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DOCTORADO

Doctor en Ciencias Bioldgicas (PEDECIBA) (2015 - 2021)

Universidad de la Republica - Facultad de Medicina, Uruguay

Titulo de la disertacién/tesis/defensa: Variabilidad Gendmicay Ancestria en la poblacion Mexicana:
aplicacion en estudios de asociacion de enfermedades complejas

Tutor/es: Monica Sans

Obtencion del titulo: 2021

Palabras Clave: Mapeo Genico SNP Ancestria Genética Epidemiologia Genética

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Genética

MAESTRIA

PEDECIBA - Programa de Desarrollo de las Ciencias Basicas (2008 - 2012)

Universidad de la Republica - Facultad de Medicina, Uruguay

Titulo de la disertacion/tesis/defensa: Efecto de los procesos microevolutivos en los estudios de
asociacion haplotipica en enfermedades complejas.

Tutor/es: Bernardo Bertoni

Obtencion del titulo: 2012

Palabras Clave: Desequilibrio de ligamiento Haplotipo Mestizaje Mapeo Genico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologia de la Evolucién / Genetica de
Poblaciones

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Epidemiologia Genetica

GRADO

Licenciatura en Ciencias Bioldgicas (1999 - 2007)

Universidad de la Republica - Facultad de Ciencias, Uruguay

Titulo de la disertacién/tesis/defensa: Analisis de pseudoequilibrios de ligamiento del cromosoma Y
mediante simulacion de diversos factores evolutivos.

Tutor/es: Bernardo Bertoni Jara

Obtencion del titulo: 2007
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Palabras Clave: Cromosoma Y Desequilibrio de ligamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologfa de la Evolucién / Evolucion
Humana

Formacion complementaria
CONCLUIDA
CURSOS DE CORTA DURACION

Introduccién a la Extension Universitaria (07/2022 - 08/2022)

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica / Universidad de la Republica -
Unidad Central de Educaciéon Permanente , Uruguay
35 horas

Ciencia Critica para el desarrollo de la medicina familiar y comunitaria (01/2017 - 01/2017)

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Organizaciones No Gubernamentales /
Organizaciones Sin Fines de Lucro / Federacion Médica del Interior, Uruguay

12 horas

Palabras Clave: Medicina basada en evidencia

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Ciencia critica

Disefio y Analisis Experimental (01/2017 - 01/2017)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina, Uruguay
Palabras Clave: Disefo de estudio

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Bioestadistica

Investigaciion Clinica: Métodos experimentales vs No experimentales (01/2016 - 01/2016)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina , Uruguay
20 horas

Palabras Clave: Metodologia Cientifica Métodos experimentales Métodos No Experimentales
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Investigacién Clinica

Métodos para prediccion y seleccion genémica (01/2016 - 01/2016)

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas /
Sociedades Cientifico-Tecnologicas / Sociedad Uruguaya de Genética, Uruguay

10 horas

Palabras Clave: Prediccion Gendmica Seleccion Gendmica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genomica

Bases de datos cientificos y manejo de big data (01/2013 - 01/2013)

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnoldgicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo, Uruguay

Palabras Clave: Base de datos

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bases de datos cientificas

Bioinformatica genomica: Ensembl y ArrayExpress (01/2010 - 01/2010)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Centro de Investigaciones Bioldgicas del Noroeste,,
México

40 horas

Palabras Clave: Bioinformatica Genomica Microarreglos

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /



Introduccion al Analisis de Bases de Datos utilizando R (01/2010 - 01/2010)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ciencias Sociales ,
Uruguay

20 horas

Palabras Clave: Bases de datos Analisis Estadistico Programacion

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Computacién/

Introduccion a la Filogeografia: Aspectos Teoricos y Practicos (01/2009 - 01/2009)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Universidad Nacional de Cérdoba , Argentina
40 horas

Palabras Clave: Filogeografia Evolucion

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Biologfa y Biologia de la Evolucién /
Filogeografia

Organizacion, funciony Variabilidad del Genoma Eucariota (01/2009 - 01/2009)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ciencias , Uruguay
90 horas

Palabras Clave: Genoma

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologia de la Evolucion / Genetica
Ciencias Naturales y Exactas / Otras Ciencias Naturales / Otras Ciencias Naturales /

Genetica Humana (01/2009 - 01/2009)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Educacion y Cultura/ Instituto de Investigaciones
Biologicas Clemente Estable, Uruguay

60 horas

Palabras Clave: Genetica Humana

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Genetica Humana

Analisis del Genoma Humano (01/2009 - 01/2009)

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina , Uruguay
40 horas

Palabras Clave: Analisis Genoma Genetica de Poblaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologia de la Evolucion / Genomica
Ciencias Médicas y de la Salud / Otras Ciencias Médicas / Otras Ciencias Médicas / Genetica
Medica

Bioestadisitca (01/2009 - 01/2009)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina (UDELAR-
PROINBIO) - UDeLaR , Uruguay

90 horas

Palabras Clave: Estadistica Ciencias Medicas

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia /

Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadistica y Probabilidad /

PARTICIPACION EN EVENTOS

4tas Jornadas de Investigacion de la Facultad de Odontologia (2022)

Tipo: Encuentro
Institucién organizadora: Facultad de Odontologia, Uruguay

VIl Jornadas Nacionales de Estadistica (2022)

Tipo: Encuentro
Institucién organizadora: Sociedad Uruguaya de Estadistica, Uruguay



Congreso Interdisciplinario COVID-19, pandemia y pospandemia (2022)
Tipo: Congreso
Institucién organizadora: Espacio Interdisciplinario de la Universidad de la Republica, Uruguay

Congreso Internacional de Genética (2018)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: ALAG / SAG, Argentina

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Ciencias Bioldgicas / Epidemiologia Genética

XVI Congreso Latinoamericano de Genetica (2016)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: SUG, Uruguay

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia Genética

X Jornadas Nacionales de Antropologia Biolégica (2011)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Asociacién de Antropologia Bioldgica Argentina, Argentina

Palabras Clave: Mestizaje Antropologia Biologica Genetica de Poblaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Bésica / Genética Humana / Epidemiologia Genética
Ciencias Sociales / Otras Ciencias Sociales / Ciencias Sociales Interdisciplinarias / Ciencias
Antropolodgicas

Xl Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias (2010)
Tipo: Congreso

Institucién organizadora: SUB, Uruguay

Palabras Clave: Biociencias

XIV Congreso Latinoamericano de Genética.VIlIl COngreso de la Asociacién Latinoamericana de
Mutagénesis, Carcinogénesis y teratogénesis ambiental. XLII Congreso de la Sociedad de Genética de
Chile. XXXIV COngreso Argentino de Genética (2010)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Sociedad Chilena de Genetica, Chile

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Otras Ciencias Médicas / Otras Ciencias Médicas / Genetica
Medica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica Humana

| Congreso Internacional de Salud Ambiental. Ambiente sano, gente sana. (2010)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Organizacion Panamericana de la Salud, México

Palabras Clave: Ambiente Salud

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Ambiental

Working with the human genome sequence (2009)

Tipo: Taller

Institucién organizadora: Wellcome Trust, Uruguay

Palabras Clave: Bioinformatica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Escuela Latinoamericana de Evolucion (2009)

Tipo: Taller

Palabras Clave: Evolucion Darwin

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Biologia y Biologia de la Evolucién /
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /



Primeras Jornadas de Genetica del Uruguay (2008)

Tipo: Simposio

Institucién organizadora: Sociedad Uruguaya de Genetiva, Uruguay

Palabras Clave: Mapeo por mestizaje Melanoma

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genetica del cancer
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Genetica Medica

XIll Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias (2007)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: SUB, Uruguay

Palabras Clave: Microsatelites Pseudoequilibrio de ligamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia /

VIl Jornadas Nacionales de Antropologia Biologica (2007)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: AABA, Argentina

Palabras Clave: Factores Evolutivos

Areas de conocimiento:

Humanidades / Otras Humanidades / Otras Humanidades /

Idiomas

Francés

Entiende muy bien/Hablabien/ Lee muy bien/ Escribe bien

Inglés

Entiende muy bien /Habla muy bien/ Lee muy bien/ Escribe muy bien
Espaiiol

Entiende muy bien /Hablamuy bien / Lee muy bien / Escribe muy bien
Areas de actuacion

CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD
Medicina Bésica/Genética Humana /Genetica del Cancer

CIENCIAS NATURALES Y EXACTAS

Ciencias Biologicas /Genéticay Herencia /Genetica de poblaciones humanas

CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD
Ciencias de la Salud /Epidemiologia/Epidemiologia Genetica

CIENCIAS SOCIALES
Otras Ciencias Sociales /Ciencias Sociales Interdisciplinarias /Ciencias Antropolégicas

CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD
Ciencias de la Salud /Epidemiologia/Carga Global de Enfermedad

Actuacion profesional

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Facultad de Medicina / Departamento de Medicina Preventivay
Social

VINCULOS CON LA INSTITUCION



Funcionario/Empleado (12/2022 - ala fecha)

Prof. Adjunta 24 horas semanales / Dedicacion total

Ingresé al Régimen de Dedicacion total y actualmente lo comparto entre Medicina Preventivay
Social y el Departamento de Métodos Cuantitativos

Escalafon: Docente

Grado: Grado 3

Cargo: Efectivo

ACTIVIDADES
DOCENCIA

Diploma de Salud Publica (05/2023 - a la fecha)

Especializacion

Invitado

Asignaturas:

Metodologia aplicada a la Salud, 75 horas, Tedrico-Practico

Ciclo de Metodologia Cientifica - Carrera Dr. en Medicina (03/2023 - a la fecha)

Grado

Organizador/Coordinador

Asignaturas:

Metodologia Cientifica |, 75 horas, Tedrico-Practico

Ciclo Introductorio a las Ciencias de la Salud (03/2023 - a la fecha)

Grado

Invitado

Asignaturas:

Salud Publicay Humanidades, 20 horas, Teodrico

SECTOR ORGANIZACIONES PRIVADAS SIN FINES DE LUCRO/REDES NACIONALES - REDES
NACIONALES - URUGUAY

Red Uruguaya de Apoyo a la Nutricion y Desarrollo Infantil
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Colaborador (09/2019 - a la fecha)

4 horas semanales
ACTIVIDADES

DIRECCION Y ADMINISTRACION

Integrante de Comisién directiva (12/2022 - alafecha)

2 horas semanales
SERVICIO TECNICO ESPECIALIZADO

Encuesta Nacional de Lactancia (10/2019 - 05/2021)

15 horas semanales
Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Nutricién, Dietética/ Lactancia

OTRA ACTIVIDAD TECNICO-CIENTIFICA RELEVANTE

Estudio de Implementacién de Salas de Lactancia (06/2022 - 12/2022)

5 horas semanales
Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Ciencias de la Salud / Nutricion

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY



Facultad de Medicina / Departamento de Métodos Cuantitativos
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (09/2016 - a la fecha)

Asistente del Departamento de Métodos Cuantitativos 20 horas semanales
Escalafon: Docente

Grado: Grado 2

Cargo: Efectivo

Colaborador (03/2006 - 09/2012)

Colaborador honorario 10 horas semanales

Desde marzo de 2006 he estado vinculada al Departamento de Genética de Facultad de Medicina.
Enuna primera instancia como estudiante de pregrado vy al dia de hoy contintio como estudiante de
posgrado, en la realizacion de mis estudios de Maestria. Alo largo de mi vinculacién he aprendido
diversas metodologias de investigacion en genética de poblaciones, modelos evolutivos de
poblaciones humanas vy etiologia del cancer, lo cual me ha permitido colaborar en proyectos de
investigacion del Departamento de Genética yen otros proyectos multidisciplinarios que involucran
otras disciplinas como Antropologia Biologica o Dermatologia.

Escalafon: No Docente

Cargo: Interino

Colaborador (01/2010 - 10/2010)

Colaborador honorario 15 horas semanales

En el marco del proyecto "Exposicion a subproductos de la desinfeccion de agua en las
embarazadas y bajo peso al nacer en Montevideo", una vez terminado la primera etapa del trabajo
de campo comenzamos con la re-encuesta telefénica de las embarazadas participantes del
proyecto. Esta fase del proyecto es crucial ya que servird como indicador de la proporcion de
nacimientos con bajo peso a partir de la cual podremos programar la segunday ultima etapa de
trabajo de campo previo al andlisis estadistico. En esta etapa colaboro honorariamente.

Escalafon: Docente

Grado: Grado 1

Cargo: Honorario

Becario (09/2009 - 12/2009)

Becario Grado 1 19 horas semanales

Mi actividad es dentro del proyecto financiado por CSIC "Exposicidn a subproductos de la
desinfeccién del agua en el embarazoy bajo peso al nacer en Montevideo". Mi tarea consistié en el
trabajo de campo del proyecto, en la recoleccion de los datos de las embarazadas y sus costumbre
del usoy consumo de agua durante el segundoy tercer trimestre del embarazo. Durante los meses
de setiembre a diciembre junto con otros dos encuestadores recorrimos varias policlinicas de ASSE
periféricas de Montevideo encuestando embarazadas. En ciertas ocasiones también colaboré con el
equipo de Facultad de Quimica en el muestreo ambiental de las muestras de agua.

Escalafon: No Docente

Cargo: Interino

ACTIVIDADES
PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Evaluacion experimental de la exposicion a contaminantes atmosféricos durante el transporte activo:
aportes para su zonificacién en Montevideo (03/2021 - a la fecha)

Elimpacto del transporte sobre la calidad de aire se diferencia del de otras fuentes de emision de
contaminantes atmosféricos principalmente por la proximidad de los receptores. Esto hace que los
contaminantes emitidos no puedan ser dispersados completamente antes de llegar alos mismos.
Ademas de lo anterior, se destaca que la mayoria de las rutas urbanas estan rodeadas de edificios
(cafiones urbanos). Estos edificios disminuyen la velocidad del viento a nivel de calle dificultando
aun mas la dispersion de los contaminantes emitidos. De lo anterior resulta esperable que las
personas que utilizan medios de transporte activos en ambiente urbano estén expuestas a elevados
niveles de contaminacion atmosférica. Este hecho muestra la necesidad de planificar las vias de
transporte activo en relacion con la calidad de aire con el objetivo de explotar las diversas virtudes
de estos modos de transporte sin poner en riesgo la salud de los pasajeros. La presente propuesta
de investigacion busca aportar en este sentido, a partir de la cuantificacién de la exposicién a



contaminantes atmosféricos que experimentan las personas que utilizan medios de transporte
activos, y su vinculo con caracteristicas generales de las vias de transito (geometria de edificios,
flujo vehicular, entre otras). Estos vinculos permitiran el desarrollo de una herramienta de
zonificacién para el transporte activo en Montevideo, basada en la calidad de aire, siendo este
Ultimo el principal resultado a obtener a partir de la realizacion del presente proyecto. Estos
resultados pueden constituir insumos de informacion Utiles para proponer medidas de disminucion
de tréfico en las cercanias a la infraestructura ciclista ya construida, en el caso que se demuestre
que esta se ubica en rutas de alta exposicion a contaminantes atmosféricos. Desde el punto de vista
académico, larealizacion de la presente propuesta resultard en una aplicacién innovadora de la
Ingenieria Ambiental en la planificacion del uso del territorio, y una continuacién con la linea de
trabajo en contaminacién atmosférica que lleva adelante el Instituto de Mecénica de los Fluidos e
Ingenieria Ambiental de la Facultad de Ingenieria de la UdelaR. Ademés de lo anterior, la
investigacion cientifica a desarrollar en la presente propuesta sera de caracter multidisciplinario,
contando el equipo de trabajo con investigadores de la Facultad de Ingenieriay de la Facultad de
Medicina de la UdelaR. Teniendo en cuenta que la contraparte esta conformada por colectivos
ciclistas, se entiende que la presente investigacion tendra un impacto ampliamente positivo en el
desarrollo de sus actividades, ya que podran incluir a la calidad de aire como una variable de
importancia a la hora de planificar sus recorridos urban

5 horas semanales

Investigacion

Integrante del Equipo

EnMarcha

RRHH formados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Doctorado:1

Financiacion:

Comisién Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: D'Angelo, M, COLISTRO V., AALEMAN / Riganti AA, GONZALEZ, ALICE ELIZABETH,
Vera, AC, Frachi, |

Palabras clave: contaminaciontransporte activo bicicletas

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Ambiental

An international research program on the associations between environmental stressors, climate, and
health (03/2021 - 06/2023)

Red de investigacion colaborativa de varios paises y varias ciudades (MCC) es una colaboracion
internacional de equipos de investigacion que trabajan en un programa que tiene como objetivo
producir evidencia epidemiolégica sobre las asociaciones entre los factores estresantes
ambientales, el climay la salud. El interés por estos temas ha crecido en los Ultimos afios tanto entre
los investigadores como entre el publico en general, debido a los recientes eventos de clima
extremo o contaminaciony a los alarmantes escenarios de cambio climatico, todo ello vinculado con
mayores riesgos para la salud. El programa de investigacién se beneficia del uso del conjunto de
datos, incluida informacion sobre exposiciones ambientales, resultados de salud y proyecciones
climaticas de cientos de ubicaciones dentro de varios paises de todo el mundo. Esto permite analisis
estandarizados de datos locales para abordar preguntas de investigacion especificas sobre
asociaciones globales de medio ambiente y salud, siguiendo un método de colaboracion formalizado
pero flexible. La Red de Investigacion Colaborativa de MCC se ha desarrollado a lo largo de los
anos, a través de la correspondencia entre los participantes y reuniones adicionales celebradas en
conferencias cientificas. Actualmente, la Red de Investigacién Colaborativa de MCC esta
coordinada por el equipo de investigacion de LSHTM, con el apoyo de un Comité Cientifico que
supervisay dirige el trabajo de investigacion.

4 horas semanales

https://mccstudy.Ishtm.ac.uk/participants/

Investigacion

Integrante del Equipo

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Especializacion:2

Doctorado:3

Financiacion:

University of London, Reino Unido, Apoyo financiero

Equipo: Gasparrini, A, Abrutzky, R, Guo, Y, Tobias, A, Roye, D, COLISTRO V.

Palabras clave: climate change mortality air pollutanttemperature

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia ambiental



Genetic Ancestry and Breast Cancer risk in an admixed Latin America population from Uruguay
(01/2007 - 12/2010)

5 horas semanales

Facultad de Medicina, Departamento de Genética

Investigacion

Integrante del Equipo

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:4

Especializacion:2

Doctorado:2

Financiacion:

Institucién del exterior, Apoyo financiero

Equipo: | BARRETO, AC EGANA, G FIGUEIRO , RAKITTLES (Responsable) , EROMAN | E
ACKERMANN, C BONILLA (Responsable), CAPPETTAM , ARTAGAVEYTIAN (Responsable),
BERTONI B (Responsable), SANS M

Palabras clave: Cancer de mamas Mapeo por mestizaje

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones
Humanas

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones

Exposicion a subproductos de la desinfeccion del agua durante el embarazo y el bajo peso al nacer en
Montevideo (09/2009 - 10/2010)

Determinar la asociacion entre la exposicion a trihalometanos presentes en el agua de consumo
humano en mujeres embarazadas y el bajo peso al nacer del producto de la gestaciénen
Montevideo en el bienio 2009 2010. Se plantea un estudio de cohortes prospectivo con el objetivo
de estimar la incidencia de Bajo Peso al Nacer entre los nacidos de mujeres embarazadas expuestas
adiferentes niveles de trihalometanos en el agua de consumo humano en la ciudad de Montevideo.
La poblacion de estudio esta constituida por una muestra de las mujeres embarazadas que
concurren a algunos servicios de salud de la Intendencia Municipal de Montevideo y de ASSE de la
ciudad de Montevideo en el bienio 2009 2010. Una vez seleccionados los servicios de salud, se
determinard un drea de influencia que marque el alcance de la red bajo monitoreo en el entorno del
servicio de salud correspondiente.

10 horas semanales

Facultad de Medicina - Insituto de Higiene , Departamento de Medicina Preventiva y Social
Investigacion

Integrante del Equipo

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:2

Maestria/Magister:3

Doctorado:2

Financiacion:

Comision Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: GOMEZ M (Responsable), M ACHKAR , F CANO, G SEOANE, BOTTO G., ALEGRETTI
MA (Responsable), CURIONIN, ALEMAN A, G BITTAR, ALONSO R, UMPIERREZ E , G
CASTELLANO, NVIQUE,RTORETEROLO, ALVAREZ B, BARRIOS E

Palabras clave: Trihalometanos Epidemiologia ambiental Cohorte

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Am

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Ambiental

DOCENCIA

Curso de Metodologia Cientifica Il - Carrera de Doctor en Medicina (09/2016 - a la fecha)

Grado

Invitado

Asignaturas:

Métodos Cuantitativos MCII, 30 horas, Tedrico-Practico

Investigacion Biomédica ProlnBio (07/2017 - a la fecha)

Maestria



Invitado
Asignaturas:
Introduccion a la Bioestadistica, 60 horas, Tedrico-Practico

Metodologia de la Investigacion Clinica y Epidemiolégica (07/2021 - a la fecha)
Especializacion

Invitado

Asignaturas:

Metodologia de la Investigacion Clinicay Epidemiologica, 10 horas, Tedrico-Practico

EXTENSION

Educacion para un embarazo saludable: El ambiente y sus efectos sobre la salud (09/2009 - 12/2009)

Facultad de Medicina, Departamento de Medicina Preventivay Social

5 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Salud ambiental

GESTION ACADEMICA

Representante de los estudiantes del PEDECIBA (08/2011 - 12/2011)

PEDECIBA, Comision electoral del nuevo director del PEDECIBA

Participacion en consejos y comisiones

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Ambiental
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologfa de la Evolucion /
Antropologia Biologica

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Facultad de Odontologia / Servicio de Epidemiologiay Estadistica
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (10/2020 - 07/2022)

Asistente 12 horas semanales
Escalafon: Docente

Grado: Grado 2

Cargo: Efectivo

SECTOR GOBIERNO/PUBLICO - MINISTERIO DE SALUD PUBLICA - URUGUAY

Programa de Prevencion de Enfermedades No Transmisibles /
UNICEM

VINCULOS CON LA INSTITUCION

Becario (07/2013 - 03/2017)

Research Assistante - UNICEM 15 horas semanales

Proyecto de investigacion financiado por el Banco Mundial cuyo objetivo es generar un estimativo
de la Carga Global de Enfermedad (AVISA) de la poblacion uruguaya en 2012. EI AVISA se define
como la medida de la pérdida de salud que para una poblacion representan las consecuencias
mortales y no mortales de las diferentes enfermedades y lesiones. Este enfoque brinda un
panorama general que permite comparar el peso de las enfermedades, lesiones y factores de riesgo
y asimismo comprender en un grupo determinado, definido por edad y sexo, en un lugar y en un
tiempo dado, cuédles son los contribuyentes méas importantes a la pérdida de la salud de una
poblacién. En sintesis, actualmente, los AVISA se han consolidado como indicadores sintéticos de
salud que resumen y permiten comparar el impacto de los riesgos (mortales y no mortales) entre
comunidades mediante estudios de carga de enfermedad.

ACTIVIDADES



LINEAS DE INVESTIGACION

Carga global de enfermedad en Uruguay (07/2013 - 12/2015)

Forme parte del equipo técnico del primer estudio de carga global de enfermedad del pais, en el que
realizamos el calculo de los afos perdidos a causa de muerte prematuray discapacidad para las
patologias mas prevalentes y los factores de riesgo presentes en la poblacion uruguaya.
Fundamental

20 horas semanales , Integrante del equipo

Equipo: ALEGRETTI MA, ALEMAN A, CAVALLERI, COLOMARM

Palabras clave: Carga Global de Enfermedad Factores de Riesgo Tabaquismo

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Salud Publica y Medioambiental / Carga
Global de Enfermedad

SECTOR EXTRANJERO/INTERNACIONAL/OTROS - ESPANA

Universidad de Santiago de Compostela
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Otro (08/2015 - 09/2015)

Pasante 40 horas semanales / Dedicacion total
ACTIVIDADES
PASANTIAS

(08/2015 - 09/2015)

Centro de Investigacion en Medicina Molecular e Enfermidades Croénicas (CIMU, Grupo de
Medicina Xendmica

40 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Epidemiologia Genetica

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Facultad de Humanidades y Ciencias de la Educacion
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (05/2010 - 07/2013)

Asistente Grado 2 20 horas semanales

Estudios recientes mostraron que el riesgo a cancer colorectal (CCR) esta asociado a SNPsen 5
regiones cromosémicas en el humano. Estudios de GWAS (genome-wide association studies)
basados en poblaciones europeas estan tratando de identificar nuevos genes involucrados en el
desarrollo de este cancer. Sin embargo, estos estudios pueden no ser suficientes para detectar
todos los SNPs de CCR. La poblacién latinoamericana, por su condicion de poblacién mestizada,
representa una buena oportunidad para identificar nuevos genes candidatos. En esta investigacion
se llevara adelante un GWAS combinado con un Mapeo por Mestizaje (MM) en 6000 casos y 6000
controles latinoamericanos. Las variantes asociadas a la cdncer serdn testeadas en 3500 casos y
3500 controles europeos. Los objetivos consisten tanto en generar un panel de SNPs asociados al
cancer que sirva como herramienta diagnostica. El resultado de esta investigacién generara
beneficios a la ciencia médica.

Escalafon: Docente

Grado: Grado 2

Cargo: Efectivo

ACTIVIDADES

LINEAS DE INVESTIGACION

Variabilidad en poblaciones Latinoamericanas (05/2010 - a la fecha)
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El grupo aborda la tematica de la variabilidad de las poblaciones Latinoamericanas desde diversos
puntos de vista. Biologica, social y cultural. El mayor enfasis esta en el estudio de la poblacion de
Uruguay con consideraciones historico-demograficas que ayudan a mejor comprender y explicar los
patrones observados en el presente. A nivel bioldgico, se buscar determinar los procesos que
llevaron a las carateristicas que se observan.

30 horas semanales

Facultad de Humanidades y Ciencias de la Educacion, Departamento de Antropologia Biologica,
Integrante del equipo

Equipo: SANS M, HIDALGO P, PMUT, G FIGUEIRO, | BARRETO, COLISTRO, V, EGANA, A
Palabras clave: Bioinformatica Genomica Genetica de Poblaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Biologfa y Biologia de la Evolucién /
Antropologia Genetica

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Genetic study of Common Hereditary Bowel Cancers in Hispania and the Americas (CHIBCHA)
(05/2010 - ala fecha)

Estudios recientes mostraron que el riesgo a cancer colorectal (CCR) esta asociado a SNPsen 5
regiones cromosomicas en el humano. Estudios de GWAS (genome-wide association studies)
basados en poblaciones europeas estan tratando de identificar nuevos genes involucrados en el
desarrollo de este cancer. Sin embargo, estos estudios pueden no ser suficientes para detectar
todos los SNPs de CCR. La poblacion latinoamericana, por su condicion de poblacién mestizada,
representa una buena oportunidad para identificar nuevos genes candidatos. En esta investigacion
se llevara adelante un GWAS combinado con un Mapeo por Mestizaje (MM) en 6000 casos y 6000
controles latinoamericanos. Las variantes asociadas a la cancer seran testeadas en 3500 casos y
3500 controles europeos. Los objetivos consisten tanto en generar un panel de SNPs asociados al
cancer que sirva como herramienta diagnostica. El resultado de esta investigacién generara
beneficios a la ciencia médica.

17 horas semanales

Facultad de Humanidades y Ciencias de la Educacion, Departalemento de Antropologia Biologica
Desarrollo

Integrante del Equipo

En Marcha

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:1

Maestria/Magister:1

Doctorado:1

Financiacion:

Institucién del exterior, Cooperacion

Equipo: SANS M (Responsable) , HIDALGO P, | TOMILNSON (Responsable), PMUT, HOLMES, C,
CARVAJAL-CARMONA, L (Responsable), COLISTRO, V

Palabras clave: GWAS (Genome-wide association study) Mapeo por mestizaje Polimorfismo de un
unico nucleotido SNP Etiologia del cancer

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Cancer

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia /

Humanidades / Otras Humanidades / Otras Humanidades / Antropologia Biologica

DOCENCIA

Lic. Ciencias Antropolégicas Plan Basico (03/2019 - 07/2019)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Estadistica, 10 horas, Tedrico-Préactico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Mateméticas / Estadisticay Probabilidad /

Lic. Ciencias Antropolégicas Plan Basico (03/2018 - 07/2018)

Grado
Asistente
Asignaturas:



Estadistica, 10 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadisticay Probabilidad /

PASANTIAS

(09/2012 - alafecha)

Wellcome Trust Centre for Human Genetics, Molecular and Population Genetics

40 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Bioinformatica

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Genomica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones

SECTOR EXTRANJERO/INTERNACIONAL/ENSENANZA SUPERIOR - INGLATERRA

University of Oxford
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Becario (09/2012 - 03/2013)

Visiting student at WTCHG 40 horas semanales / Dedicacion total

En el marco del proyecto de colaboracion "Genetic Study of Common Hereditary Bowel Cancer in
Hispania and the Americas" trabajo en colaboracion con los departamentos de Molecular and
Population Genetics y de Estadistica de la Universidad de Oxford, con locacién en Wellcome Trust
Centre for Human Genetics. En la pasantia estoy aprendiendo sobre la implementacion de técnicas
genético-estadisticas para el andlisis de datos gendmicos a nivel poblaciones y la deteccién de
regiones asociadas al cancer en poblaciones latinoamericanas. Algunos de los objetivos del
proyecto son: identificar y mapear genes que confieran riesgo a la enfermedad y que no hayan sido
detectados en poblaciones europeas asi como también se desarrollara un panel de marcadores para
las poblaciones latinoamericanas con poder predictivo de la enfermedad y se implementara un
método de mapeo de todo el genoma (GWAS) para poblaciones latinoamericanas. En este momento
estamos preparando un articulo para su publicacion.

ACTIVIDADES

LINEAS DE INVESTIGACION

Mapeo Genico y Genetica de poblaciones (09/2012 - alafecha)

El departamento se centra en estudios gendmicos que apuntan a la identificacion de regiones del
genoma asociadas a enfermedades con el fin de detectar nuevos genes involucrados en la etiologia
y desarrollo del cancer de colony otras enfermedades complejas. El abordaje es abarcativo, desde
diferentes enfoques centrandose en el desarrollo bioinformatico de herramientas para andlisis de
datos gendmico poblacionalesy en laimplementacion de métodos estadisticos. El grupo dirigido
pro Prof.lan Tomlinson es uno de los principales grupos a nivel mundial trabajando en la
caracterizacion genética del cancer de colon. Trabajan en estrecha relacién con el Departamento de
Estadistica de la Universidad de Oxford, con el Prof. Chris Holmes quien estudia la teoria, métodos
y aplicaciones de la estadistica genética. En el marco del proyecto CHIBCHA se han enfocado en el
estudio del cancer de colon en poblaciones latinoamericanas para poder identificar genes con bajo
efecto en las poblaciones europeas y que por limitaciones de tamafios muestrales no son posibles
de detectar en Europa. Mi pasantia en el grupo tiene como objetivos formarme en las metodologias
estadisticas y técnicas bioinformaética para el andlisis de datos de secuenciacion de genomas
enteros en grupos poblacionales diversos, con historias de mestizaje, como lo son las poblaciones
latinoamericanas y como lo es la poblacion uruguaya.

40 horas semanales

Wellcome Trust Centre for Human Genetics, Molecular and Population Genetics , Integrante del
equipo

Equipo: SANS M, HIDALGO P, P MUT, TOMLINSON, I, HOLMES, C, CARVAJAL-CARMONA, L
Palabras clave: Bioinformatica Genomica Genetica estadistica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Bésica / Genética Humana / Genetica de poblaciones
Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genomica
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PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Genetic study of Common Hereditary Bowel Cancers in Hispania and the Americas (09/2012-ala
fecha)

Colorectal cancer (CRC) is common in both sexes, has relatively poor outcome and has no major
avoidable risk factor. Recent studies have shown that common inherited single nucleotide
polymorphisms (SNPs) can increase cancer risk. We have shown CRC risk to be associated with
SNPs on chromosomes 8923.3,8q24.21, 10p14, 11g23.1, 15g14 and 18g21. These variants
account for less than 5% of the genetic risk of CRC, but will be very important when their effects
are added to those of other, as-yet undetected CRC SNPs. A few genome-wide association studies
(GWASSs) based on populations of European descent are trying to identify the remaining common
CRC genes. Evidence suggests that these studies will not be large enough on their own to detect all
CRC SNPs, as: relative risks associated with most SNPs are modest; some disease alleles are rare, at
least in Europe; and many variants may lie outside conventional gene boundaries or haplotype
blocks. The admixed LA population provides an exciting opportunity to identify new CRC genes that
are more tractable to detection in LA, or have been missed by chance in European studies. We shall
undertake a combined GWAS and admixture mapping study for CRC predisposition genes in 6,000
LA cases and 6,000 controls. We shall test the disease-associated variants in 3,500 cases and 3,500
controls from Europe. We aim primarily to detect SNPs with effects in both LA and Europe, but also
SNPs with effects specific to LA. Eventually, we aim to develop a polymorphism panel for predicting
the risk of CRC in the general population, so that those at increased risk can be offered effective
measures to prevent cancer. CRC is increasing in frequency in LA and prognosis is poorer than in
Europe. We shall use our project as a focus for education about CRC, especially in LA. The study
will also provide training for young LA researchers. Our work will provide a direct benefit to medical
science and the populations of LA and Europe.

40 horas semanales

Wellcome Trust Centre for Human Genetics , Molecular and Population Genetics

Investigacion

Integrante del Equipo

En Marcha

RRHH formados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Doctorado:2

Financiacion:

Institucion del exterior, Cooperacion

Equipo: SANS M (Responsable) , HIDALGO P, P MUT, TOMLINSON, | (Responsable), HOLMES, C
(Responsable), CARVAJAL-CARMONA, L, COLISTRO, V

Palabras clave: Genomica Cancer de colon Mapeo por mestizaje GWAS

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genomica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Gentica de Poblaciones

PASANTIAS

(09/2012 - alafecha)

Wellcome Trust Centre for Human Genetics, Molecular and Population Genetics

40 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Gentica de Poblaciones
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Bésica / Genética Humana / Bioinformatica

CARGA HORARIA

Carga horaria de docencia: 15 horas

Carga horaria de investigacion: 25 horas
Carga horaria de formaciéon RRHH: 5 horas
Carga horaria de extensién: 2 horas

Carga horaria de gestion: 5 horas

Produccion cientifica/tecnolégica

Miprincipal interés se centra en el estudio de los factores asociados a patologias humanas. En
particular, la variabilidad genética de las poblaciones humanas, especialmente en poblaciones
latinoamericanas y el vinculo con la prevalencia de enfermedades genéticas complejas. Mi trabajo
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tiene una fuerte base estadisticay mi principal tarea es el analisis de bases de datos. Durante mi
formacion de posgrado prioricé cursos y talleres que me ayudaran a desempefiarme con fluidez en
el campo bioinformatico, pudiendo hoy en dia enfrentar el desafio de extraer la informacion
almacenada en bases de datos de gran tamafio. En el area de la Epidemiologia Genética mi objetivo
es estudiar los patrones de variacion del genoma humano dado su interés biolégico y su capacidad
de detectar situaciones no observables a nivel individual. El objetivo de mi investigacién es analizar
los factores genéticos y evolutivos que determinan la variaciéon gendmica entre poblaciones
humanas dentro e intra continentales y la interaccion con factores ambientales y clinicos que
condiciones la presentacion, severidad y desarrollo de las patologia. Estudiamos la diversidad
genética por medio de la utilizacion de colecciones de muestras de ADN y de diversas herramientas
tanto estadisticas como bioinformaticas y de la genética de poblaciones. Estos estudios se ven
enriquecidos con la disponibilidad publica de los secuenciamientos y genotipados que nutren las
bases de datos. El andlisis de la diversidad gendmica tiene como fin entender los mecanismos
genéticos de los factores microevolutivos que acttian sobre las poblaciones humanas (mutacion,
migracion, selecciéon y crecimiento expansivo), para utilizar los efectos de la demografia en el mapeo
de variaciones funcionales, es decir, en la busqueda de posibles genes candidatos a enfermedades
multifactoriales con cierto componente genético. Quisiera destacar la importancia de combinar los
resultados del estudio del pasado demografico y genéticos de las poblaciones con los efectos de la
demografia sobre las estimaciones de desequilibrio de ligamiento, para poder colaborar con
estudios genético- epidemioldgicos de mapeo. El mapeo hace posible identificar regiones del
genomas con potencial efecto sobre el origeny el desarrollo de enfermedades como el cancer. En
las ultimas dos décadas se han sucedido un gran numero de estos estudios y han abierto las puertas
para mejor comprender la etiologfay proliferacion de enfermedades. Esto esta posibilitando a su
vez optar por estrategias de prevencion y de difusién a nivel de sistemas de salud en varios paises.

Produccion bibliografica
ARTICULOS PUBLICADOS
ARBITRADOS

Mortality burden and economic loss attributable to cold and heat in Central and South America
(Completo, 2024)

AURELIO TOBIAS , CARMEN INIGUEZ , MAGALI HURTADO DIAZ , HORACIO RIOJAS, LUIS
ABDON CIFUENTES, DOMINIC ROYE , ROSANA ABRUTZKY , MICHELINE DE SOUSA
ZANOTTI STAGLIORIO COELHO, PAULO HILARIO NASCIMENTO SALDIVA , NICOLAS
VALDES ORTEGA , PATRICIA MATUS CORREA, SAMUEL OSORIO , GABRIEL CARRASCO,
VALENTINA COLISTRO, MATHILDE PASCAL , OLIVIER CHANEL, LINA MADANIYAZI,
ANTONIO GASPARRINI

Environmental Epidemiology, v.: 8 p.:1 - 6,2024

Medio de divulgacién: Internet

E-ISSN: 24747882

DOI: 10.1097/e€9.0000000000000335
http://dx.doi.org/10.1097/ee9.0000000000000335

WEB OF SCIENCE™

Health and Economic Benefits of Complying With the World Health Organization Air Quality
Guidelines for Particulate Matter in Nine Major Latin American Cities (Completo, 2024)

LINA MADANIYAZI, JEFFERSON ALPIZAR, LUIS ABDON CIFUENTES, HORACIO RIOJAS-
RODRIGUEZ , MAGALI HURTADO DIAZ , MICHELINE DE SOUSA ZANOTTI STAGLIORIO
COELHO, ROSANA ABRUTZKY , SAMUEL OSORIO , GABRIEL CARRASCO ESCOBAR,
NICOLAS VALDES ORTEGA , VALENTINA COLISTRO , DOMINIC ROYE, AURELIO TOBIAS
International Journal of Public Health, v.: 69 2024

Medio de divulgacion: Internet

E-ISSN: 16618564

DOI: 10.3389/ijph.2024.1606909

http://dx.doi.org/10.3389/ijph.2024.1606909
WEB OF SCIENCE™

Comparison for the effects of different components of temperature variability on mortality: A multi-
country time-series study (Completo, 2024)

BOWEN, YAOWU , YUMING GUO, ANTONIO GASPARRINI, SHILU TONG, ALAOVERCENCO
,ALE? URBAN , ALEXANDRA SCHNEIDER , ALIREZA ENTEZARI, ANA MARIA VICEDO-
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https://doi.org/10.1097/ee9.0000000000000335
https://doi.org/10.1097/ee9.0000000000000335
https://doi.org/10.3389/ijph.2024.1606909

CABRERA, ANTONELLA ZANOBETTI, ANTONIS ANALITIS, ARIANA ZEKA , AURELIO TOBIAS,
BALTAZAR NUNES, BARRAK ALAHMAD , BEN ARMSTRONG , BERTIL FORSBERG, SHIH-
CHUN PAN, CARMEN INIGUEZ , CAROLINE AMELING, CESAR DE LA CRUZ VALENCIA,
CHRISTOFER ASTROM , DANNY HOUTHUIJS, DO VAN DUNG , DOMINIC ROYE, ENE
INDERMITTE, ERIC LAVIGNE , FATEMEH MAYVANEH , FIORELLA ACQUAOTTA , FRANCESCA
DE?DONATO, SHILPA RAO, FRANCESCO SERA , GABRIEL CARRASCO-ESCOBAR , HAIDONG
KAN , HANS ORRU, HO KIM , IULIAN-HORIA HOLOBACA , JAN KYSELY , JOANA MADUREIRA,
JOEL SCHWARTZ, JOUNI J.K. JAAKKOLA , KLEA KATSOUYANNI, MAGALI HURTADO DIAZ ,
MARTINA S. RAGETTLI, MASAHIRO HASHIZUME , MATHILDE PASCAL , MICHELINE DE
SOUSA ZANOTTI STAGLIORIO COELHO, NICOLAS VALDES ORTEGA , NIILO RYTI, NOAH
SCOVRONICK, PAOLAMICHELOZZI, PATRICIAMATUS CORREA, PATRICK GOODMAN,
PAULO HILARIO NASCIMENTO SALDIVA , RAANAN RAZ , ROSANA ABRUTZKY , SAMUEL
OSORIO, TRAN NGOC DANG, VALENTINA COLISTRO, VERONIKA HUBER , WHANHEE LEE ,
XERXES SEPOSO, YASUSHI HONDA , YOONHEE KIM , YUE LEON GUO, MICHELLE L. BELL,
SHANSHAN LI

Environment International, v.: 187 p.:108712 2024

Lugar de publicacién: United kingdom

ISSN: 01604120

DOI: 10.1016/j.envint.2024.108712

http://dx.doi.org/10.1016/j.envint.2024.108712
WEB OF SCIENCE™

Temperature frequency and mortality: Assessing adaptation to local temperature (Completo, 2024)

YAO WU, BOWEN, ANTONIO GASPARRINI, BEN ARMSTRONG, FRANCESCO SERA, ERIC
LAVIGNE , SHANSHAN LI, YUMING GUO, ALAOVERCENCO , ALE? URBAN , ALEXANDRA
SCHNEIDER , ALIREZA ENTEZARI, ANAMARIAVICEDO-CABRERA, ANTONELLA ZANOBETTI
,ANTONIS ANALITIS , ARIANA ZEKA , AURELIO TOBIAS , BALTAZAR NUNES, BARRAK
ALAHMAD , BERTIL FORSBERG, CARMEN INIGUEZ , CAROLINE AMELING, CESAR DE LA

CRUZ VALENCIA, DANNY HOUTHULJS, DO VAN DUNG, DOMINIC ROYE, ENE INDERMITTE,
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Este articulo es el resultado de un trabajo de colaboracién con investigadores de diversos centros
coordinado por el Institute for Health Metrics and Evaluation de la Universidad de Washington. En
este caso se citan Unicamente los primeros cinco investigadores y las 4 investigadoras de Uruguay

(en orden alfabético ya que asi es como figuran en el articulo).
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Malignant melanoma (MM) is the most dangerous type of skin cancer and the main cause of death

produced by skin diseases. In Uruguay, the incidence rate is 3.8/100,000, one of the highest in Latin

America. We analyzed the contribution of ancestry and MC1R as a candidate gene for sporadic

melanoma in Uruguay. Our objective wasto investigate the possible associations between ancestry

and the MC1R gene with sporadic melanoma in the Uruguayan population. To that end, one

hundred patients with sporadic MM and 107 controls were recruited. Phenotypic factors and

lifestyle were evaluated as risk factors. At the same time, we analyzed fiveancestry informative

markers, the MC1R variants (R151, R160 and D294H) and five tag-SNPs. Phototype, atypical nevi,

sunburns and recreational exposure were the main risk factors for MM in the Uruguayan

population. We confirmed 16q as a candidate region for MM, R151C, and R160W showed an

important association with risk of melanoma (OR= 3.85, P= 1 x 10-2; OR= 10.15, P= 7 x 10-3,

respectively). Furthermore, three novel MC 1R haplotypes from the promoter region were

detected,and the two most common haplotypes for the coding region were different to the ones

found in Europeans through HapMap. However, MC1R coding region haplotypes revealed a highly

similar frequency to that of the Spanish population. Our results showed that the chromosomal

16gregion confers susceptibility to MM risk in the Uruguayan population. In addition, the admixed

genome structure of the MC1R region could be part of the explanation of melanoma etiology.
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Este trabajo es el resultado de una trabajo de colaboracion con el Institute of Helath Metrics and
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Economics. El articulo cuenta con una extensa lista de co-autores (mas de 700). A los efectos del

CVuy registro solo los co-autores del equipo de investigacion de Uruguay.
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Este trabajo es el resultado de una trabajo de colaboracién con el Institute of Helath Metrics and
Economics. El articulo cuenta con una extensa lista de co-autores (mas de 700). A los efectos del

CVuy registro solo los co-autores del equipo de investigacion de Uruguay.
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Este trabajo es el resultado de una trabajo de colaboracion con el Institute of Helath Metrics and
Economics. El articulo cuenta con una extensa lista de co-autores (mas de 700). A los efectos del

CVuy registro solo los co-autores del equipo de investigacion de Uruguay.
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Este trabajo es el resultado de una trabajo de colaboracion con el Institute of Helath Metrics and
Economics. El articulo cuenta con una extensa lista de co-autores (mas de 700). A los efectos del

CVuy registro solo los co-autores del equipo de investigacion de Uruguay.
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Global, regional, and national disability-adjusted life years (DALYs) for 306 diseases and injuries and
healthy life expectancy (HALE) for 188 countries, 19902013: quantifying the epidemiological
transition (Completo, 2015)
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Este trabajo es el resultado de una trabajo de colaboracion con el Institute of Helath Metrics and
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Economics. El articulo cuenta con una extensa lista de co-autores, en esta instancia se citan

unicamente los co-autores uruguayos.
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Este trabajo es el resultado de una trabajo de colaboracion con el Institute of Helath Metrics and
Economics. El articulo cuenta con una extensa lista de co-autores (mas de 700), en esta instancia se

citan unicamente los co-autores uruguayos.
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Los autores de este articulo son todos los integrantes de consorcio denominado CHIBCHA, el cual
es un estudio de asociacion genético. La lista completa de autores es extensay esta disponible en la

version on line. A efectos de este CVse listan Unicamente los co-autores por Uruguay.
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Este fue el primer estudio de carga de enfermedad realizado en Uruguay utilizando bases de datos
nacionales, el cual recibié una mencion especial de la Academia Nacional de Medicina.
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A partir del primer estudio de carga global de enfermedad nacional, se realizaron las estimaciones
de la carga atribuible al consumo de tabaco en el Uruguay.
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Medio de divulgacién: Internet
https://ruandi.org.uy/wp-content/uploads/2014/05/Encuesta-Nacional-de-Lactancia-Practicas-
de-Aliment

Eneste trabajo tanto yo como Patricia Aguirrezabal fuimos la encargadas del Procesamiento como
del Andlisis de datos. La tarea la realizamos dado nuestro vinculo con la Red Uruguaya de Apoyo a la
Nutriciény Desarrollo Infantil (RUANDI)

Carga de Enfermedad Atribuible a Tabaquismo y otros factores de riesgo en Uruguay en 2012
(2014)
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El objetivo de este producto fue calcular la carga de enfermedad atribuible al tabaquismo activo en
Uruguay en 2012. Se seleccionaron enfermedades atribuibles al consumo de trabajo, se estimaron
los AVP, AVD y AVISAy las correspondientes fracciones atribuibles al tabaco. Los resultados de
este estudio son un insumo de central importancia para los tomadores de decision ya que ofrecen
valiosa informacion epidemiologica de las enfermedades vinculadas al tabaco en Uruguay.

CUARTO PRODUCTO ESTUDIO CARGA GLOBAL DE ENFERMDAD: GENERALIDADES (2014)
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Este producto consiste en una coleccién de fichas técnicas con los modelos realizados de las
diferentes enfermedades.Los modelos realizados se hicieron con consultas previas con expertos y
validaciones posteriores. Este producto forma parte del estudio de Carga Global de Enfermedad en

Uruguay y corresponde al calculo y modelizacion de las enfermedades mas prevalentes en Uruguay.

Estudio de Comparacién Comparativa de Reisgo o de Carga Atribuible a Factores de Riesgo (2014)
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Este prodcuto tuvo como objetivos principales determinar la distribucion poblacional de los
factores de riesgo por estrato de edad y sexo, identificar riesgo relativos asociados a la exposicion
de los factores de riesgo y estimar las fracciones atribuibles segun exposicion poblacional. Se
consideraron los siguientes factores de riesgo a enfermedades: Tabaquismo, Consumo de Alcohoal,
Hipertension arterial, sobrepeso y obesidad, sedentarismo, consumo de drogas, dislipemias e
hiperglicemia. Los calculos realizados en este trabajo son un importante insumo para pensar las
politicas de prevencion en salud.
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Este proyecto de realizar un estudio de la carga global de enfermedad en Uruguay comienza en el
afo 2013 a solicitud de PPENT-MSP. Dado que no se cuentan con precedentes de estudios
similares en el pafs, ha significado un inmenso desafio para los investigadores el abocarse a esta
tarea. Los estudios de carga global de enfermedad son Utiles para desarrollar un sistema de salud
mas justo, eficiente y de mayor calidad, basado en la atencién primaria de salud y la prevencion de
enfermedades. Deseamos conducir este protocolo de manera de arribar a resultados basados en
datos nacionales, que permita a los tomadores de decisién la asignacién de prioridades en saludy a
una mejor comprension de nuestra realidad sanitaria

Sistematizacion de fuentes de informacion de incidencia y prevalencia de enfermedades para estudio
de carga global de enfermedad en Uruguay (2013)
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La realizacion de una sistematizacion de las fuentes de informacién que aportan datos sobre
prevalencia y/o incidencia de enfermedades en el Uruguay, es una parte ineludible del estudio
completo de Carga Global de Enfermedad (CGE). La elaboracién de este producto requirio de la
consulta avarios y diversos informantes calificados, sitios web y documentos, ya que la informacién
buscada se encuentra disgregada en multiples lugares y formatos. Deseamos que esta
sistematizacion sea de utilidad no sélo para la conduccién y desarrollo de este estudio de CGE -que
es nuestro principal objetivo-, sino también para cualquier otro persona o institucion que necesite
acceder a informacién sobre prevalencia y/o incidencia de enfermedades en el Uruguay. Esperamos
que este producto contribuya a reducir los tiempos y esfuerzos empleados por aquellos que
requieran acceder a estos datos, y que colabore en la mejora de la toma de decisiones en salud que
emplee esta informacion como base
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Variantes Farmacogenéticas en Uruguay (2024)
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REGIONES GENOMICAS ASOCIADAS A CANCER DE COLON EN LA POBLACION MEXICANA (2016)
COLISTRO V., SANSM
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Anales/Proceedings:Journal of Basic and Applied Genetics
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http://www.alag2016.org/es/Pages/ActasdelCongreso

Cancer colo rectal (CRC) es comiin en ambos sexos y no tiene grandes factores de riesgo evitables.
Su incidencia ha aumentado en Latinoamericay Europa en las Ultimas dos décadas. Estudios
recientes han mostrado que polimorfismos heredables (SNPs) pueden incrementar el factor de
riesgo. Se ha demostrado la asociacion del CRC con varias regiones gendmicas 8923.3, 8q24.21,
10p14,11923.1, 15g14 and 1821, si bien estas variantes explican <5% del riesgo genético a CRC,
su efecto combinado junto con otras variantes alin no detectadas pues ser considerablemente
mayor. Estudios de asociacién de todo el genoma (GWAs) previos, basados en poblaciones
europeas han identificado genes a CRC pero la evidencia sugiere que estos estudios pueden no
haber sido lo suficientemente grandes para detectar SNPs asociados a un riesgo relativo bajo o
moderado. Las poblaciones mestizadas latinoamericanas son una buena oportunidad de identificar
nuevos genes asociados a CRC que no son detectables en poblaciones no mestizadas. Nuestro
objetivo es identificar los SNPs asociados en genomas de individuos mestizados mexicanos y
testear los SNPs que han sido identificados previamente. Se colectaron muestras de sangre
periféricaen 2049 individuos (1041 casos y 1008 controles) de tres localidades del mexicanas, las
muestras fueron genotipadas para 1.024.890 SNPs. Dada la naturaleza mestizada de la poblacién
de estudio se realizaron consideraciones respecto a la estructura poblacional para minimizar el
riesgo a detectar asociaciones espureas con CRC. El GWAS detecté 12 SNPs no previamente
identificados.

ETIOLOGIA GENETICA DE LA DISCAPACIDAD INTELECTUAL (2016)

TAPIE A, ROCHE L, SANGUINETTIA, PASTRO L, LOPEZ P, PIN, CASSINAG, CARDOZO P,
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http://www.alag2016.org/admin/files/alag2016/upload/files/V.XXVIII_2016_Suppl1_19092016.pdf
Ladiscapacidad intelectual (DI) es untrastorno frecuente que genera vulnerabilidad social. En
menos de50% de los casos se puede identificar una alteracion genética que lo explique. El
diagnostico etiologico contribuye a dirigir las intervenciones y a disminuir la ansiedad de los padres.
El objetivo del trabajo es buscar alteraciones genéticas en nifios con DI para diagndésticoy
asesoramiento genéticoy conocer el perfil de |la poblacion. Se incluyeron 113 nifios >5 afios con DI
moderada a severa (Cl<70), que asociaran dismorfias, alteraciones del crecimiento, alteraciones
esqueléticas y/o historia familiar de DI (al menos dos criterios). Se excluyeron nifios con sindromes
clinicos de etiologia conocida, expansiones del gen FMR1 y alteraciones cromosdmicas numeéricas.
Se realizé una historia clinica protocolizada y banco de ADN. Se agruparon clinicamente en formas
sindrémicas atipicas y no sindrémicas. Se realizo cariotipo de 400 bandas en todos los casos. En 16
de los casos de clinica sugestiva se hizo MLPAMR1. En 97 casos no sindréomicos se estudiaron las
regiones subteloméricas con MLPA (PO36 y PO70) y en seis casos se realizaron ambos MLPA. Se
identificaron alteraciones cromosémicas estructurales en cuatroy
microalteracionessubteloméricas en tres (una fue confirmada por FISH). Se concluye que la historia
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clinica detallada realizada por especialistas, cariotipoy MLPA son los primeros pasos en nifios con DI
en nuestro medio. En los pacientes en que no se identificaron alteraciones, se estan realizando
estudios de todo el genoma, microarreglos CGH y eventualmente secuenciacién masiva.

Evaluacion de la Carga Global de Enfermedad en Uruguay (2015)

COLISTRO V., ALEMAN A, ALEGRETTI MA, COLOMAR M, CAVALLERI
Publicado

Resumen
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Ano del evento: 2015
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Medio de divulgacion: Papel
http://www.ati.org.uy/congreso/1-programa.pdf

Asociacion de los Polimorfismos rs12953717,rs11874392 y rs4939827 en el Gen SMAD7 en Pacientes
con CCR en una Poblacién Mestiza Mexicana (2014)

HARO J, RUIZ P, JARAMILLO RODRIGUEZ Y, LUNAPEREZ P, MARTINEZ MURILLO C,
CARNEDAS CADENAS, COLISTRO V., SANS M, ROJAS MARTINEZ

Publicado

Resumen

Evento: Internacional
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Medio de divulgacion: Papel
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Las variantes rs12953717 y rs4939827 del gen SMAD7 se han asociado con el cadncer colorrectal,
el primero con un efecto muy pequeno para esta neoplasiay la segunda con un efecto protector
para el mismo fenotipo complejo. Hemos realizado un estudio de casos y controles con el fin de
replicar los resultados reportados para estas asociaciones en una muestra de poblaciéon mexicana
constituida por 1,000 casos de cancer colorrectal y 1,043 controles reclutados en México D.F.,
Monterreyy Torreén. El genotipado fue realizado mediante la tecnologia Sequenom. Los valores
iniciales de P con correccién de Bonferroni para las variantes rs12953717 y rs4939827 fueron
0.08y 0.06, respectivamente. Después de realizar un andlisis multivariado considerando
covariantes de riesgo para cancer colorrectal (sexo, edad, obesidad, sedentarismo, antecedentes
familiares de cancer no colorrectal, etc.), se obtuvieron valores P de 0.015 [OR = 1.30 (1.06-1.60)] y
0.026 [0O.R.=0,79 (0.65 - 0.96)] para ambos polimorfismos, respectivamente. Estos resultados
sugieren la interaccién del cancer colorrectal con algunos estilos de vida; ademas se replican los
datos reportados para las poblaciones caucasicas y asiaticas, reforzando la importancia bioldgica de
estas variantes baja penetrancia SMAD7 en la etiologia de esta neoplasia.

Efecto de los procesos microevolutivos en la estructura haplotipica de la region 16q asociada a
melanoma. (2012)

COLISTROV.,BERTONIB

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcion: XIV Jornada de la Sociedad Uruguaya de Biociencias

Ciudad: Piridpolis, Uruguay

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Melanoma Mapeo Genico Estructura haplotipica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Genetica de poblaciones
Medio de divulgacién: Internet

http://www.pasteur.edu.uy/sub

El melanoma esporadico estd aumentando su incidencia mundial, particularmente en poblaciones
europeas o con contribucion genética europea, como es el caso de Uruguay. Recientemente,
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describimos la region 16q24 como asociada a melanoma maligno para el Uruguay. Sin embargo, la
fraccion explicada por mutaciones del gen candidato MC1R para esta region, es menor ala
esperada. Por otra parte, la estructura haplotipica del gen indicaba un posible origen no-europeo de
laregién reguladora. Esto impulso el andlisis de una region cromosémica mayor (7Mb) para
comprender el origeny estructura de la region que pueda explicar los hallazgos previos. Se
analizaron 21 SNPs con caracteristicas de marcadores informativos de ancestralidad para
poblaciones de los cinco continentes junto con muestras de casos y controles de melanomay cancer
de mama de Uruguay. También se simularon factores microevolutivos (recombinacion, migracion,
crecimiento poblacional) para explicar la estructura haplotipica observada en la poblacion de
Uruguay . Se observo la presencia de estructuras haplotipicas exclusivas de poblaciones
mestizadas, asi como haplotipos particulares para ambos canceres. También se identificaron
haplotipos asociados a melanoma pero que no son frecuentes en Europa. Finalmente, al evaluar el
efecto de factores microevolutivos se detecta que las proporciones en que cada parental
contribuye a la formacién de la hibrida es el factor con mayor efecto sobre las estructuras
haplotipicas. En suma, se evidencia una alta complejidad en la regién 16qy un efecto importante de
la historia demografica que tienen que ser considerados al interpretar las causas de melanoma
esporadico en poblaciones mestizadas.

HAPLOTIPOS DE LA REGION 16q24 EN LA POBLACION URUGUAYA: CONSIDERACIONES
HISTORICO-DEMOGRAFICAS (2011)

COLISTRO V., BERTONIB

Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: X Jornadas de Antropologia Bioldgica

Ciudad: La Plata

Ano del evento: 2011

Volumen:1

Paginainicial: 132

Pagina final: 132

ISSN/ISBN: 978-987-27445-

Editorial: Asociacién de Antropologia Bioldgica de Argentina

Ciudad: Buenos Aires

Palabras clave: Mestizaje Haplotipos

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genética

Medio de divulgacion: Papel

http://www.fcnym.unlp.edu.ar/aabra/Libro%20de%20resumenes.pdf

Un set especifico de alelos encontrados en un cromosoma se denomina haplotipo. Haplotipos
nuevos se forman por mutaciones o por procesos de recombinacion cuando los cromosomas
maternos y/o paternos intercambian segmentos de ADN, dando como resultado un cromosoma que
es un mosaico de los haplotipos parentales. La co- heredabilidad de los SNPs en los haplotipos
conduce a un desequilibrio de ligamiento (DL) entre esos alelos en cada poblacién. Los patrones de
DL reflejan una historia de la recombinacién y los eventos demograficos que tuvieron lugar en la
poblacién estudiada. El Proyecto HapMap habilité el acceso a una gran cantidad de SNPs en cientos
de individuos de diversas poblaciones mundiales sin embargo, incluso en su Ultima versién que
incluye 11 poblaciones mundiales, hay una sub representacion de poblaciones mestizadas. Esto
limita los estudios del efecto de los procesos micro-evolutivos sobre las estructuras haplotipicas ya
que han sido propuestas como la principal fuerza generadora de diversidad de los patrones de DL.
Enla presente investigacion se estudié la region terminal del cromosoma 16 (16g24) de la
poblacién uruguaya que tiene una clara historia genética de mestizaje y se compardé con poblaciones
presentes en HapMap fase Il. Los haplobloques se armaron en base a 17 SNPs y se utilizd
Haploview para su visualizacion. Las graficas de DL se diferencian por la presencia de dos blogues de
DL en la poblacién uruguaya en comparacion con poblaciones europea, asiaticay africana. Esto deja
en evidencia el efecto del mestizaje sobre la estructura en haplobloques.

Comparacion de la estructura haplotipica en regiones asociadas a cancer de colon de poblaciones
humanas (2011)

COLISTRO V., PMUT, HIDALGO P, SANS M

Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcién: 2das. Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Genética
Ciudad: Montevideo



Ano del evento: 2011

Editorial: Sociedad Uruguaya de Genética
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Palabras clave: Cancer de colon GWAS

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genéticay Herencia / Epidemiologia Genetica
Medio de divulgacién: Papel

Identificacion de regiones genémicas asociadas a melanoma esporadico en Uruguay (2010)

COLISTRO V., CAPPETTAM ,BERTONIB, VELAZQUEZ T,SOUTO J, PEREZ J, LARRE BORGES
A, NICOLLETTIS, RIVAS G, BERDASCO M, MARTINEZ M

Publicado

Resumen
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El melanoma esporadico es un cancer con un aumento constante de su incidencia mundial,
articularmente en poblaciones europeas o con contribucion genética europea. En Uruguay, la tasa
de incidencia es cercana a las europeas. Buscando comprender la susceptibilidad al desarrollo de
melanoma en nuestra poblacion abordamos un analisis amplio desde una vision genéticay
epigenética. Utilizamos la ancestralidad para detectar regiones cromosémicas involucradas
aplicando mapeo por mestizaje. Se analizaron 40 SNPs informativos de ancestralidad y 8 SNPs de la
region MC1R del cromosoma 16, en 60 pacientes y 60 controles. Analizamos diferencias
epigenéticas en leucocitos mediante cuantificacion de mC como medida de metilacion global. La
ancestralidad general no presenta diferencias significativas. Sin embargo, en el cromosoma 16, la
region que incluye el gen MC 1R podria ser candidata a susceptibilidad al melanoma (p=0,0036).
Aungue no podemos asegurar asociacion directa con MC1R, la distribucién de frecuencias en los
casos muestra un exceso de haplotipos europeos de la region promotora del gen. El resultado de
nivel de metilacién gendmica sugiere una situacion comparable a la observada en otros tipos de
cancer. Las aproximaciones empleadas constituyen una herramienta importante para la deteccion
de regiones gendmicas que confieren susceptibilidad al melanoma.

APROXIMACION AL MAPEO POR MESTIZAJE; VENTAJAS, PROBLEMAS Y EL MELANOMA
ESPORADICO (2008)

HOCHMANN J, CAPPETTAM , COLISTRO V., BERTONIB
Publicado
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Analisis de pseudoequilibrios de ligamiento del cromosoma Y mediante simulaciones de diversos
factores evolutivos (2007)

COLISTROV.,BERTONIB
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La region varon especifica del cromosoma'Y, es extensamente estudiada a nivel de la evolucion
humana, siendo una oportunidad Unica para analizar los efectos de factores evolutivos en la
dindmica de los haplotipos basados en microsatélites por carecer de recombinacion. En diferentes
poblaciones, distribuidas a nivel mundial, se encuentran pseudoequilibrios de ligamiento entre
microsatélites del cromosoma Y. Por lo cual, la prueba de desequilibrios de ligamiento (LD), puede
ser una herramienta para evidenciar la accion de diversos factores evolutivos. Aplicando un modelo
coalescente se simulo el efecto de diferentes escenarios demograficos/evolutivos, que incluyen
mutacion, migracion y crecimiento poblacional en la estimacion del desequilibrio de ligamiento.
Para esto, se tomaron 3 microsatélites totalmente ligados y 3 poblaciones con tamafos efectivos de
10000 a 20000 individuos. Se muestrearon 100 cromosomas en cada una de las 1000 simulaciones
realizadas para detectar LD mediante la prueba exacta de Fisher. Se observa que en los escenarios
planteados se establece un pseudoequlibrio de ligamiento con valores cercanos a los observados en
las poblaciones naturales. Es posible que los pseudoequilibrios encontrados se extiendan a los loci
autosémicos en poblaciones donde se encuentren situaciones similares a las descriptas.

LOS FACTORES EVOLUTIVO/DEMOGRAFICOS EN LOS PSEUDOEQUILIBRIOS DE LIGAMIENTO Y
LA TASA DE MUTACION DE MICROSATELITES (2007)

COLISTRO V., BERTONIB

Publicado

Resumen

Evento: Nacional
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TRABAJOS TECNICOS

Factores que inciden en la alimentacidn de los recién nacidos en la maternidad y al alta (2023)

Servicios en el drea de la salud
BarberoM, De Leon C, Alves P, Ana Carrero del Cerro, Ceriani F, COLISTRO V., Aguirrezabal P

Pais: Uruguay
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Ciudad: Montevideo

Institucion financiadora: UNICEF
Medio de divulgacién: Papel
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Retraso de crecimiento en Uruguay: Determinantes y factores asociados en menores de 5 aios.
Elementos para la discusion. (2022)

Asesoramiento
Berodn, C, Ceriani, F, De Ledn, C, De Souza, N, Koncke, F, COLISTRO V., Lavalleja, M

Pais: Uruguay

Idioma: Espanol
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Encuesta Nacional de Lactancia (2020)

Asesoramiento
Carrero, A, Florencia Ceriani, De Ledn, C, Girona, A, COLISTRO V., Aguirrezabal, P
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complementaria
https://www.unicef.org/uruguay/informes/encuesta-lactancia-practicas-alimentacion-
complementaria

Validacion de un algoritmo de reasignacion de codigos basura para la base de mortalidad 2014 (2017)

Consultoria
ALEMAN A ALEGRETTI MA, CAVALLERI, COLISTRO V., COLOMARM
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Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Carga Global de Enfermedad
El objetivo del estudio fue realizar una validacion del Algoritmo propuesto por Naghavi en 2010,
para asignarles un codigo valido a las causas de muerte codificadas con codigos basura o causas mal
definidas. Este trabajo se realizo muestreando al azar historias clinicas de personas fallecidas con el
objetivo de determinar los causas del deceso

Carga Global de Enfermedad en Mujeres Latinoamericanas (2015)

Consultoria
ALEMAN A, CAVALLERI, COLISTRO V., COLOMARM
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Estudio de Carga Global de Enfermedad - Informe Final (2015)
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La Carga Global de Enfermedad es una metodologia desarrollada por el Banco Mundial y la
Organizacién Mundial de la Salud, que se mide utilizando un indicador sintético denominado Anos
de Vida Ajustados por Discapacidad (AVISA) que valora las consecuencias mortales y no mortales
de las enfermedades y lesiones. En este sentido, es una metodologia complementaria a las clasicas
medidas de pérdida de salud en base a las tasas de morbilidad y mortalidad, que coloca su énfasis en
los afos de vida potencialmente perdidos y en los afios vividos con discapacidad y con déficit en la
calidad de vida. Los resultados del estudio muestran como las principales causas en la pérdida de
vida saludable del conjunto de la poblacién uruguaya a las enfermedades isquémicas cronicas y
agudas cardiovasculares, los accidentes cerebro vasculares, la Enfermedad Pulmonar Obstructiva
Crénica (EPOC), los accidentes de transito y los neoplasmas.
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Acculturation profiles of weight perception status among US foreign-born Hispanic/Latino adults: A
mixture model approach (2022)
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sociodemographic factors: data from the National Health Survey (2022)
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Municipal Ethnic Composition and Disparities in COVID-19 Infections in New Jersey: A Blinder-Oaxaca
Decomposition Analysis (2021)
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International Journal of Environmental Research and Public Health
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Genomics epidemiology of SARS-CoV-2 virus with a bioinformatics platform. Journal of Basic and
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Breast Cancer Epidemiology among Lebanese Women: An 11-Year Analysis (2019 )
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JURADO DE TESIS

Maestria en Ciancias Bioldgicas. PEDECIBA (2023)
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Caracterizacién molecular de los grupos sanguineos ABO, Diego y Duffy en la poblacion del
noreste del Uruguay. Lorena Luna. Tutores: Pedro Hidalgo y Monica Sans
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?Farmacogenética de la LLA pediatrica en Uruguay: eventos adversos vinculados a farmacos de la
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Sector Educacion Superior/Publico / Programa de Desarrollo de las Ciencias Bésicas / Area Biologia
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Caracterizacion de la mortalidad en Uruguay en 2019 segtin variables demo-epidemiolégicas
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Tipo de orientacién: Cotutor en pie de igualdad

Nombre del orientado: Grupo

Pais: Uruguay

Palabras Clave: Causa de muerte Mortalidad Codigo Basura

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia

La monografia se realiza en grupo. Mariana Lorenzo Ana Paula Lorenzo Ana Mery Lewis Juliana
Leonardi Anibal Lais Cristhian Imbrosino

OTRAS

Busqueda de variantes genéticas asociadas a la obesidad y condicion fisica en un sector de la poblacién
mexicana

Otras tutorias/orientaciones

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Centro de Investigacion en Educacién del Tecnologico de
Monterrey , México

Tipo de orientacién: Asesor

Nombre del orientado: Paula Costa

Pais: México

Palabras Clave: Asociacién genética Polimorfismo Obesidad

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia/ Genetica Humana
Enlaactualidad la obesidad es la enfermedad metabdlica mas prevalente en los paises
desarrollados, que desencadena otras enfermedades, las cuales representan un problema social y
de salud publica de primera magnitud. La falta de actividad fisica y la facil disponibilidad de
alimentos ricos en grasas saturadas son consideradas como los principales aspectos del estilo de
vida que han contribuido al aumento de esta enfermedad a nivel mundial. Sin embargo, desde hace
décadas se reconocié que existe un factor genético asociado a la obesidad y mas recientemente se
ha aceptado un componente genético asociado a las capacidades fisicas en el drea deportiva (fuerza
velocidad/resistenciay flexibilidad). Ambas lineas de investigacién alin permanecen en sus fases
iniciales de desarrollo, y la mayoria de los genes candidatos a estar relacionados con el desempefio
fisico en el drea deportiva, no han mostrado una asociacion consistente en las poblaciones de
distintas etnias. En este sentido, la realizacion de nuevos estudios de asociacion de variantes
genéticas relacionados con la obesidad y capacidades fisicas, contribuirdn al conocimiento de la
fisiopatologia de esta enfermedad asi como proveeran informacion para en un momento dado
revertir sus efectos a través de dietas y planes de ejercicio personalizados basados, al menos en
parte por la composicion genética individual. El objetivo del presente estudio es evaluar la
contribucién de SNPs relacionados con la obesidad y condicion fisica un sector de la poblacién
mexicana que practica ejercicio fisico no competitivo. Para ello se colectardn muestras de 200
individuos para ser analizados utilizando 96 SNPs, de los cuales 50 corresponden a marcadores
informativos de ancestria, 23 relacionados a obesidad y enfermedades asociadas y 23 a rendimiento
deportivo. Dichos SNPs han sido sugeridos como marcadores importantes en el metabolismo de la
glucosay el lipidico asi como también en las capacidades fisicas en varias poblaciones. El grupo de
estudio incluird personas que presenten un rango de IMC de menos de 25 a més de 30. El anélisis
de los componentes genéticos relacionados con la obesidad y el desempenio fisico abrirdn nuevos
caminos para el tratamiento integrado de este padecimiento al permitirnos determinar qué tipo de
ejercicio fisicoy plan de alimentacion es el mas adecuado para cada paciente. La realizacion del
presente estudio se plantea realizar en colaboracion entre la empresa privada Sport City SA de CV
perteneciente al Grupo Martiy el INMEGEN.

TUTORIAS EN MARCHA
POSGRADO

Microbioma oral en pacientes con enfermedad periodontal (2023)
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Tesis de maestria

Sector Educacion Superior/Publico / Programa de Desarrollo de las Ciencias Bésicas / Area Biologfa
(PEDECIBA), Uruguay

Programa: Maestria en Ciencias Biologicas (PEDECIBA-UdelaR)

Tipo de orientacién: Cotutor

Nombre del orientado: Marisabel Charlo

Pais/Idioma: Uruguay,

Otros datos relevantes
PREMIOS, HONORES Y TITULOS

Gran Premio Nacional de Medicina - Mencion Honorifica (2015)

(Nacional)
Academia Nacional de Medicina
La Mencion Honorifica fue otrorgada por el Estudio de Carga Global de Enfermedad.

Pasantia de investigacion (2012)

(Internacional)

WTCHG / 7th framework programme

Pasantia de investigacion para colaborar en el analisis de datos genomicos en el marco del proyecto
Genetic Study of Common Hereditary Bowel Cancer in Hispania and the Americas. El mismo es un
poryecto multicentrico donde participan instituciones de 7 paises latinoamericanos y europeos.

Beca de pasaje (2012)

(Internacional)

CSIC

La Comision sectorial me premio con una beca de pasaje para la realizacion de una pasantiaen la
Universidad de Oxford, la pasantia durara 5 meses, desde setiembre de 2012 hasta enero de 2013.

Becas de Posgrado (2010)

(Nacional)

ANII

La beca consta de un apoyo economico mensual con una carga horaria aporximada de 30 horas
semanales.

Beca de formacion en genomica y bioinformatica, con enfasis en proyectos de secuenciacion masivay su
correspondiente anotacion para diversos organismos de interes cientifico y tecnologico (2009)

(Nacional)
Genomica integrativa INIA Latu Pasteur

Beca de curso en el exterior, Bioinformatica Genomica, Mexico (2009)

(Internacional)

UNAM (Mexico), EBI

Beca de viaje y manutencion para concurrir al curso de posgrado Bioinformatica genomica:
Ensembly ArrayExpress, en marzo de 2009 en la ciudad de La Paz, Baja California Sur, Mexico.

Beca de asistencia a 150 years of Darwin s Evolutionary Theory:a South American celebration (2009)

(Nacional)
Darwin 200 South American Celebrtation

Escuela Latinoamericana de Evolucion (2009)

(Internacional)

Darwin 200 South American Celebration

La Escuela Latinoamericana de Evolucion tiene como idea fundamental presentar y discutir parte
de la diversidad de temas que se abordan con un enfoque evolutivo, sus diferentes herramientas
metodoldgicas y marcos conceptuales. Asi, se busca potenciar la tendencia unificadora que tiene la
teoria evolutiva en biologia. La escuela sera realizada en la Facultad de Ciencias - Universidad de la
Republica, en Montevideo, durante dos semanas (del lunes 7y al viernes 20 de Setiembre de 2009).
Enla primer semana se realizaran cuatro o cinco conferencias por dia, mientras que la segunda
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semana se llevaran a cabo también actividades préacticas. Algunos de los temas que seran
abordados son: Evolucion Molecular Meta-Gendmica y Gendmica ambiental Metodos
Comparativos Cladistica Filoinformatica Gendmica de Poblaciones Microevolucion y biogeografia
Filogeografia Paleoecologia Fisiologia Evolutiva Evolucion y Ontogenia Modelos matematicos en
evolucién Ecologia Molecular Evolucion de la Sociabilidad Evolucion del Lenguaje

PRESENTACIONES EN EVENTOS

XVI Jornadas Nacionales de Antropologia Biolégica (2023)

Congreso

ESTRUCTURACION GENETICAEN EL URUGUAY

Argentina

Tipo de participacion: Expositor oral

Carga horaria: 10

Nombre de la institucion promotora: Asociacion de Antropologia Bioldgica Argentina
Alcance geografico: Regional

Congreso interdisciplinario COVID 19, pandemia y pospandemia (2022)

Congreso

Dindmica de la epidemia de COVID-19 en Uruguay: biologfa viral y epidemiologia
Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: Espacio Interdisciplinario

XVII Congreso Latinoamericano de Genética (2019)

Congreso

Estudio de asociacién de cancer de colon en la poblacidon mexicana 'y comparacion con regiones
asociadas en poblaciones europeas.

Argentina

Tipo de participacién: Poster

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Argentina de Genética Palabras Clave: Genética
Humana Epidemiologia Genética

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Epidemiologfa Genética

XVII Congreso Latinoamericano de Genética (2019)

Congreso

Diversidad genémica en cancer de mama esporadico en una poblacién latina

Argentina

Tipo de participacién: Poster

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Argentina de Genética Palabras Clave: Cancer de
mama Genética humana Poblacién latina

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Epidemiologia Genética

Jornadas de Estadistica aplicada (2017)

Encuentro

Jornadas de Estadistica Aplicada

Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 16

Nombre de la institucion promotora: MAREN Palabras Clave: Base de mortalidad
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia

VI Congreso de Psicologia Médica (2015)

Congreso

VI Congreso de Psicologia Médica

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 4 Palabras Clave: Epidemiologia Carga Global de Enfermedad Salud Publica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Carga Global de Enfermedad



Il Congreso Internacional de Genética Comunitaria (2014)

Congreso

Il Congreso Internacional de Genética Comunitaria

Cuba

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 10

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Cubana de Genética Humana Palabras Clave:
Genetica Humana Polimorfismo Poblacion Mestizada

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia/ Genetica Humana
Este poster nace de un asesoria que realizo con un estudiante mexicano.

Cancer Genomics in Diagnosis and Therapy (2013)

Taller

Cancer Genomics in Diagnosis and Therapy

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 4

Nombre de la institucion promotora: IBCE Palabras Clave: Bioinformatica Cancer de colon GWAS
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Genetica de poblaciones
El Curso de Gendmica de Cancer dictado en el Instituto de Investigaciones Bioldgicas Clemente
Establey la Facultad de Ciencias desde el 5-15 de noviembre de 2013. El curso consta de
actividades practicas y tedricas dictadas por médicos e investigadores bésicos de la regién, Esta
dirigido especialmente a estudiantes de posgrado de ciencias y medicina.

X1V Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias (2012)

Congreso

Efecto de los procesos microevolutivos en la estructura haplotipica de la regién 16q asociada a
melanoma.

Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 20

Nombre de la institucion promotora: SUB Palabras Clave: Melanoma Mapeo Genico Estructura
haplotipica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Gentica de Poblaciones
El melanoma esporadico estd aumentando su incidencia mundial, particularmente en poblaciones
europeas o con contribucion genética europea, como es el caso de Uruguay. Recientemente,
describimos la region 16q24 como asociada a melanoma maligno para el Uruguay. Sin embargo, la
fraccion explicada por mutaciones del gen candidato MC1R para esta region, es menor ala
esperada. Por otra parte, la estructura haplotipica del gen indicaba un posible origen no-europeo de
laregién reguladora. Esto impulso el andlisis de una region cromosémica mayor (7Mb) para
comprender el origeny estructura de la region que pueda explicar los hallazgos previos. Se
analizaron 21 SNPs con caracteristicas de marcadores informativos de ancestralidad para
poblaciones de los cinco continentes junto con muestras de casos y controles de melanomay cancer
de mama de Uruguay. También se simularon factores microevolutivos (recombinacién, migracion,
crecimiento poblacional) para explicar la estructura haplotipica observada en la poblacion de
Uruguay . Se observo la presencia de estructuras haplotipicas exclusivas de poblaciones
mestizadas, asi como haplotipos particulares para ambos canceres. También se identificaron
haplotipos asociados a melanoma pero que no son frecuentes en Europa. Finalmente, al evaluar el
efecto de factores microevolutivos se detecta que las proporciones en que cada parental
contribuye a la formacién de la hibrida es el factor con mayor efecto sobre las estructuras
haplotipicas. En suma, se evidencia una alta complejidad en la regién 16qy un efecto importante de
la historia demografica que tienen que ser considerados al interpretar las causas de melanoma
esporadico en poblaciones mestizadas.

Décimas Jornadas Nacionales de Antropologia Biolégica (2011)

Congreso

HAPLOTIPOS DE LA REGION 16g24 EN LA POBLACION URUGUAYA: CONSIDERACIONES
HISTORICO-DEMOGRAFICAS.

Argentina

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30
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Nombre de la institucion promotora: AABA Asociacion de Antropologia Biologica de la Argentina
Palabras Clave: Haplotipo Poblacion uruguaya HapMap Historia-Demografia

Areas de conocimiento:

Humanidades / Otras Humanidades / Otras Humanidades / Antropologia Biologica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
HAPLOTIPOS DE LA REGION 16g24 EN LA POBLACION URUGUAYA: CONSIDERACIONES
HISTORICO-DEMOGRAFICAS. Colistro V*, Bertoni B.* *Departamento de Genética. Facultad de
Medicina. UdelaR. vcolistro@fmed.edu.uy Un SNP es el resultado de una mutacion puntual. Un set
especifico de alelos encontrados en un cromosoma se denomina haplotipo. Haplotipos nuevos se
forman por mutaciones o por procesos de recombinacién cuando los cromosomas maternos y/o
paternos intercambian segmentos de ADN, dando como resultado un cromosoma que es un
mosaico de los haplotipos parentales. La co-heredabilidad de los SNPs en los haplotipos conduce a
un desequilibrio de ligamiento (DL) entre esos alelos en cada poblacion. Los patrones de DL reflejan
una historia de la recombinaciony los eventos demograficos que tuvieron lugar en la poblacion
estudiada. El Proyecto HapMap habilité el acceso a una gran cantidad de SNPs en cientos de
individuos de diversas poblaciones mundiales, sin embargo, incluso en su ultima versién que incluye
11 poblaciones mundiales, hay una sub representacion de poblaciones mestizadas. Esto limita los
estudios del efecto de los procesos micro-evolutivos sobre las estructuras haplotipicas ya que han
sido propuestas como la principal fuerza generadora de diversidad de los patrones de DL. Enla
presente investigacion se estudio la regién terminal del cromosoma 16 (16g24) de la poblacién
uruguaya que tiene una clara historia genética de mestizaje y se compardé con poblaciones
presentes en HapMap fase Il. Los haplobloques se armaron en base a 17 SNPs y se utilizd
Haploview para su visualizacion. Las gréaficas de DL se diferencian por la presencia de dos bloques
de DL en la poblacion uruguaya en comparacién con las poblaciones europea, asiatica y africana.
Esto deja enevidencia el efecto del mestizaje sobre la estructura en haplobloques.

SEGUNDAS JORNADAS DE GENETICA DEL URUGUAY (2011)

Congreso

Comparacioén de la estructura haplotipica en regiones asociadas a cancer de colon de poblaciones
humanas

Uruguay

Tipo de participacion: Expositor oral

Carga horaria: 16

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Genética Palabras Clave: Cancer de
colon Mapeo por mestizaje SNPs Single Nucleotide Polymorphism

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones
Ciencias Sociales / Otras Ciencias Sociales / Ciencias Sociales Interdisciplinarias / Ciencias
Antropoldgicas

Comparacion de la estructura haplotipica en regiones asociadas a cancer de colon de poblaciones
humanas Colistro V.*, Mut, P.*, Hidalgo, P.C.*, Sans, M.* *Departamento de Antropologia Bioldgica,
FHUCE, UdelaR. Financiamiento: Comisién Europea,7mo. Programa Marco, Health 2007-2.4.1-14
(lan Tomlinson, Luis Carvajal-Carmona) La posibilidad de acceso a la informacién sobre la
distribucion de un gran nimero de SNPs (Single Nucleotide Polymorphisms) en poblaciones que
tienen una amplia distribucion continental ha permitido determinar las estructuras de blogues
haplotipicos de SNPs que potencialmente permiten la caracterizacion de las mismas. En este
estudio nos proponemos analizar la existencia de bloques de haplotipos de SNPs en regiones
especificas del genoma asociados con genes que en estudios previos se ha comprobado que estan
asociados al cancer colorrectal (CRC), como base para el proyecto Genetic study of Common
Hereditary Bowel Cancers in Hispania and the Americas, cuyos objetivos son, entre otros, detectar
SNPs relacionados a CCR con efecto comin en América Latinay Europa asi como SNPs con efecto
especifico en América Latina. Se analizaron siete regiones del genoma en las que estudios previos
indicaban genes que confieren riesgo para CRC. Estos genes (MYH, MSH2, MSH6, MLH1, APC,
PMS2 vy Braf) se distribuyen en cinco cromosomas (cr. 1, 2, 3, 5y 7). Los SNPs asociados a estas
regiones se compararon en seis de las poblaciones presentes en HapMap (fase I11), elegidas por su
relacion con poblaciones Latinoamericanasy, en el caso de la poblacién china, por su posible
semejanza con indigenas americanos: 1) residentes de Utah con ancestria europea (CEU), 2)
Yorubas de Nigeria (YRI), 3) chinos Han de Beijing (CHB), 4) residentes de Los Angeles con
ancestria mexicana (MEX), 5) toscanos de Italia (TSI) y 6) residentes de USA con ancestria africana
(ASW). Para comparar las estructuras haplotipicas y los desequilibrios de ligamientos (DL) en las
regiones cromosomicas seleccionadas se empled el software Haploview. El panel de SNPs utilizado
en este estudio y las poblaciones consideradas no permitieron encontrar un patrén de DL
especifico en ninguna de las poblaciones. Sin embargo se pudieron observar ciertas tendencias al
tener en cuenta, como el fraccionamiento y la extensién de los haploblogues observados. En base a
los resultados se puede considerar que es necesario contar con un panel de SNPs mas amplio, y en
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particular, desarrollar un panel de SNPs especificos para predecir el riesgo de CCR en la poblacion
Latinoamericana. Asimismo, se deben obtener datos de poblaciones nativas americanas; la carencia
de estos ultimas es uno de los mayores problemas con que cuenta el HapMap.

XIV Congreso Latinoamericano de Genética (2010)

Congreso

Identificaciéon de regiones gendémicas asociadas a melanoma esporadico en Uruguay.

Chile

Tipo de participacion: Poster

Carga horaria: 20

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Latinoamericana de Genetica Palabras Clave: Mapeo
por mestizaje Genetica Melanoma Esporadico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Genetica
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genetica Humana
Hochmann J1, Cappetta M1, Pérez J2, Colistro V1, Larre Borges A2, Nicoletti S2, Velazquez T1,
Souto J1, Roche L1, Ribas G3, Berdasco M4, Martinez M2, Bertoni B1. 1Dpto. Genética, 2Catedra
de Dermatologia, Facultad de Medicina, UDELAR, Uruguay. 3UCIM, Universidad de Valencia.
4PEBC-IDIBELL, Barcelona. jhochmann@fmed.edu.uy El melanoma esporadico es un cancer con un
aumento constante de su incidencia mundial, particularmente en poblaciones europeas o con
contribucién genética europea. En Uruguay, la tasa de incidencia es cercana a las europeas.
Buscando comprender la susceptibilidad al desarrollo de melanoma en nuestra poblaciéon
abordamos un analisis amplio desde una vision genética y epigenética. Utilizamos la ancestralidad
para detectar regiones cromosémicas involucradas aplicando mapeo por mestizaje. Se analizaron
40 SNPs informativos de ancestralidad y 8 SNPs de la region MC1R del cromosoma 16, en 60
pacientes y 60 controles. Analizamos diferencias epigenéticas en leucocitos mediante
cuantificacion de mC como medida de metilacion global. La ancestralidad general no presenta
diferencias significativas. Sin embargo, en el cromosoma 16, la region que incluye el gen MC1R
podria ser candidata a susceptibilidad al melanoma (p=0,0036). Aungue no podemos asegurar
asociacion directa con MC1R, la distribucién de frecuencias en los casos muestra un exceso de
haplotipos europeos de la region promotora del gen. El resultado de nivel de metilacion gendmica
sugiere una situacion comparable a la observada en otros tipos de cancer. Las aproximaciones
empleadas constituyen una herramienta importante para la deteccion de regiones gendmicas que
confieren susceptibilidad al melanoma.

| Congreso Internacional de Salud Ambiental. Ambiente sano, gente sana. (2010)

Congreso

Exposicion a trihalometanos durante el embarazo y bajo peso al nacer en Montevideo-Uruguay.
México

Tipo de participacién: Poster Palabras Clave: Trihalometanos Salud ambiental

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Epidemiologia Ambiental
Exposicion a trihalometanos durante el embarazo y bajo peso al nacer en Montevideo-Uruguay.
Zapopan, Jalisco México 18 al 21 de Octubre 2010.

Primeras Jornadas de Genética del Uruguay (2008)

Congreso

APROXIMACION AL MAPEO POR MESTIZAJE; VENTAJAS, PROBLEMAS Y EL MELANOMA
ESPORADICO

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Genética Palabras Clave: Mapeo por
mestizaje Marcadores Geneticos

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Genetica Medica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genética y Herencia / Epidemiologia Genetica
APROXIMACION AL MAPEO POR MESTIZAJE; VENTAJAS, PROBLEMAS Y EL MELANOMA
ESPORADICO. Jimena Hochmann, Ménica Capetta, Valentina Colistroy Bernardo Bertoni_En los
Ultimos anos se ha desarrollado una nueva metodologia en estudios de asociacion en enfermedades
multifactoriales, denominado mapeo por mestizaje. Esta metodologia se basa en dos premisas; el
desequilibrio de ligamiento que se genera al mezclarse dos 0 més poblaciones y la mayor incidencia
de la enfermedad en una de las poblaciones parentales. Frente a esto, las poblaciones hibridas
americanas surgen como las mas adecuadas para este tipo de estudios. En los Gltimos afios se ha
centrado el esfuerzo en estudiar las caracteristicas epidemioldgicas y la estructura poblacional
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usando diferentes marcadores moleculares en las poblaciones mestizadas. Sobre esto Ultimo,
presentamos los resultados de simulaciones en una poblacién mestizada de los efectos de la
historia demografica y mutacion sobre los microsatélites en completo ligamiento. Los datos indican
que en ciertas situaciones se afectan los calculos de desequilibrio de ligamiento. Por otra parte, se
presentan los marcadores informativos de ancestralidad (MIAs) aplicados en un estudio en
melanoma esporéadico. Se encontrd una asociacién significativa entre el marcador PV92y la
enfermedad. Este marcador se ubica en la regién cromosémica 16g23.3, adyacente al locus donde
se encuentrael gen MC1R (16g24.3), descripto como un gen candidato. Frente a la masividad de
recursos que implican los Genome Wide Association Studies el mapeo por mestizaje parece ser una
opcidn razonable para aplicarse con los recursos que disponemos en Uruguay.

Xll Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias (2007)

Congreso

LOS FACTORES EVOLUTIVO/DEMOGRAFICOS EN LOS PSEUDOEQUILIBRIOS DE
LIGAMIENTO Y LA TASA DE MUTACION DE MICROSATELITES.

Uruguay

Tipo de participacion: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: SUB Palabras Clave: Desequilibrio de ligamiento Factores
Evolutivos Tasa de mutacion

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologia de la Evolucion / Evolucion
LOS FACTORES EVOLUTIVO/DEMOGRAFICOS EN LOS PSEUDOEQUILIBRIOS DE
LIGAMIENTO Y LA TASA DE MUTACION DE MICROSATELITES. V. Colistro1 y B. Bertoni1,
1Departamento de Genética, Facultad de Medicina. UdelaR. Montevideo.Email:
veolistro@fmed.edu.uy La region varén especifica del cromosoma Y, por carecer de recombinacion,
representa una oportunidad Unica para estudiar los efectos de los procesos evolutivos. La tasa de
crecimiento, migracion o mutacion moldean la estructura génica de las poblaciones. Sin embargo,
estos factores pueden afectar la estimacién de desequilibrio de ligamiento (LD) o de la propia tasa
de mutacién, sin ser detectados. En estudios previos, al analizar la dinamica de los haplotipos del
cromosoma Y, basados en microsatélites, se encuentran pseudoequilibrios de ligamiento en las
poblaciones naturales. En el presente trabajo, se analizé el efecto de estos factores sobre el
establecimiento de pseudoequilibrios de ligamiento y en la estimacion de la tasa de mutacion.
Aplicando un modelo coalescente se simulé el efecto de diferentes escenarios
demograficos/evolutivos, que incluyen mutacion, migracion y crecimiento poblacional, en la
estimacion del LD. Mientras que en los casos con crecimiento poblacional se analizo la tasa de
mutacion. En escenarios de 2 y 3 poblaciones, con tamafios efectivos entre 10000 y 20000
individuos, donde variaron los factores antes mencionados, se analizaron 3 microsatélites
totalmente ligados. Se ejecutaron 1000 simulaciones en cada caso, se estimé LD mediante la
prueba exacta de Fisher y la tasa de mutacion a partir de © (4Nep). Los resultados de las
simulaciones indican que los pseudoequilibrios de ligamiento se establecen en valores similares a
los observados en las poblaciones naturales. En cuanto a la estimacion de la tasa de mutacion se
detecta un desvio de lo esperado frente a tasas de crecimiento altas. Estos resultados sugieren que
en laestimacion de LD o la tasa de mutacion es necesario considerar varios modelos para la historia
evolutiva de la poblacion.
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recombinacion. En diferentes poblaciones distribuidas a nivel mundial se encuentran
pseudoequilibrios de ligamiento entre microsatélites del cromosoma Y. La deteccién de
desequilibrios de ligamiento (LD), se considerarse una herramienta para evidenciar la accion de
diversos factores evolutivos. Aplicando un modelo coalescente se simulé el efecto de diferentes
escenarios demograficos/evolutivos, que incluyen mutacion, migracion y crecimiento poblacional en
la estimacion del desequilibrio de ligamiento. Para esto, se tomaron 3 microsatélites totalmente
ligados y 3 poblaciones con tamafos efectivos de 10000 a 20000 individuos. Se muestrearon 100
cromosomas en cada una de las 1000 simulaciones realizadas para detectar LD mediante la prueba
exacta de Fisher. Se observa que en los escenarios planteados se establece un pseudoequlibrio de
ligamiento con valores cercanos alos observados en las poblaciones naturales. Es posible que los
pseudoequilibrios encontrados se extiendan a los loci autosémicos en poblaciones donde se
encuentren situaciones similares a las descriptas.
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