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RESUMEN

El objetivo de este articulo es detectar practicas endogdmicas-consanguineas en el
departamento Calingasta de la provincia de San Juan y relacionarlas con patologias de
fuerte carga genética a través de su localizacion espacial. Los datos provienen de las
instituciones sanitarias oficiales, el Registro Civil, la Escuela de Educacion Especial
Multiple, entrevistas de tipo focalizada a informantes claves y de tipo estandarizada
programada a familias. Se confeccionaron tablas, tablas de contingencia y se aplico
la funcion “geo-procesamiento-Kerner ID” del software ArcGis para lograr areas de
densidades. Se obtuvo una tipificacion y cuantificacion de uniones consanguineas, un
registro de las patologias y uniones consanguineas y su representacion espacial.
Palabras clave: endogamia - uniones consanguineas — patologias de carga genética
— discapacidades .

ABSTRACT

The aim of this paper is to detect endogamy-inbred practices in Calingasta department
of the province of San Juan and related them to pathologies with genetic charge. Dates
come from official health institutions, marriages Government Registry, the Special
Education School, interviews to selected informants and standardized ones to selec-
ted families. Tables, contingency tables were constructed and “geo-processing-Kerner
ID” function of ArcGIS software was used to obtain density areas. Important results
are typification and quantification of consanguineous, marriages, a record of the con-
ditions and inbreeding and spatial representation.

Keywords: consanguineous marriages - pathologies of genetic load - disabilities.

Introduccion

En las sociedades humanas la consanguinidad estuvo, generalmente, asociada a
comunidades con escasa poblacion. El aumento de la poblacion ocurrido al finalizar
la Edad Media y durante la Edad Moderna provoco que, a finales del siglo XVIII, el
tamafo de las comunidades fuera lo suficientemente grande como para que un individuo
contrajese matrimonio con un pariente solo por efecto al azar. Sin embargo, en algunas
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sociedades las uniones consanguineas siguieron siendo comunes en todos los estamen-
tos (Ceballos y Alvarez, 2011). En algunas clases sociales la eleccion de la pareja entre
los parientes responde a intereses sociales y econdmicos, tal es el caso de las dinastias
reales y familias aristocraticas quienes utilizaban estos matrimonios como un medio
para establecer alianzas politicas, mantener los bienes dentro de la familia y asegurar
la pureza de los linajes. Por ejemplo, en la Inglaterra victoriana, Charles Darwin o la
propia reina Victoria, contrajeron matrimonio con primos hermanos que, por otra parte,
son las uniones endogdmicas mas frecuentes. En el mundo occidental estas uniones fue-
ron comunes en las clases pudientes hasta mediados del siglo XX. En las clases bajas la
endogamia aun se practica por razones de aislamiento fisico o cultural o bien para man-
tener la tenencia de la tierra o propiedades (Ardoz y Ledesma, 1974). En la actualidad
se calcula que los matrimonios consanguineos y sus descendientes representan, aproxi-
madamente, el 10,4% de la poblacion mundial (Ceballos y Alvarez, 2011) en tanto que
en América del Sur, las uniones consanguineas representan el 0,96% y los paises que
tienen los mayores porcentajes son Venezuela 1,84% y Brasil 1,60% mientras que en la
Argentina representan el 0,30% (Liascovich et al, 2001).

Algunos de los efectos de la consanguinidad se conocen desde la Antigiiedad por
lo que, en diversas culturas, han existido normas reguladoras, temporales o perma-
nentes, de los matrimonios consanguineos favoreciéndolos o restringiéndolos. Pero
los mecanismos por los cuales actua la consanguinidad no se conocieron hasta el
desarrollo de la genética en el siglo XX. A mediados de ese siglo se demostré que la
endogamia incrementaba la cantidad de genes idénticos en la poblacion (homocigo-
sis) de tal forma que, un individuo descendiente de una uniéon consanguinea tiene una
mayor probabilidad de ser homocigoto que otro cuyos padres no estén emparentados.
También se sabe que hay enfermedades relacionadas con alteraciones en los genes y
que éstos interaccionan con factores ambientales y sociales originando o acelerando
el curso de ciertas enfermedades.

Ante la deteccion de numerosos casos de patologias de fuerte carga genética en
el departamento Calingasta de la provincia de San Juan (Mazuelos Diaz, 2011) (Fig.
1) se propone detectar la existencia de practicas endogdmicas-consanguineas a fin de
formular posibles causas referidas a la prevalencia de dichas patologias.

Materiales y método
La informacion utilizada provino de:
a) Registros de personas con retraso mental y discapacidad fisica de origen ge-
nético y diagnosticos de casos particulares proporcionados por el Hospital Dr.

Aldo Cantoni de la villa Calingasta, el Hospital de Barreal y los puestos sani-
tarios de las localidades de Tamberias, Sorocayense, Puchuzin y Villa Corral.
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Fig. 1. Area de estudio. El departamento Calingasta se localiza al sudoeste de la
provincia de San Juan a 220 kilémetros de la ciudad capital. Limita al oeste con
la Republica de Chile, al norte con el departamento Iglesia, al este con los departa-
mentos de Ullum, Zonda y Sarmiento y al sur con la provincia de Mendoza. Tiene
una superficie de 22.600 km? y es el departamento mas extenso de la provincia.

b) Registro de uniones civiles con igual apellido proporcionada por funciona-
rios del registro civil de la villa Calingasta.

¢) Registro de uniones de hecho con igual apellidos obtenidos de entrevistas
de tipo focalizada a informantes claves; médicos, agentes sanitarios, tra-
bajadores sociales, funcionarios del registro civil y docentes. También se
realizaron entrevistas de tipo estandarizada programada a diferentes fami-
lias cuyos integrantes estuvieran afectados por alguna patologia y hubiera
uniones civiles y/o de hecho entre parientes consanguineos.
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Con la informacién obtenida en las entrevistas se confeccionaron dos tablas. Una
referida a los tipos de uniones consanguineas (Tabla 1) y otra denominada “tabla de
contingencia” (Tabla 2) realizada mediante el software SPSS.15, que muestra la vin-
culacion entre discapacidades y/o patologias y consanguinidad.

Se localizaron y geo-referenciaron los casos registrados y las familias con practicas
endogamicas-consanguineas. Se aplico la funcion “geo-procesamiento-Kerner ID” del
software ArcGis que le atribuye un valor a cada punto (caso) localizado en funcion de
la cercania a otros (Jiménez Moreno, 1991). El estimador de la funcion Kernel asume
un valor de densidad por lo cual el resultado es una representacion de la localizacion y
tendencia de la distribucion espacial de los casos permitiendo diferenciar donde existe
mas concentracion y donde menos, de acuerdo a la densidad que resulte. Se genera asi
una superficie que permite la identificacion visual de densidades (Buzai, 2012).

Resultados
a) Tipos de uniones
Se identificaron 244 uniones civiles y de hecho, de las cuales el 11,47% corres-
ponden a uniones consanguineas. De ellas el 75% corresponde a primos hermanos, el

17,85% a padre-hija el 3,75% tio—sobrina y el 3,75% a primos segundos (Tabla 1).

Tabla 1. Tipos de uniones consanguineas.

Tipo de union N° de uniones % de uniones consanguineas
Padre-hija 5 17,85%
Tio — sobrina 1 3,75%
Primos hermanos 21 75%
Primos segundos 1 3,75%

Fuente: elaboracion propia.
b)  Tabla de contingencia

En la Tabla 2 se exponen las discapacidades y patologias registradas en el depar-
tamento Calingasta (columna 1), su frecuencia absoluta (columna 2) y relativa (colum-
na 3), frecuencias absolutas de los casos de esa patologia que no tienen vinculacion con
consanguinidad (columna 4), porcentaje que representan esos casos no vinculados a la
consanguinidad respecto del total de ese tipo de discapacidad y patologia (columnas 5),
el porcentaje que representan esos casos respecto del total de discapacidades y patologias
(204) (columna 6), frecuencia absoluta de casos de esa patologia vinculada a la consangui-
nidad (columna 7), su porcentaje (columna 8) y el porcentaje que representan esos casos
respecto del total (204) (columna 9).
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Tabla 2. Patologias y consanguinidad.
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Retraso Mental 125 (61,3 | 103 | 82 51 22 | 17,6 11
Sindrome Fragil X 10 | 49 8 80 3,9 2 20 1
Retraso Mental + 10 | 4,9 9 90 4.4 1 10 0,5
Discapacidad Fisica
Focomelia 4 2 3 75 1,5 1 25 0,5
Discapacidad Fisica + 1 0,5 0 0 0 1 100 | 0,5
Hipotiroidismo
Microcefalia 1 0,5 0 0 0 1 100 | 0,5
Retraso Mental + Sindrome 1 0,5 0 0 0 1 100 | 0,5
Ehlers-Danlos
Sindrome Fragil X + 1 0,5 0 0 0 1 100 | 0,5
Displasia Osea
Discapacidad Fisica 20 | 9,8 | 20 | 100 | 9,8 0 0 0
Sindrome de Down 11 | 54 ] 11 | 100 | 5.4
Retraso Mental + Labio 6 2.9 6 100 | 2.9
Leporino-Fisura Palatina
P-Sindrome Fragil X 3 1.5 3 1100 | L5 0 0 0
(P=portador)
Sindrome de Rasmussen 2 1 2 100 1 0 0 0
Hidrocefalia 1 0.5 1 100 | 0.5 0 0 0
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Miastenia Gravis 1 0.5 1 100 | 0.5 0 0 0
Retraso Mental + 1 0.5 1 100 | 0.5 0 0 0
Escafocefalia

Retraso Mental + Focomelia 1 0.5 1 100 | 0.5 0 0 0
Sindrome de Goldenhar 1 0.5 1 100 | 0.5

Sindrome de Hardman + 1 0.5 1 100 | 0.5

Labio Leporino + Fisura

Palatina

Sindrome de Moebius 1 0.5 1 100 | 0.5 0 0 0
Sindrome de Sotos 1 0.5 1 100 | 0.5

Sindrome de Turner 1 0.5 1 100 | 0.5

Total 204 | 100 | 174 | 85 85 | 30| 14,7 | 14,7

Fuente: elaboracion propia.

Se registrd un total de 204 casos con discapacidad mental y fisica asociados a
patologias de fuerte carga genética, tales como; focomelia, discapacidad fisica + hi-
potiroidismo, microcefalia, sindrome fragil x + displasia Osea, sindrome fragil x y
sindrome Ehler-Darlos (Mazuelos Diaz, 2011). De esos 204 casos solo 30 (15%) estan
relacionados con uniones endogamicas-consanguineas. La mayor parte (61,3%) co-
rresponden a retraso mental (125 casos) y en ellos el 17,6% (22 casos) estan vincula-
dos a éstas uniones (Tabla 2).

¢) Localizacion de los casos y familias

Las localidades en las que aparecieron casos con patologias con fuerte carga
genética y familias con practicas endogamicas-consanguineas fueron: Calingasta,
La Isla, Barreal y Villa Corral. En las localidades de Calingasta y La Isla, (Fig. 3)
las areas con alta densidad de casos coinciden con la localizacion de familias con
uniones endogamicas-consanguineas, lo que indica una vinculacioén entre ambas
variables. También se puede advertir una familia localizada fuera de las areas de
densidad de casos, es decir no presenta integrantes con discapacidad o alguna
patologia.
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CALINGASTA
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Fig. 3. Areas de densidad de casos y familias con relaciones endogamicas-consan-
guineas en Calingasta y La Isla. Se distinguen diferentes areas, las cuales varian de
acuerdo a la densidad de casos que presentan. Las altas densidades se manifiestan en
el centro de las mismas (color mas oscuro) e indican mayor prevalencia de casos, le
suceden los circulos de color mas claro que van indicando menor densidad a medida
que se alejan del centro. El degrade de colores desde el mas oscuro al mas claro es
proporcional a la mayor o menor densidad de casos en el area. También se represen-
taron mediante localizacion puntual aquellas familias con practicas endogédmicas-
consanguineas. Fuente: elaboracion propia.

En la locallidad de Villa Corral (Fig. 4) se diferencian dos areas de densidad de
casos. El area de mayor densidad coincide con la localizacion de familias con practi-
cas endogamicas consanguineas. En sentido inverso la familia localizada fuera de las
areas de densidad no presentan casos aun insistiendo unién consanguinea.
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Fig.4. Areas de densidad de casos y familias con relaciones endogamicas-consangui-

neas en Villa Corral. Se distinguen diferentes areas, las cuales varian de acuerdo a la

densidad de casos que presentan. Las altas densidades se manifiestan en el centro de

las mismas (color mas oscuro) e indican mayor prevalencia de casos, le suceden
los circulos de color mas claro que van indicando menor densidad a medida que se
alejan del centro. El degradé de colores desde el més oscuro al mas claro es propor-
cional a la mayor o menor densidad de casos en el area. También se representaron
mediante localizacion puntual aquellas familias con practicas endogamicas-consan-
guineas. Fuente: elaboracion propia.

En la localidad de Barreal, (Fig. 5) a diferencia de Calingasta, La Isla y Villa Co-
rral, la localizacion de todas las familias con practicas endogdmicas-consanguineas
coincide con las areas de densidades, especialmente en el centro de las areas, siendo
las que presentan las mas altas densidades de casos. La distribucion y magnitud de
las areas con densidades altas revela la existencia de mas de un integrante con alguna
discapacidad y/o patologia o una misma persona con mas de una afeccion.
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Fig. 5. Areas de densidad de casos y familias con relaciones endogamicas-consan-
guineas en Barreal. Se distinguen diferentes areas, las cuales varian de acuerdo a la
densidad de casos que presentan. Las altas densidades se manifiestan en el centro de
las mismas (color mas oscuro) e indican mayor prevalencia de casos, le suceden
los circulos de color mas claro que van indicando menor densidad a medida que se
alejan del centro. El degradé de colores desde el més oscuro al mas claro es propor-
cional a la mayor o menor densidad de casos en el area. También se representaron
mediante localizacion puntual aquellas familias con practicas endogamicas-consan-
guineas Fuente: elaboracion propia.

Conclusiones

- El tipo de unién consanguinea que prevalece es la de primos hermanos.

- Delas patologias identificadas en el area de estudio, el 15% estan relaciona-
das a las practicas endogédmicas-consanguineas. Hay familias en las que se
dan las practicas endogamicas-consanguineas y aun no presentan integran-
tes con discapacidad y patologias con fuerte carga genética.
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- Enlalocalidad de Barreal la totalidad de las familias con practicas endoga-
micas-consanguineas se localizan en las areas de alta densidad de casos de
discapacidades y patologias.

- Ladistribucion y variacion espacial de las areas de densidades de casos (dis-
capacidades y patologias) es sobre las calles y rutas principales de cada lo-
calidad, lo que indica los sectores que presentan el mayor numero de casos.
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