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* "Ancestría"

* Fenotipo

* Riesgos para enfermedades



Orígenes geográficos (ancestría) de mi genoma



El ADN mitocondrial presenta una estructura geográfica muy marcada...



... y el cromosoma Y también



...pero estos marcadores representan sólo una peque ña
parte de nuestro genoma, y de nuestros antepasados



Diversidad genética en Brasil



...pero un 28% de los brasileños
blancos llevan secuencias de
mtDNA de origen africano!

Diversidad genética en Brasil



Pero ahora podemos acceder al genoma entero (o casi)



...lo que ha llevado el análisis al nivel individual

Li et al. Science. 2008 Feb 22;319(5866):1100-4. 



Li et al. Science. 2008 Feb 22;319(5866):1100-4. 



Lao et al Curr Biol. 2008 Aug 26;18(16):1241-8 



Novembre et al. Nature. 2008 Nov 6;456(7218):98-101 



Fenotipos dentro de la variación normal:

- Estatura 
- Color de piel, ojos, cabello
- Pelo liso / rizado
- Sabor amargo PTC
- Reacción a la ingesta de alcohol
- Persistencia de la lactasa
- Tipo de cerumen
- Síndrome ACHOO
- Anosmia del espárrago
.
.
.



Aplicación clara en genética forense: ¿Podríamos reconstruir un retrato robot
del sospechoso a partir de una muestra biológica dejada en el escenario del crimen?



Estatura: aunque se han enconrado algunos QTLs, la mejor manera de predecir
la estatura de un individuo sigue siendo la media de la de sus padres.

Gudbjartsson et al. (2008) Nat Genet 40:609-615

"The estimated effects per allele of these variants ranged between 0.3 and 0.6 cm and, taken together, 
they explain around 3.7% of the population variation in height. "



Pigmentación: piel



Genes y SNPs de pigmentación en humanos

Sturm et al. Human Molecular Genetics, 2009, Vol. 18, Review Issue 1 R9–R17



Color del cabello: sólo se conocen con certeza las
bases genéticas del pelo rojo

MC1R↓ ⇒ feomelanina (no eumelanina)
pelirrojos o rubios rojizos
piel clara y pecosa
riesgo cáncer de piel↑
sensibilidad al dolor↓



Color de ojos:

básicamente determinado, aunque de manera muy
compleja, por la variación en el gen OCA1.

Duffy et al., Am. J. Hum. Genet., 80:241-252, 2007 



Enfermedades:

- mendelianas: raras, pero altamente predictibles. Ligamiento

- complejas: muy comunes, pero poco predictibles. Asociación



GWAS con 3000 casos y 3000 controles



Los resultados de los GWASs explican sólo una parte relativamente pequeña
de la heredabilidad de las enfermedades complejas

Manolio et al. Nature. 2009 Oct 8;461(7265):747-53 



Genómica individualizada y empresa: el modelo "directo al consumidor"



Al menos existen 32 empresas que ofrecen estimación
de ancestría con mtDNA y/o cromosoma Y y/o algunos
marcadores autosómicos



Y tres empresas ofrecen ancestría y salud con análisis de
>1.000.000 SNPs


