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Las ciencias biomédicas se han desarrollado principalmente en los países occidentales, por lo que no es sorpresa que haya 
un sesgo excesivo de representación de europeos o descendientes de europeos como sujetos de las ciencias médicas.  Se 
calcula que alrededor del 20 % de los humanos son de origen europeo, distribuidos en Europa, por supuesto, pero también 
en otros continentes como América, con Estados Unidos y Canadá en el norte, o Argentina y Brasil en el sur, si se desea 
citar algunos ejemplos de la gran representación poblacional de este origen (1). Asimismo, se encuentran en mayoría en 
Oceanía, en los países más grandes que son Australia y Nueva Zelanda.  Sin embargo, este 20 % de la población global 
está representado en cerca del 80 % de los estudios poblacionales si se tiene en cuenta el origen genético o racial (1).  Es 
importante recalcar que, inclusive en estudios paradigmáticos que representaban a toda la humanidad, como el “Proyecto 
del Genoma Humano”, se utilizó una muestra de cinco individuos de orígenes distintos: dos caucásicos, un chino, un 
afroamericano y un hispano de México (2).

Curiosamente dentro de los estudios poblacionales existe la categoría “hispano” (o latino), que se refiere a una persona 
nacida en Hispanoamérica o cuyos padres proceden de cualquier país del continente americano, con excepción de Canadá 
y EE. UU. Aunque muy usada, esta categoría es lo más inexacto que puede haber en la descripción de una población, 
por no mencionar su origen genético.  Así en estudios de EE. UU., los latinos del sur de este país (mayormente de origen 
mexicano) son diferentes a los latinos de la costa este (generalmente de Puerto Rico y Centro América) (3).  

Si se realiza un estudio dentro del continente sudamericano, también se aprecia que, por razones históricas, el latino 
de Perú es distinto al de Brasil o Argentina.  Por ejemplo, desde hace miles de años la mayor densidad poblacional en 
Sudamérica se ha registrado entre la región de la Costa del Pacífico Central y los Andes desde las épocas de Caral, que 
llegó a su máximo en el imperio Inca. Por ello, no sorprende que los países que hoy ocupan su territorio, como Perú, 
Bolivia, Ecuador, el norte de Chile, Argentina y el sur de Colombia, tengan un mayor porcentaje de ancestría indígena 
sudamericana (4). En contraste, en otras regiones de Sudamérica con menos densidad poblacional  nativa, el impacto de 
las migraciones mayoritariamente europeas en el siglo XIX y a lo largo del siglo XX han inclinado la balanza hacia un mayor 
contingente ancestral del Viejo Mundo.  Así, por ejemplo, hay un contingente muy denso de origen europeo en muchas 
zonas de Brasil, Argentina o Uruguay.  Por lo tanto, el bagaje genético de un latino de un país como Perú no necesariamente 
es el mismo que el de uno que provenga de otros países sudamericanos (5).

Los estudios del genoma humano han permitido identificar la secuencia de los genes y sus variantes (mutaciones), que, 
a veces, tienen impacto en la expresión (mayor o menor) de genes o de su interacción con los medicamentos.  Así, hay 
variantes de genes que están muy bien documentadas como causales de distintas enfermedades, tanto de las denominadas 
“enfermedades raras” o “huérfanas”, enfermedades crónicas, algunos tipos de cáncer y hasta la respuesta adecuada a 
fármacos o la presentación de reacciones adversas.  

Como se menciona al inicio, debido al sesgo de los estudios, las variantes genéticas más estudiadas son las descritas en las 
poblaciones de origen europeo; pero queda pendiente el estudio ampliado al resto del 80 % de poblaciones globales, poco 
o no estudiadas como las nuestras.  Por ello, es de suma importancia el estudio de las poblaciones peruanas con un bagaje 
genético indígena promedio de 70 %, demostrado en un estudio pionero en la USMP (4). Lo que se va descubriendo son 
muchas variantes no descritas anteriormente podrían ser específicas de nuestra región. Por ejemplo, se ha  encontrado 
una mutación nueva del gen BRCA1 en siete familias peruanas, aparentemente no emparentadas, que tenían cáncer 
hereditario de mama y ovario, lo cual podría ser relativamente frecuente en ciertas regiones del Perú (6). Igualmente, en 
varias enfermedades raras encontramos muchas mutaciones noveles, por ejemplo, un estudio desarrollado recientemente 
en familias de niños con epidermólisis bullosa (conocidos como “niños mariposa”) demostró que tenían 37 mutaciones en 
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7 genes distintos como causa primaria de la enfermedad, de las cuales 22 (59 %) fueron totalmente nuevas para la ciencia 
(7). Otro aspecto interesante es la frecuencia de variantes genéticas que determina la respuesta (o no) a fármacos, que 
constituye la base de las llamadas “farmacogenética” y “medicina de precisión”, y va a ser interesante conocer la 
predisposición de la población peruana a distintos tratamientos (8).
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