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1 El cara y sello, el nacimiento.

Afortunadamente el quehacer cultural de nuestro paifs, ensena a temprana
edad, a nuestros ninos y ninas, que el cara y sello se reparte en un 50%
para cada lado en el lanzamiento de una moneda. Y lo mismo ocurre con el
lanzamiento de un dado, la probabilidad de obtener un determinado valor del
dado casi siempre la respuesta es "uno sobre seis”. La naturaleza gusta de
jugar con la moneda y los dados a pesar del texto de una carta que escribié
Einstein: ”Dios no juega a los dados”, refiriendose que, en ese entonces y
mientras tanto, en la Mecédnica Cudntica se tenfa que aceptar la Teorfa de las
Probabilidades para sus célculos y explicaciones, y la ciencia debia esperar
un supuesto modelo matemdtico "mejor” para explicar lo pequnisimo del
mundo. Se equivocaba el gran Einstein, el soporte matematico de toda la
mecénica cudntica es precisamente la Teorfa de las Probabilidades.

El sexo de una guagua (de un bebé en términios chilenos, por si hay
estudiantes de otras latitudes) se puede considerar como el lanzamiento de
un moneda. En efecto, la dindmica entregada por el cuadro de Purnett es
como sigue:

X Y

X | XX | XY

X | XX | XY
Tabla 1

Hemos puesto en las filas los cromosomas maternos y en las columnas los cro-
mosomas paternos. Cada resultante, dado en el interior del cuadro, tiene las



mismas opciones. Y puesto que son ”cuatro resultados posibles” utilizamos
el mismo criterio del lanzamiento del dado y podemos decir ”uno de cuatro”
y puesto que hay dos resultados para ser hombre (0 mujer) sumamos ambas
probabilidades y obtenemos ”dos de cuatro”, o sea un medio. Como lanzar
una moneda al aire.

2 Charles Darwin y Thomas Malthus

Los modelos biomatemaéticos para la genética son hermosos a cuasa de estos
dos cientificos britdnicos (ya vendra otro, el reverendo Thomas Bayes)

La teoria de la evolucién de Charles Darwin, y lo que de ella se deriva, se
basa en tres principios fundamentales y un elemento articulador. Estos son:

la variabilidad de las especies;

la herencia genética de generacion a generacion;

la seleccion natural en la que sobreviven los més aptos entre elementos
de la especie;

y el cuarto elemento articulador: todas las especies tratan de obtener
los recursos, por lo general escaso, de la manera més éptima y eficiente.
La ”lucha por la vida”.

Este elemento articulador, lo descubrié Darwin mediante la teoria de
Thomas Maltus en que anuncia que los alimentos crecen en una prograsion
mas lenta que el crecimiento exponencial de la poblacién humana.

En esta lucha por la vida, algunos miembros de una especie sucumbirén,
sin embargo si esta especie tiene una gran gama o variedad de elementos, la
seleccién natural, entonces, actuara sobre una gran variabilidad de modo que
la especie, colectivamente hablando, tendra més opcién. Es decir aquella es-
pecie que tiene mas variabilidad, entendiendo esto como un conjunto de clases
donde cada una de estas ha desarrollado un método eficiente de captacion
de recursos, la seleccién natural no tocard a los mas eficientes. Entonces la
selecciéon natural, motivada por el principio malthusiano actia sobre la vari-
abilidad de las especies, siendo esto fundamental para la conservacién de las
especies, y aquellos que sobreviven dan como herencia sus adaptaciones de



eficiencia a la generacién posterior, es decir los hijos heredaran las caracteris-
ticas genéticas de los sobrevivientes. Asf actia, de manera gruesa, la teoria
de la evolucién propuesta por Darwin.

Aquellos individuos que dejan un nimero mayor de descendencia viable
se conbsideran los mds aptos. La eficiencia bioldgica de un individuo se
mide por el nimero de descendientes fértiles después de varias generaciones.
Con el tiempo, el éxito reproductor diferencial de los organismos individuales
cambia los rasgos genéticos de la poblacion. FEste proceso es la seleccion
natural.!

3 El cuadrado del binomio o la Ley de Hardy-
Weinberg

Supongamos un gen? en un determinado locus tiene dos alelos, digamos A
y B, cada uno con frecuencia p y (1 — p), respectivamente. Estas frecuen-
cias son las llamadas frecuencias alélicas (para ese locus del cromosoma).
Si esto es asi, entonces hay poblacién homocigota, AA o BB, y poblacién
heterocigota AB, que son los genotipos en este locus. Pues bien las frecuen-
cias genotipicas para esta poblacién son p? para AA y (1 — p)? para BB,
y la poblacién heterocigota tendré una frecuencia de 2p(1 — p). {Cémo se
obtienen esstos valores?

Coincidentemente estos valores obedecen al cuadrado del binomio, en
efecto

l=(p+q’=p"+2pg+ ¢ conp+q=1

La primera igualdad 1 = (p + ¢)? no es una perogrullada, aunque matemati-
camente es correcta, sin embargo en la genética de poblaciones se estd ase-
gurando que la (i) poblacién se aparea al azar; (ii) no hay mutacién, esto
es se mantienen los alelos A y B; (iii) la poblacién es grande de modo que
los efectos de azar sobre la frecuencia génicas son insignificantes; (iv) no hay
migracién grande (de este modo no hay variacién en las frecuencias alélicas
de la poblacién); (v) no hay selecciéon natural. Si esto ocurre, entonces la
expansién del cuadrado del binomio nos entrega las frecuencias genotipicas.

'Robert Leo Smiyh, Thomas M. Smith. Ecologia, 4 Edicién, Pearson Educacién, S.
A. Madrid 2001, p. 274.

2Entenderemos por gen en el sentido mas amplio posible: que obedezca las leyes de
Mendel, atin cuando no codifique proteina en su proceso.



Pues bien, si ocurre (i) hasta (v) se dice que entonces que los distin-
tos genotipos se mentandréan en equilibrio, esto es la frecuencia genotipica
serd invariable en el tiempo. Sin embargo, en las poblaciones naturales la
Ley de Hardy-Weinberg rara vez se cumple en toda su extensién. Apare-
cen mutaciones, otras veces los apareamientos no son al azar, los individuos
se desplazan de una poblacién a otra, y la selecciéon natural siempre estd
actuando. Todas estas circunstancias contribuyen a que pueda haber cam-
bios en las frecuencias alélicas y en consecuencia cambian las frecuencias
genotipicas de una generacion a la otra, y actudn como fuerzas evolutivas en
una poblacion. Pero por otro lado este ”cuadrado del binomio” nos permite
avizorar cambios génicos en la poblacién, por esta razon la Ley de Hardy-
Weinberg siempre es una distribucién por la que hay que comparar nuestras
observaciones en estadistica genética (y asi corregirlas).

4 El Sistema ABO en Antofagasta

El gen ABO ubicado en el brazo largo del cromosoma 9 conste de tres alelos
independientes denominados: A, By O. De modo que en el locus donde est4
ubicado este gen si seleccionamos una persona al azar e inspeccionamos este
locus, y considerando las frecuencias alélicas siguientes: p, ¢ y r para A, B
y O respectivamente?®, tendriamos el siguiente modelo probabilistico

(p+q+71)?=p>+¢+r*+2pg + 2pr + 2qr

donde la expresién (p+q+r)? da cuenta de lo que ciertamente va a ocurrir en
ese locus, esto es algiina combinacién de dos alelos va a ocurrir, y la segunda
expresion a la derecha, indica la frecuencia de las 9 posibilidades genotipicas
a ocurrir (el factor 2 de los productos indica el intercambio en los cromosomas
de las dos posibilidades heterocigotas). Ahora bien, el fenotipo A ocurrira
con probabilidad p? + 2pr; el fenotipo B ocurrird con probabilidad ¢* + 2qr;
el fenotipo AB ocurrira con probabilidad 2pg; y el fenotipo O ocurrird con
probabilidad 2.

De este modo, si en algtin proceso de examen de fenotipo a una muestra

3Considerando, como es obvio, que p+q+7r =1



poblacional se entregan solamente las frecuencias del fenotipo, esto es

Fenotipo | Frecuencia
A Pa
B Db
AB DPab
O Po

y si suponemos que existe el equilibrio de Hardy-Weinberg, las frecuencias
alélicas p, qy r deberian satisfacer las ecuaciones

PP +2pr = pa (1)
¢ +2r = p
2pq = pg
r? = Po
p+q+r =
pqg,r = 0

En Vivian Moreno y Paula Tolosa (2012)* presentan frecuencias (fenotipi-
cas) del sistema ABO de 110 donantes obtenidos en la ciudad de Antofagasta,
los datos se entregan en la Tabla 2,

Grupo ABO | Frecuencia | %
A 21 19.1
B 6 5.5
AB 1 0.9
(@] 82 74.5
Total 110 100
Tabla 2

De esta tabla se desprende que p, = 0.191, p, = 0.055, py,py = 0.009 y
po = 0.745. Podemos obtener el valor de r mediante

r =+v0.745 = 0.8631

4Vivian Andrea Arenas, Paula Andrea Tolosa Arriagada. Frecuencia de Aglutinas y
Hemolisinas Anti A y B en Donantes Potenciales de Antofagasta. Tesis para optar al
grado de Licenciado en Teconologia Médica. Universidad de Antofagasta. 2012



con este resultado podemos obtener en la primera ecuacién en (1)
p*+2p-0.8631 = 0.191

cuya solucién positiva (la otra es negativa) es p = 0.1042617469. Para obtener
q utilizamos la segunda ecuacién de (1)

q> +2q - 0.8631 = 0.55

obteniendo g = 0.03103009495 (desechamos la otra solucién que es negativa).
Y de esta manera obtenemos las frecuencias alélicas, esto es

Alelos | Frecuencia’®

A 0.1042617469
B 0.03103009495
0 0.8633970960

Tabla 3

De modo que si aceptamos estos valores como frecuencias tedricas de
los alelos A, B y O en la ciudad de antofagasta, entonces de una muestra
aleatoria de 110 antofagastinos, el nimero esperado de individuos con los
fenotipos serfa el obtenido por la tercera columna de la siguiente tabla,

Grupo ABO | Frecuencia | Frecuencia esperada
A 21 (p* + 2pr) - 110 &~ 20.99
B 6 (¢* +2qr) - 110 ~ 5.998
AB 1 2pq - 110 = 0.71
0 82 r? - 110 ~ 81.95
Total 110 110
Tabla 4

Y aqui podemos observar, prima fascie, que no hay diferencia significativa
entre lo observado y lo esperado segiin las probabilidades tedricas obtenidas
de la muestra.

®Observe que, posiblemente por errores de redondeo, la suma de estas frecuencias es
0.9986889379 ~ 1



