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Resumen
Introducción: Los amplia mayoría de los estudios de asociación de genoma completo (GWAS) se 
basan enpoblaciones europeas y si bien han logrado identificar regiones genómicas asociadas a 
diversaspatologías aún hay una gran porción de la variabilidad no explicada por esas regiones. 
Respecto alcáncer  color-rectal  (CRC)  hay  publicados  GWAS  en  poblaciones  europeas  que  
identificaron regiones  genomicas  asociados  a  CRC.  Sin  embargo  estos  estudios  pueden  no  
haber  sido  lo suficientemente amplios para detectar SNPs asociados a un riesgo relativo bajo o 
moderado.(1) Las poblaciones mestizadas latinoamericanas son una buena oportunidad de iden-
tificar SNPs asociados a CRC, no detectados en otras poblaciones. 
Objetivo: identificar SNPs asociados en genomas de individuos mestizados mexicanos y exami-
nar los SNPs identificados en otras poblaciones.
Materiales y Métodos: Se colectaron muestras de 1712 individuos de tres ciudades mexicanas, 
y segenotiparon  1.114.890  SNPs.  Se  utilizaron  los  genomas  disponibles  en  1000  Genomes  
para considerar el sesgo debido a la ancestrıa (2). La imputación de genotipos, para aumentar la 
densidad de SNPs en ciertas regiones, se realizó o mediante el software Eagle v2.4 (3) para deter-
minar la fase y para imputar SNPs se uso Minimac3 (4) usando como genomas de referencias 2504 
individuos de 26 poblaciones mundiales (1000Genomes) (5).
Resultados:  A partir del GWAS se detectaron 8 SNPs no previamente identificados, mientras 
que aquellos SNPs ubicados en genes que habían sido detectados previamente en poblaciones 
europeas, no mostraron asociación. Regiones descritas como asociadas a CRC El test de asocia-
ción por gen, que considera el efecto combinado de todos los SNPs del gen (SKAT)(6), permitió 
detectar asociación en la muestra mexicana en 5 de 16 de estos genes. Este análisis se realizó en 
16 genes encontrados en la bibliografía, se consideraron 15.174 SNPs.
Conclusiones: Se proponen 8 regiones asociadas a CRC que deben seguir estudiandose para de-
terminar su rol en el desarrollo  del  CRC.  Se  logra  replicar  parcialmente  la  asociación  de  los  
genes  descritos  en poblaciones europeas al considerar el conjunto de SNPs dentro de los genes, 
evidenciando la necesidad de considerar la totalidad de las variantes del gen para determinar la 
asociacion con CRC.
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