajes
comprenderan un saco de polietileno resistente lleno de hielo; si el
trayecto ha de ser largo, habra que prever su renovaciéon (a poder ser
reemplazando el embalaje entero por otro ya preparado). S6lo en casos
excepcionales estd justificada la fecogida de muestras en regiones situa-
das a maés de una jornada - de Vlaje del punto de partlda de la linea de
transporte.!

Cada envio llevara las s1gulentes etiquetas. impresas, unas para
pegar en el embalaje y las otras para atar e indesgarrables :

. a) Etiquetas con las sefias y el nfimero de teléfono del laboratorio
destinatario y. con el ruego de que se telefonee a la llegada al aeropuerto
de destino;

b) Etiquetas rojas y muy visibles con la inscripcion : « Muestras
de sangre — Urgente — Fragil »;

1 En general es importante que una misma compaifiia de lineas aéreas se encargue
del transporte de las muestras, pues con frecuencia en los aeropuertos de enlace se pro-
ducen retrasos prolongados que pueden tener consecuencias desastrosas. Por consiguiente,
conviene que uno de los miembros de la misién entregue personalmente las muestras
a un empleado de la compafiia que.va a encargarse de la mayor parte del transporte,
aun cpando para ello le sea necesario hacer uso de una linea aérea local. También se
puede organizar de forma que un miembro del personal de la expedicién entregue las
muestras en las oficinas de la linea aérea local y un segundo miembro vigile €] transbordo.
Todas estas precauciones son costosas pero a veces el no tomarlas ha dado lugar a un
grave deterioro de la mayor parte de las muestras expedidas, con la consiguiente pérdida
de miles de ddlares. Ademas habra que ponerse de acuerdo sobre todos los detalles del
transporte con algin funcionario superior del aeropuerto de salida, a ser.posible el
propio director. Es preciso asimismo adoptar de antemano todas las disposiciones
necesarias para asegurar la entrega rapida de las muestras al laboratorio destinatario,
excepto si se trata de compaiiias de transporte aéreo que hayan demostrado poseer -
unos servicios de entrega eficaces.



INFORME DE UN GRUPO CIENTIFICO DE LA OMS 27

. ¢) Etiquetas con la advertencia : « Muestras de sangre en recipientes
de vidrio fragiles. Manténganse en hielo o en refrigerador a una tem-
peratura comprendida entre +4°C y —10°C. NO CONGELAR. Man-
ténganse siempre en una parte del avion con calefaccion. Evitese todo
recalentamiento ». :

La persona que lleve las muestras al aeropuerto ird provista de
instrucciones escritas claras y de evidente caracter oficial sobre las
condiciones de tramsporte, tanto para su propia referencia como para
mostrarlas a las autoridades del aeropuerto.

El laboratorio de analisis debe poseer una dlrecmon telegrafica y
ademés, se hara todo lo posible para que también la tenga el grupo que
trabaja sobre el terreno. Seria util preparar de antemano una clave
telegrafica. Cuando se envien las muestras, se mandara al mismo tiempo
al laboratorio de ensayo un telegrama en el que se especifique el numero
del vuelo, el numero de muestras y, si es necesario, su naturaleza. A su
vez, el laboratorio destinatario comunicard la fecha de recepcion, el
estado en que se han recibido las muestras y, si procede, instrucciones
sobre la manera de evitar los errores cometidos en la recogida o el
transporte. Todas las notas y cartas que se escriban sobre el terreno se
haran en duplicado, de forma que se envie una copia -al laboratoric y
el grupo conserve otra. Lo mejor seria preparar la lista de muestras por
triplicado para enviar un ejemplar con las muestras, otro independien-
temente por correo aéreo y conservar el tercero.

Con todo detalle se prepararan instrucciones escritas que se repartiran
entre el personal encargado de la recogida para que las consulte en caso
de duda. En esas instrucciones se pueden explicar los métodos habituales
de recogida, refrigeracién, conservacion y transporte, asi como una
indicacién de los problemas méas frecuentes en las distintas situaciones
con distintas sugerencias para resolverlos.

5.3.2 Empleo del nitrégeno Iz’qluido en el transporte

A¥in no se conoce ningin método que sea satisfactorio desde todos
los puntos de vista. Hasta ahora se ha venido confiando sobre todo en
el método de Huntsman y cols.,! basado en la adicion de polivinil-
pirrolidina - (PVP). "Este método da buenos resultados tanto con los
antigenos de hematies como ¢on las enzimas cuando todas las mani-
pulaciones se efectuan en el laboratorio, pero cuando las muestras se
toman sobre el terreno siempre surgen dificultades’ en las pruebas con
antigenos eritrociticos (especialmente la prueba de la- antiglobulina) vy,

en algunos casos’ aunque no en todos, las enzimas se deternoran

1 Huntsman, R. G., Hurn B A.L, Ikin, E. W., Lehmann H. yledell J. (1964)
Transfusion, 4, 354.
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Convendra ensayar nuevos métodos en el laboratorio y, segun los
resultados obtenidos, un técnico de laboratorio experto y buen cono-
cedor de las condiciones locales podra efectuar luego un.amplio ensayo
de recogida sobre el terreno a fin de determinar cual es el aditivo mas
adecuado y la mejor forma de emplearlo. Ademas del método de la
PVP, debiera ensayarse el método de la glicerina o alguna de sus modi-
ficaciones.! Para este trabajo podrla ser necesario el apoyo de una
orgamzacwn internacional.

5.3.3 Conservacién prolongada en nitrégeno liquido

El método primitivo de conservacion de pequefias muestras de
hematies enteros en nitrégeno liquido es el que se emplea de ordinario
para mantener las series de globulos rojos de referencia. Mas recien-
temente se han puesto en practica en distintos laboratorios otros méto-
dos, como los basados en el empleo de la PVP, del dimetilsulféxido
(DMSO) y de la glicerina para la conservacion de glébulos rojos, glé-
bulos blancos, etc. El empleo del nitrogeno liquido estd supeditado a
la posibilidad de utilizar métodos seguros de congelacion y descongelacion

~adaptables al objetivo que se pretenda.

A. juzgar por la experiencia del ultimo decenio, cabe suponer que
una vez que se hayan perfeccionado esos métodos se podran conservar
los materiales bioldgicos durante periodos hasta de 50 afios sin ningtin
deterioro perceptible. Por consiguiente, se podra disponer de materiales
como glébulos rojos, glébulos blancos, fibroblastos o incluso tejidos
enteros que atin estén frescos muchos afios después de recogidos. De
esta forma alin se podran estudiar todos los mdlcadores genéticos varios
afios después de la recogida de las muestras. :

Convendria pues estudiar la posibilidad de crear instalaciones
regionales de almacenamiento .provistas de un sistema completo de
registro y comunicacién selectiva de datos.

5.4 Laboratorios de anilisis

Mediante la concesién de un apoyo financiero superior convendria
que los principales centros internacionales y los laboratorios de referencia -
de la OMS ampliaran sus instalaciones de anélisis.

Ademés, a fin de poder emprender a escala local investigaciones
de laboratorio mas completas, convendria enviar a especialistas a paises
en desarrollo para que formen alli personal de laboratorio; los laborato-
rios de referencia podrian consagrarse asi a determinaciones mas pre-
cisas. Las instalaciones de laboratorio requeridas para el estudio de la

1 Krijnen, H. W. et al. (1964) Vox Sang. (Bdsel), 9, 559-572.
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hemoglobina y de la glucosa-6-fosfato deshidrogenasa han sido ya
examinadas en los informes de dos Grupos Cientificos de la OMS.1

Un pequefio numero de laboratorios de bioquimica interesados mas
en la bioquimica y la genética formal de las enzimas eritrociticas que
en las encuestas de poblacién se han puesto rapidamente en condiciones
de trabajar sobre esas enzimas. En todo el mundo son muy pocos los
laboratorios que estan en condiciones de emprender encuestas com-
pletas sobre enzimas y, ademds, su capacidad de trabajo esta estric-
tamente limitada. Se han hecho algunos ensayos de repartir las muestras
entre varios laboratorios, cada uno de los cuales procede al analisis de

un pequefio numero de sistemas, o incluso de uno solo. Este « reparto

de muestras », utilizado también para el analisis de otros sistemas dis-
tintos de los enzimaticos, puede retrasar mucho la pubhcacmn de los
resultados definitivos.

‘En lo que respecta a las haptoglobinas, las transferrinas y los grupos
Gec, la situacion es bastante semejante si bien probablemente es un poco
mas elevado el numero de laboratorios que hacen encuestas de poblac1on,
aunque sean de alcance limitado.

Asi pues, es necesario conceder mayor atencién a la creacion de
laboratorios capaces de proceder a estudios en gran escala sobre enzi-
mas (o a la ampliacién de los existentes), asi como a los métodos de
explotacién de los resultados obtenidos por distintos laboratorios en el
curso de una misma encuesta.

5.5 Medios de transporte internacional de muestras biologicas

Gran numero de muestras de sangre se han deteriorado a causa de
los retrasos sufridos en las fronteras internacionales y de la falta de
medios adecuados para el trinsito a través de los paises de paso. Seria
muy conveniente que las autoridades concedieran facilidades especiales
para el transito rapido de las muestras bioldgicas perecederas (v.g., las
de sangre), a través de sus territorios o de sus fronteras, y que se pon-
gan dichas facilidades en conocimiento de los 1nvest1gadores y de los
funcionarios competentes.

El Grupo recomienda que la OMS estudie los acuerdos ya existentes
para facilitar el transporte de muestras bioldgicas a través de los pafses
y de unos paises a otros y que favorezca el establecimiento de nuevos
acuerdos sobre esta materia. En vista de la importancia que estos acuer-
dos tienen para las operaciones del Programa Biolégico Internacional, el
Grupo propone que en esta esfera la Organizaciéon actie de consuno
con el Consejo Internacional de Uniones Cientificas.

1 Org. mund. Salud Ser. Inf. técn., 1966, 338; 1967, 366
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6. ANALISIS DE LOS DATOS

Es necesario disponer de una gran variedad de servicios y medios
para el analisis de la informacién obtenida. Ha de tenerse en cuenta que
la mayor parte de los datos procedentes de los estudios sobre grupos
primitivos se analizan en un numero relativamente: pequefio de centros,
por lo que mas que adquitir mejores instalaciones de célculo lo que se
necesita es facilitar el acceso a los programas existentes y dar a conocer
sus posibilidades. Por otra parte, en todo estudio sobre las instalaciones
existentes habra que tener también en cuenta el material electromecénico.

Los programas de calculo automatlco pueden cla31ﬁcarse en tres
categorias : -

a) programas estadisticos generales;

b) programas especiales de interés para el estudxo de la genetlca de
grupos primitivos, y , : -

¢) otros programas especiales.

a), Programas estadisticos generales .

Los centros de calculo automatico disponen de programas esta-
disticos generales, pero el Grupo ha cons1derado que no es misién suya
entrar en detalles sobre esta materia.

b) Programas especiales de interés para el estudio de la genética de
grupos primitivos

Se precisan los siguientes tipos' de programas de servicio :

‘1) Tabulacion y andlisis demograﬁcos tabulacion de los datos
sobre fecundidad, mortalidad, ‘morbilidad, 10ngev1dad y otros datos de
interés demografico; ana11s1s de los mov1m1entos mlgratonos
- 2) Tabulacion y andlisis genealogzcos Establccmnento de genea-
logias a partir de informaciones demograficas e incluso mas tarde gené-
ticas; calculo de la endogamia y de otros coeficientes; revision de datos
genealdgicos anamnésicos almacenados; establecimiento automatico de
lineas genealdgicas; comprobacién = automéitica de la coherencia, y
comparacmn con las informaciones demograficas.

3) Andlisis de segregacién: anélisis de la segregac1on genética y
busqueda de inconsistencias causadas. por falsa atribucién de Ila
paternidad o por errores de registro. _ .

4) Cdlculo de la frecuencia de genes: célculo de las frecuencias de
genes a partir de muestras de individuos emparentados o no emparentados
entre si; determinacién de parimetros generales.
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5) Andlisis filogenético: investigacion de la heterogeneidad en las
frecuencias de genes; calculo de las distancias genéticas entre pobla-
ciones y distancia determinada mediante datos antropométricos o de
otros tipos; construccién y establecimiento automaticos de filogenias y
de mapas de distribucién de genes. o '

La mayor parte de estos programas existen ya, a veces en distintas
versiones, y el Grupo recomienda que se adopten las medidas necesarias
para cerciorarse de que :

1) no hay duplicaciones de las investigaciones y de que, si estan

en marcha programas que tienen la misma finalidad, éstos son objeto
de comparacmnes criticas;

2) existen normas sobre la preparacion de los datos destinados al
anélisis electrénico;

3) existe un sistema organizado de difusién de informaciones
sobre las funciones y la disponibilidad de programas y de servicios de
programacion en las esferas antes citadas;

4) los investigadores tienen "acceso a los programas y a las
instalaciones de calculo automatico; .

5) los genetistas tienen posibilidades para iniciarse en las técnicas
de analisis de datos;

6) se ha adoptado un lenguaje de programacién uniforme.

Para conseguir 10s‘objetivos>seﬁalados en los puntos 1) a 5) lo
mejor serd designar unos centros regionales de calculo automatico que
estén dispuestos a recibir a los visitantes que deseen utilizar sus pro-
gramas y sus instalaciones de calculo, dar a estos centros la asistencia
debida y establecer un servicio de intercambio de informaciones sobre
programas e instalaciones de calculo automatico.

El Grupo parte del principio de que en la mayor parte de los casos
el alquiler de la calculadora sera gratuito o practicamente gratuito.
No obstante, se precisard ayuda para las visitas de los investigadores,
para la programacion y para la capacitacion de los genetistas en materia
de anlisis de datos. La designacion por la OMS de centros regionales
permitirfa asegurar la cooperacion de éstos (que cederian con mas
facilidad el tiempo de calculadora’ ‘necesario) y ademas contribuiria a
elevar la calidad tecnlca y estlmulana el interés respecto a los sectores
de mvestlgacmn proplos de cada centro. El Grupo recomienda pues
que la OMS examlne la conveniencia de designar tales centros.

El Grupo propone la adopcién del FORTRAN IV como lenguaje
basico de programacion y que, si éste no es aplicable por razones locales,
se recurra a otras variantes del FORTRAN.
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¢) Otros programas especiales

En ciertos casos pueden necesitarse otros programas, por ejemplo
para el estudio de los enlaces genéticos, el analisis automatico de cario-
tipos y la correlacién de registros. Estos programas estin ya en marcha
en cierto ntmero de centros espeCIallzados a los que se puede pedir
asesoramiento.

7. FORMACION DE INVESTIGADORES

Existe una penuria general del personal técnico necesario para los
estudios multidisciplinarios que se proponen y, en particular, de especia-
listas en genética humana, serologia, nutricién, antropologia social y
lingiiistica. El Grupo recomienda que la OMS, mediante su programa de
becas y de bolsas de estudios, favorezca la capacitacién y el intercambio
internacional de estudiantes en todas estas materias; importa especialmente
que los interesados conozcan la existencia de estas posibilidades. El
Grupo propone asimismo que se pida al Comité Especial del Programa
Biolégico Internacional que, valiéndose de sus medios -ordinarios de
difusién, transmita informaciones sobre los breves cursos técnicos que
: de vez en cuando organizan diversas instituciones. ‘

8. RELACIONES DEL GRUPO DE INVESTIGACION
CON LA POBLACION ESTUDIADA !

Todo grupo de investigacion tiene que cumplir ciertas obligaciones
morales con la poblacion estudiada. El investigador "estd en todo
momento obligado a atenerse a las consideraciones legales y éticas que
deben regir la conducta de todos los que se dedican a la investigacién
médica y biolégica. Es -indispensable establecer y mantener buenas
relaciones con la poblacién durante cada visita de estudio y después.
Por la experiencia ya adquirida, se sabe que conviene atribuir especial
importancia a los siguientes factores :

. a) El respeto a la vida privada y a la dignidad de la persona ha
de ser constante; ha de observarse la regla del anonimato en las publi-
caciones; la comodidad y la manera de ser del sujeto deben recibir la
consideracion debida : hay personas, por ejemplo, que se resisten a
hacer cola o a ser reconocidas o interrogadas en presencia de otros.

1 La presente seccion reproduce con ligeras modlﬁcacmnes la ya pubhcada en Org.
mund. Salud Ser. Inf. técn., 1964, 279, 27.
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Habra que procurar que una misma persona no tenga que someéterse a
un numero excesivo de examenes de una sola vez.

b) La participacion de los sujetos en la encuesta, asi como cual-
quier servicio que presten, deben ser recompensados satisfactoriamente.
La naturaleza de la recompensa tendra que ser objeto de consideracion
cuidadosa. El consejo de las autoridades locales puede ser utilisimo a ese
respecto y en general para evitar las ofensas originadas por lgnoran(:la
de las costumbres.

¢) Conviene' que las poblaciones locales obtengan un beneficio del
estudw en forma de asistencia médica, odontolégica y de otra clase.

d) El mantenimiento de buenas relaciones sociales habra de acen-
tuarse en la forma que mejor convenga al caso, asistiendo, por ejemplo,
en momento oportuno a comidas en familia o dando' y recogiendo
informaciones de interés.

€) En todos los grupos de poblacién hay quienes saben mas que
los otros, sea porque conservan mejor la tradicién oral, sea porque
han adquirido un conocimiento mas sistematico de los fenémenos natu:
rales y de su interpretacion. Consultar con ellos y recoger las infor-
maciones que pueden communicar suele tener utilidad inmediata enlas
relaciones con la poblacién y permite comprender mejor los resultados
y satisfacciones que ésta twltima obtiene. Los materiales asi recogidos
contribuyen a esclarecer la historia de una cultura y, por lo tanto, la
evolucion biolégica correspondiente.

/) Habréd que proceder con el maximo cuidado para salvaguardar
la integridad cultural del grupo estudiado y tomar cuantas precauciones
sean necesarias para impedir que la presencia y las actividades del grupo
de investigacion perturben su continuidad.



Anexo

CENTROS DE REFERENCIA DE LA OMS
SOBRE GENETICA HUMANA

La. OMS ha establecido una red de centros de referencia interna-
cionales y regionales con el objeto de fomentar el empleo- de materiales
y métodos normalizados, asi como de estimular las investigaciones y la
colaboracién sobre los problemas que planteen las act1v1dades de refe-
rencia de los centros. Esos centros pueden aportar una valiosa contri-
bucién a las investigaciones sobre genética humana, en especial a las
que exigen la identificacién de variantes antigénicas sobre las super-
ficies de las células o de variantes bloqulmlcas en los te_]ldOS y liquidos
organicos humanos. '

En relaciéon con las diversas -actividades relacionadas con el pre-
sente informe se han des1gnado los siguientes centros de referencia de
la OMS : : c

Laboratorio Internacional de. Referencia de Grupos Sanguineos

Laboratorio - de Referencia- del Consejo de Investigaciones: Médicas
para la' Determinacién ‘de Grupos Sanguineos, ‘Instituto Lister de
Medicina Preventiva, Londres, Inglaterra

Centro Internacional de Referencia para los Factores Genéticos de las .
Inmunoglobulmas Humanas ,
Centro Departamental de Transfuswn Sanguinea y de Genética Humana,
Ruan, Franma
Centros Regionales de Referencia para los Factores Genéticos de las
Inmunoglobulinas Humanas '

Departamento de Microbiologia Médica, 'Universidad de Lund, Suecia
Departamento de Biologia, Western Reserve University, Cleveland,

Ohio, Estados Unidos de América
Centro Internacional de Referencia para Hemoglobinas Anormales

Servicio de Investigaciones sobre Hemoglobinas Anormales del Consejo
de Investigaciones Médicas, Departamento de Bioquimica, Universidad
de Cambridge, Inglaterra.

Centro Internacional de Referencia para Grupos de Proteinas Séricas

Departamento de Zoologia, Universidad de Texas, Austin, Tex., Estados
Unidos de América
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Centro Internacional de Referencia para la Glucosa-6-Fosfato Deshi-
drogenasa

Departamento de Medicina — Genética Médica, Universidad de
Washington, Seattle, Wash., Estados Unidos de América

Centros Regionales de Referencia para la Glucosa-6-Fosfato Deshi-
drogenasa

Departamento de Hematologia, Hospital Nacional Tel-Hashomer, Israel
Subdepartamento de Hematologia, Hospital Universitario, Ibadan, Nigeria






