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FormasFormas artificialesartificiales,,
se se modificanmodifican peropero
la la unidadunidad no no evolucionaevoluciona

En En laslas especiesespecies, en el hombre,, en el hombre,
el el individuoindividuo se se adaptaadapta y y 
la la especieespecie evolucionaevoluciona



Corrientes de Pensamiento BiolCorrientes de Pensamiento Biolóógico gico 
(Ernst (Ernst MayrMayr))

Primera corriente – Biología funcional
Las preguntas van precedidas por un CÓMO: 
El biólogo funcional se pregunta, ¿cómo funciona un órgano? 
¿cómo se comunican las células? ¿cómo interactúan las 
moléculas? 

Segunda corriente – Historia natural
Las preguntas van precedidas por un POR QUÉ:
El biólogo evolucionista se pregunta, ¿por qué una especie 
sigue un proceso determinado, especialmente en sus 
adaptaciones y en sus variaciones?

Definición de Enfermedad

¿Qué entraña el nombre de una enfermedad?
VERSIÓN NOMINALISTA O FISIOLÓGICA

En el discurso médico el nombre de una enfermedad se refiere a la suma de 
fenómenos anómalos desarrollados por un grupos de individuos en asociación con 
una característica o características comunes por las que difieren de la norma para su 
especie de tal modo que les confieren una desventaja biológica. 

¿Qué es una enfermedad?
VERSIÓN ESENCIALISTA U ONTOLÓGICA

Mentalidades del
siglo XIX

Fisiopatológica Etiopatológica Patología celular
Patología social

Anatomoclínica

Patología molecular



Dos Visiones de la EnfermedadDos Visiones de la Enfermedad
Visión ESENCIALISTA:
la individualidad es la de la CLASE, el paciente es el 
“caso clásico”
quintaesencia del pensamiento tipológico
el cuerpo como una máquina, dónde y cómo se ha “averiado”
Osler se pregunta: ¿Qué enfermedad padece esta 
persona y cómo puedo tratarla?

¿Cómo y por qué este ser humano en particular está enfermo, qué tratamiento es 
apropiado para su peculiar constitución y qué diferencia este paciente de otros de la 
población a la que pertenece?  

Visión NOMINALISTA:
la enfermedad es de individuos no adaptados a sus   
experiencias, que se representan a sí mismos
pensamiento poblacional, diversidad de individuos
Garrod se pregunta: ¿por qué esta persona padece 
esta enfermedad?

Enfermedad e IndividualidadEnfermedad e Individualidad

La individualidad es la de los genes únicos de cada persona, su desarrollo y 
sus experiencias conductuales y sociales, y las causas inmediatas que 
precipitan la enfermedad se perciben como derivadas de la convergencia de 
procesos biológicos y culturales canalizados a través de la familia mediante la 
herencia tanto los genes como de los hábitos.

Garrod ve la enfermedad como una consecuencia 
de alguna INCONGRUENCIA entre la individualidad 
del paciente y sus condiciones o circunstancias 
vitales. La posición nominalista se basa en un 
pensamiento poblacional, enfatiza la variación 
individual en la constitución biológica del paciente 
y, sin menospreciar las causas próximas, busca el 
origen en causas remotas derivadas de la historia 
biológica y cultural.



OslerOsler vsvs GarrodGarrod

Pensamiento nominalista
Aproximación poblacional (individuos)
Variación individual
Causas remotas (historia biológica y cultural)

Pensamiento esencialista
Aproximación tipológica
Semejanza entre los casos, 
media como oposición a dispersión

Causas próximas

Niño con Hemofilia A

Trauma óseo TransfusiónAccidente Infección VIH

Gen y mutaciones MutagénesisEficacia reproductiva

fitness

Cromosoma X

Coagulación

Segregación

Reglas de tráficoConducta
antisocial

Motivos para
donar sangre

Infección VIH

CAUSAS PRÓXIMAS

CAUSAS REMOTAS



IndividualidadIndividualidad y y evolucievolucióónn

• “Si la individualidad se expresa en 
la especificidad de los alelos que
constituyen el genotipo y en la 
trayectoria del desarrollo, 
determinados por la congruencia
de los productos junto con la 
experiencia del ambiente, entonces
el potencial para que la 
enfermedad aparezca subyace en 
las incongruencias entre una
homeostasis portadora del sello de 
la filogenia, la ontogenia y la 
experiencia y las condiciones en las
cuales se desenvuelve un sistema
abierto como es el caso del ser 
humano.”

B. Childs 
Genetic Medicine, 

A Logic of Disease, 1999

“Error congénito”

“Individualidad química”

Variación como
unidad de la homeostasis

El concepto de enfermedad se 
puede asentar en la selección

natural y la evolución

Causas remotas

Causas próximas

Evolución y selección natural
Incongruencia

Patogénesis

Tratamiento

Filogenia (genes)
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Pensamiento mPensamiento méédico: dico: 
CONCEPTOSCONCEPTOS

Modificado de B. Childs 
Genetic Medicine, A Logic of Disease, 1999

Visión esencialista
(W. Osler)

Visión nominalista
(A. Garrod)

Visión ecológica
(socio-poblacional)

Objeto de interés El cuerpo como 
máquina

Individuo El colectivo de 
individuos

Causas Próximas o 
inmediatas

Remotas Compartidas

Pensamiento Tipológico-
reduccionista

El individuo de una 
población

El individuo en la 
población

Individualidad Miembro de una clase Uno mismo 
(unicidad)

El individuo social

Foco Genotipos/órganos Fenotipos (modos de 
enfermar)

Modo de estar en la 
población

Tiempo No histórico Histórico Histórico/evolutivo

Evolución Irrelevante Fundamento del 
individuo

Fundamento de la 
especie

Pensamiento mPensamiento méédico: dico: 
CONSECUENCIASCONSECUENCIAS

Modificado de B. Childs 
Genetic Medicine, A Logic of Disease, 1999

Vísión esencialista
(W. Osler)

Visión nominalista
(A. Garrod)

Visión ecológica 
(socio-poblacional)

Variación Discreta Continua Compartida

Aprox. experimental Analítica Sintética Holística

Relación con el 
ambiente

Genes vs experiencia 
vital

Genes junto con 
experiencia vital

Genes junto con 
experiencia social

Aplicación Especialización General, atención 
primaria

Multidisciplinar

Manejo Terapéutico Preventivo (concepto 
restringido)

Preventivo (concepto 
amplio)

Educación vs
entrenamiento

Entrenamiento Educación 
(antropológica)

Educación 
(sociológica)

Coherencia Dispersante Unificadora Integradora



La La variacivariacióónn del del genomagenoma comocomo sustratosustrato de la de la 
medicinamedicina individualizadaindividualizada y la y la medicinamedicina evolutivaevolutiva

La selección natural es el 
proceso responsable de la 
multiplicación de unas variantes
y de la eliminación de otras,
dependiendo de sus efectos
adaptativos en los organismos

La variación genética
aparece por medio
de la mutación y de 
la recombinación

La evolución condiciona las causas remotas
de la enfermedad derivadas de la historia
biológica y cultural

Fenotipos
adaptativosProceso histórico

CNVs,
Variaciones 
en número 
de copias

SNPs,
Polimorfismos 
de nucleótido 
único



Leptina

Jak2

Stat3

Anorexigénico

OBESIDAD

SOCS3

Orexigénico

GenGenéética y Paleontologtica y Paleontologííaa

Diferencias genDiferencias genééticas entre grandes grupos poblacionalesticas entre grandes grupos poblacionales

Mapa genMapa genéético del factor Rh negativotico del factor Rh negativo

Cavalli-Sforza LL. En: El lenguaje humano, Temas 5, Investigación y Ciencia



ÇÇATAL HATAL HÜÜYYÜÜKK
Anatolia (actual TurquAnatolia (actual Turquíía)a)

SecuenciaSecuencia de lasde las
transformacionestransformaciones

linglingüíüísticassticas

DifusiDifusióónn de la agriculturade la agricultura
ParalelismoParalelismo??

Kendrew C. En: El lenguaje humano, 
Temas 5, Investigación y Ciencia

Las Las lenguaslenguas
INDOEUROPEASINDOEUROPEAS

Kendrew C. En: El lenguaje humano, 
Temas 5, Investigación y Ciencia



NeolNeolííticotico
SSííndrome de Usher 2Androme de Usher 2A
c.2299delG

204 – 245 generaciones 
(95% intervalo de confianza)

3.500 – 4.000 años a.C. 

Aller et al. Eur J Hum Genet 2010

Enfermedad de HuntingtonEnfermedad de Huntington
Expansión triplete CAG

500 generaciones 
2.700 – 8.000 años a.C. 

García-Planells et al. Hum Mutat 2005

- 54

- 30

- 20

- 15

No. de CAG

CMT4ACMT4A

• Neuropatía periférica grave,

• Autosómica recesiva (casos
más leves dominantes)

• Disfonía con parálisis de
cuerdas vocales

• Mutaciones en el gen GDAP1
en el cromosoma 8q21

Cuesta et al. Nature Genet 2002
Sevilla et al. Brain 2003



Q163X

Núm. de generaciones = 1650
(~ 33.000 años)

Claramunt et al. J Med Genet 2005

Origen y Origen y ééxodoxodo de la de la poblacipoblacióónn RomanRomaníí

Mar
Caspi

Mar Negre

India

Turquia

8,5 g (95% IC 8,86-10,81)

~ 200 años

R1109X en el gen R1109X en el gen SH3TC2SH3TC2 –– CMT4CCMT4C

Claramunt et al. Clin Genet 2007



Visión nominalista:
Enfermo = individuo 
Causas remotas 
Individuo en una población
El enfermo como uno mismo
Atención general, primaria

Visión esencialista:
Enfermo = “máquina averiada”
Causas próximas 
Pensamiento tipológico,

reduccionista 
El enfermo como caso típico, 

miembro de una clase
Atención especializada

Homeostasis
= medio interno

Ecosistema
= casa común

Visión ecológica:
Colectivo de individuos
Causas compartidas
Individuo de una población
El individuo social
Atención integral, multidisciplinar

Visión evolutiva (darwiniana): 
Población, causas históricas y evolutivas, especie, poblaciones
Compresión integral, biológica, conductual, cultural, histórica, ADAPTATIVA, de los modos de 
enfermar

MUCHAS GRACIAS 
POR VUESTRA ATENCIÓN

UGMM


