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Re su men. La pre sen cia de va rian tes he mo glo bí ni cas en la po bla ción ve -
ne zo la na está ín ti ma men te re la cio na da con la lle ga da de los afri ca nos; es así
como la dis tri bu ción de las mis mas res pon de a un pa trón que está de ter mi na -
do por la ma ne ra como es tas po bla cio nes se es ta ble cie ron en nues tro te rri to -
rio. La va rian tes mas fre cuen tes son la S y la C. La he mo glo bi na S se en cuen -
tra dis tri bui da en el país en un por cen ta je que os ci la en tre 0-7% de pen dien do
del com po nen te afri ca no de la re gión. El es tu dio de ha plo ti pos del gen β-glo -
bi na aso cia dos al gen βS han ser vi do para in ves ti gar los orí ge nes de las po bla -
cio nes afri ca nas en Amé ri ca. En Ve ne zue la se ha en con tra do una aso cia ción
de los ha plo ti pos Be nin y Ban tú (CAR) con el gen βS con una alta fre cuen cia
De acuer do a es tos re sul ta dos se pue de con cluir que las po bla cio nes afri ca nas
ve ni das a Ve ne zue la pro vie nen del sub saha ra Ban tú, tal y como ha sido de ter -
mi na do por los re gis tros históricos.

He mo glo bin S in the Ve ne zue lan po pu la tion.
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Ab stract. He mo glo bin vari ants were in tro duced in Ven e zuela mainly by the
de scen dants of Af ri can slaves; their dis tri bu tion is de ter mined by the flow of
these pop u la tions into the coun try. The most prev a lent he mo glo bin vari ants are
Hb S and Hb C. Hb S has a fre quency be tween 0 and 7% de pend ing on the Af ri -
can com po nent of the re gion. The study of βS gene linked haplotypes has been
used to in ves ti gate the or i gins of Af ri can pop u la tions in Amer ica. In Ven e zuela,
the βS mu ta tion is as so ci ated with the Benin and Bantu haplotypes (CAR) with a
high fre quency. Ac cord ing to these re sults the Af ri cans trans ported to Ven e zuela 
were of Bantu or i gin as it has been showed by the his tor i cal re cords.
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La he mo glo bi na es el pig men to trans -
por ta dor de oxí ge no mas di fun di do en la na -
tu ra le za. En los hu ma nos, como en otros
ver te bra dos, está con te ni do en los gló bu los
ro jos, cé lu las san guí neas en car ga das de
trans por tar lo. La mo lé cu la de he mo glo bi na
tie ne una es truc tu ra bá si ca de cua tro ca de -
nas po li pep tí di cas lla ma das glo bi nas, cada
una de las cuales presenta un grupo
prostético hemo que contiene hierro.

En hu ma nos, el te trá me ro está for ma -
do por dos sub u ni da des tipo alfa (α) y dos
tipo beta (β) co di fi ca das por blo ques de ge -
nes lo ca li za dos en cro mo so mas di fe ren tes.
Los ge nes tipo alfa se en cuen tran en el bra -
zo cor to del cro mo so ma 16; los ge nes tipo
beta se en cuen tran en el bra zo cor to del
cro mo so ma 11. Ambos gru pos de ge nes se
or ga ni zan en el ADN des de el ex tre mo 5’ al
3’ de la mis ma ma ne ra como se ex pre san
du ran te el de sa rro llo em brión-adul to. Es así 
como un in di vi duo du ran te la on to ge nia
pre sen ta di fe ren tes ti pos de he mo glo bi nas
que res pon den a la dis po ni bi li dad del oxí ge -
no en los am bien tes en los cua les le co rres -
pon de de sa rro llar se. Pri me ro se ac ti van las
he mo glo bi nas em brio na rias; la he mo glo bi -
na fe tal co mien za a ser el te trá me ro do mi -
nan te du ran te la vida fetal y justo antes del
nacimiento la hemoglobina fetal es
reemplazada por las hemoglobinas adultas
A1 y A2 (1).

Las mo lé cu las de he mo glo bi na pue den 
su frir al te ra cio nes por mu ta cio nes ocu rri -
das en los ge nes que co di fi can para las glo -
bi nas, dan do ori gen a los de sór de nes he re -
di ta rios mas co mu nes que afec tan al hom -
bre (2). Cuan do las mu ta cio nes ocu rren en
re gio nes (co di fi ca bles o no co di fi ca bles)
que afec tan la ex pre sión del gen, la con se -
cuen cia es una dis mi nu ción en la sín te sis
de la ca de na afec ta da, este de sor den se co -
no ce como ta la se mia. Cuan do la mu ta ción
afec ta la se cuen cia de ami noá ci dos de la
glo bi na se for man las va rian tes es truc tu ra -
les de la he mo glo bi na. Las más distribuidas

en las poblaciones humanas son las he mo -
glo bi nas S, C, D, E y O (2, 3).

Variantes hemoglobínicas
La va rian te es truc tu ral mas im por tan -

te de la he mo glo bi na A es la he mo glo bi na S 
ori gi na da por una mu ta ción pun tual en el
co dón 6 de la ca de na tipo β (Glut →Val).
En su es ta do ho mo ci go to pro du ce la ane -
mia de cé lu las fal ci for mes o ane mia dre pa -
no cí ti ca lla ma da así por que las cé lu las ro jas 
afec ta das to man la for ma de hoz. Esta va -
rian te es ori gi na ria de Áfri ca y se en cuen tra 
am plia men te dis tri bui da en el mun do (4).
Le si gue en fre cuen cia la he mo glo bi na C, la 
cual es el re sul ta do de una mu ta ción en el
mis mo con dón 6 (β6 Glut →Lys), y se ha
propuesto que la misma tiene un origen
único en la costa oeste de África (5).

Exis ten otras va rian tes me nos fre cuen -
tes como la he mo glo bi na D (β121 Glu →Gln) 
en con tra da ma yor men te en India, Áfri ca,
Tur quía y Per sia y las he mo glo bi nas E (β26l

Lys →Glu) y O (β121 Glut →Lys) res trin gi -
das a paí ses del océa no ín di co pró xi mos a la 
India (2). El res to de las va rian tes he mo glo -
bi nas (son al re de dor de 300) tie nen una
dis tri bu ción pun tua li za da, es de cir se en -
cuen tran en po cas fa mi lias.

En Ve ne zue la se han re gis tra do, ade -
más de las va rian tes S, C, D y O, otras va -
rian tes po cos co mu nes como las he mo glo -
bi nas Pra to (α31Arg→Ser), North –Sho -
re-Ca ra cas (β134Val→Glu), Deer Lod ge
(β2Arg→His), J-Brous sais (α90Lys→Asn),
Ála mo (β19Aspn→Asp) y J-Chica go (β76

Ala→Asp), las tres úl ti mas tie nen su ori gen
en po bla cio nes afri ca nas (6-9).

El poblamiento de Ven e zuela 
y las variantes hemoglobínicas

La pre sen cia de las va rian tes he mo glo -
bí ni cas en la po bla ción de Ve ne zue la es tán
ín ti ma men te li ga das a la co lo ni za ción. En
efec to, es tu dios rea li za dos a nu me ro sas tri -
bus in dí ge nas na ti vas in di can la to tal au sen -
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cia de es tas mu ta cio nes es su he mo glo bi na
(7, 10-12). En al gu nos ca sos en que al gu nas 
de es tas va rian tes han sido re por ta das en
los ame rin dios, se ha de mos tra do el
contacto de los mismos con poblaciones
mestizas (7, 13).

Con la lle ga da de los afri ca nos en el si -
glo XVI se in tro du je ron en el país las va rian -
tes he mo glo bí ni cas S y C; la va rian te S es la 
que se en cuen tra en ma yor por cen ta je; en
al gu nos po bla cio nes ais la das se ha cal cu la -
do su frecuencia en 19% (14, 15).

La dis tri bu ción de las va rian tes he mo -
glo bí ni cas S y C pa re cie ra se guir un pa trón
muy re la cio na do con el des pla za mien to que 
po bla cio nes de ori gen afri ca no han te ni do
en el te rri to rio na cio nal. Las ma yo res fre -
cuen cias se en cuen tran en po bla cio nes cos -
te ras, pro du cién do se una abrup ta dis mi nu -
ción en las po bla cio nes lo ca li za das en la
cor di lle ra del los Andes. En efec to, para el
si glo XIX se re por ta que la po bla ción afri ca -
na es cla va (67%) se con cen tra en Ca ra cas,
po bla cio nes ale da ñas y en el li to ral cen tral;
otro 20% se dis tri bu ye en las pro vin cias de
Ma ra cai bo y Ba ri nas y en las se rra nías de
Coro el res to se dis tri bu ye en Cu ma ná, Bar -
ce lo na y la provincia de Guayana. Ya en ese
siglo esas poblaciones de origen africano
estaban muy mestizadas (16).

En cier tas po bla cio nes del país se han
ob ser va do fre cuen cias de va rian te S muy
por en ci ma del pro me dio cal cu la do para la
en ti dad fe de ral en don de se en cuen tra di -
cha po bla ción. En al gu nos ca sos se co no ce
que es tos po bla dos pro vie nen de cum bes,
asen ta mien tos de ne gros re bel des, es ta ble -
ci dos du ran te los si glos XV y XVI (17).
Ejem plos de ellas son las po bla cio nes de Ta -
pi pa, es ta do Mi ran da y Cam po ma, es ta do
Su cre (15, 18). Una no ta ble ex cep ción es la 
ob ser va da en la isla de Toas, es ta do Zu lia,
cuya po bla ción tie ne ca rac te rís ti cas fe no tí -
pi cas cau ca soi des y pre sen ta una fre cuen cia 
del gen βS de 13% (19), así como de po bla -
cio nes ve ci nas, con las mis mas ca rac te rís ti -

cas fe no tí pi cas, con un por cen ta je del gen
βS de 6,4% (20).

Por en ti da des fe de ra les las ma yo res fre -
cuen cias de va rian tes he mo glo bí ni cas se en -
cuen tran en los es ta dos Bo lí var, Guá ri co, Co -
je des y Ara gua, sien do este úl ti mo el que pre -
sen ta el ma yor por cen ta je de va rian te he mo -
glo bí ni ca S en es ta do he te ro ci go to (Ta bla I).
El es ta do Ara gua tie ne un in fluen cia geoe co -
nó mi ca im por tan te des de el si glo XIX de bi do
a la in ten sa ac ti vi dad en el cul ti vo de pro duc -
tos de ex por ta ción y a las gran des ha cien das
ca cao te ras que flo re cie ron en el li to ral del es -
ta do; esta mi cro re gión ara güe ña es ta ba po -
bla da fun da men tal men te por ha bi tan tes de
ori gen afri ca no. Ade más, cabe des ta car que
en el si glo XIX se pro du ce en los va lles de
Ara gua una in ten sa ac ti vi dad co mer cial que
coin ci de con un au men to de la po bla ción re -
gio nal de los cua les el 52% son mes ti zos ne -
gros y ne gros es cla vos. Qui zás ésto ex pli que
el alto por cen ta je de la va rian te he mo glo bí ni -
ca S que pre sen ta su po bla ción (16).

Los es ta dos que pre sen tan las me no res 
fre cuen cias de he mo glo bi na S son Tá chi ra,
Mé ri da y Nue va Espar ta (Ta bla I). Es co no -
ci do, de acuer do a los re gis tros his tó ri cos,
que des de el si glo XVI una im por tan te po -
bla ción de ori gen es pa ñol se es ta ble ció en
las tie rras al tas an di nas; la es ca sa po bla ción 
ne gra que se es ta ble ció en la zona an di na
es ta ba con cen tra da en el co rre dor flu vial
del Tá chi ra y en zo nas ca cao te ras de Tru ji -
llo. Es en Tru ji llo en don de se con cen tra el
ma yor po bla mien to ne gro an di no du ran te
el si glo XIX. El es ta do Nue va Espar ta pre -
sen ta una con di ción de in su la ri dad y re la ti -
vo ais la mien to del con ti nen te; para el si glo
XIX la po bla ción era ma yo ri ta ria men te crio -
lla (blan cos na ci dos en Ve ne zue la) y mes ti -
za sub sis tien do una mi no ría de ame rin dios
y solo al re de dor de 900 es cla vos (16), esto
ex pli ca los ba jos por cen ta jes de variantes
encontrados en este estado. En el resto de
los estados la frecuencia de variante
hemoglobínica S oscila entre 1,5-3,5%.
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Se gún Arends y col. (21) el por cen ta -
je de he te ro ci go tos para la va rian te S pue -
de dar un in di ca ti vo de la com po si ción ét -
ni ca de la po bla ción y pro po ne una cla si fi -
ca ción para las mis mas (Ta bla II). De
acuer do a esta cla si fi ca ción se pue de con -

cluir que en 9 de las 23 en ti da des fe de ra -
les las po bla cio nes pre sen tan un mes ti za je 
ba lan cea do, en 8 pre do mi na el com po nen -
te afri ca no y sólo en 6 el mes ti za je es en ri -
que ci do con el pre do mi nio de ame rin dios
y eu ro peos.
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TABLA I
DISTRIBUCIÓN DE LAS VARIANTES HEMOGLOBÍNICAS EN VENEZUELA

Entidad
Federal

Tipos de hemoglobinas

AA AS AC AD SC CC AF  Otras
hemoglobinas

Total

Amazonas 634  14  2  -  -  -  -  -  650

Anzoátegui 877  29  6  1  - 3  -  -  916

Apure 303  8  -  -  1  -  -  -  312

Aragua 2208 150 15  -  -  -  - 1(Broussaiss) 2374

Barinas 509  19  3  3  -  -  3  -  537

Bolívar 614  27  3  1  -  -  4  -  649

Carabobo 3227  86  1  1  -  - 32 1(rápida
no-identificada)

3348

Cojedes 477  27  4  -  -  -  3  -  511

Delta
Amacuro

361  14  -  -  -  -  5  -  380

Distrito
Capital

1411  35  9  1  -  -  - 1 (North-Shore-
Caracas)

1457

Falcón 1111  31  5  -  -  - 1  - 1148

Guárico 566  28  -  1  2  1  -  -  598

Lara 824  15  3  -  -  -  -  -  842

Mérida 781  4  3  2  -  -  -  -  790

Miranda 1415  31  6  -  -  -  2  1(J-Chicago) 1455

Monagas 729  25  1  -  -  - 15  -  770

Nueva Esparta 378  3  -  -  -  -  1  -  382

Portuguesa 629  18  2  -  -  - -  -  649

Sucre 1531  43  7  -  - 1 12  1 (Álamo) 1595

Táchira 1354  5  6  -  -  -  2  - 1367

Trujillo 1287  25  3  -  -  -  4  - 1319

Yaracuy 335  9  -  -  -  -  -  -  344

Zulia 792  15  6  -  -  -  4  -  797
Da tos to ma dos de Arends et al. (7, 8, 21, 48, 49); Cas ti llo et al. (50); Sa la zar et al. (51, 52); Gar lin et al. (9).



La hemoglobina S y el origen 
de las poblaciones africanas venidas 
a Ven e zuela

Los afri ca nos traí dos a Ve ne zue la pro -
ve nían de di fe ren tes zo nas de Áfri ca, su ma -
do a esto, du ran te el tiem po de la es cla vi -
tud pro li fe ró en Ve ne zue la el trá fi co ile gal
de afri ca nos a tie rra fir me, así mis mo mu -
chos es ca pa ron de las is las ve ci nas y se
establecieron en el país (17).

Una exi to sa he rra mien ta que ha sido
usa da para in ves ti gar los orí ge nes de las po -
bla cio nes afri ca nas en Amé ri ca es el aná li sis 
de los po li mor fis mos del blo que de ge nes
β-glo bí ni co, par ti cu lar men te los li ga dos al
gen βS (5). En el caso del blo que de ge nes
β-glo bí ni co se han re co no ci dos 17 po li mor -
fis mos co mu nes. De és tos, sólo 14 son en -
con tra dos en to dos los gru pos ra cia les y son 
de no mi na dos pú bli cos, mien tras que los
otros tres se en cuen tran en solo un grupo
racial (raza negra) y son denominados
privados ( 22).

Los si tios po li mór fi cos en el blo que de
ge nes β-glo bi na no es tán aso cia dos al azar,
se he re dan como un pa trón de cor tes de
res tric ción lla ma do ha plo ti po. Los ha plo ti -
pos son las com bi na cio nes o pa tro nes no
alea to rios de es tos si tios de res tric ción po li -
mór fi cos en un cro mo so ma y son con si de ra -
dos como marcadores de grupos de genes
(23).

To man do en cuen ta que exis ten ha plo -
ti pos con al tas fre cuen cias en al gu nas po -
bla cio nes del mun do, es po si ble es ti mar la
re la ción de una de ter mi na da po bla ción con
otra. Es así como la com bi na ción de los ha -
plo ti pos del gen be ta glo bi na y el aná li sis de
la fre cuen cia fe no tí pi ca de va rian tes he mo -
glo bí ni cas dan in for ma ción contundente
sobre el origen de las poblaciones (24).

En par ti cu lar, la mu ta ción beta S se ha 
en con tra do aso cia da con 5 ha plo ti pos geo -
grá fi ca men te es pe cí fi cos los cua les son
nom bra dos de acuer do a la re gión don de
ellos son pre do mi nan tes: ha plo ti po Se ne -
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TA BLA II
SIGNIFICACIÓN DE LA FRECUENCIA
DE VARIANTES HEMOGLOBÍNICAS

EN POBLACIONES NORMALES
DE VENEZUELA.

CLASIFICACIÓN REALIZADA
POR ARENDS et al. (21)

Heterocigoto 
AS
(%)

Composición
étnica

Distribución
por entidades

federales

 0  Amerindios Sólo en
poblaciones
aisladas

 0,5-2 Mestizos con
predominio del
componente
amerindio y
europeo

Mérida
Táchira
Nueva Esparta
Lara
Trujillo
Zulia 

 2,1 -3 Mestizos
relativamente
balanceados

Amazonas
Apure
Carabobo
Distrito Capital
Falcón
Miranda
Portuguesa
Sucre
Yaracuy

 3,1- 7 Mestizos con
predominio del
componente
africano

Anzoátegui
Aragua
Barinas
Bolívar
Delta Amacuro
Guárico
Monagas
Cojedes

 > 8 Mestizos en
donde
predomina el
componente
africano más
aislado

Sólo en
poblaciones
aisladas



gal, ha plo ti po Ban tú o re pú bli ca cen tral
afri ca na (CAR, por las si glas en in glés: Cen -
tral Afri ca Re pu blic) ha plo ti po Be nin, (24)
haplotipo Camerún (25) y haplotipo
Árabe-Indio (26).

El mes ti za je evi den te de nues tras po -
bla cio nes hace de los ha plo ti pos y de las va -
rian tes he mo glo bí ni cas en es pe cial la S una 
he rra mien ta útil para co rro bo rar la in for -
ma ción his tó ri ca. Su im por tan cia no solo es 
an tro po ló gi ca sino que la ane mia de cé lu las 
fal ci for mes (es ta do ho mo ci go to de la HbS)
es una de las en fer me da des pro du ci das por
un sim ple gen mas co mún en Amé ri ca. Se
ha de mos tra do que esta en fer me dad pre -
sen ta va ria cio nes en la se ve ri dad de la clí ni -
ca exis tien do dos fac to res prin ci pa les re la -
cio na dos con di cha va ria ción, a sa ber: la
pre sen cia si mul tá nea de alfa ta la se mia y el
ha plo ti po con que se en cuen tre aso cia do la
mu ta ción βS (27-32).

Los es tu dios rea li za dos en Ve ne zue la
han de mos tra do que el gen βS se en cuen tra
aso cia do ma yo ri ta ria men te a dos ha plo ti pos 
el Be nin y el Ban tú (CAR), cu yas fre cuen -
cias va rían de pen dien do de la re gión del
país de don de pro ven gan los in di vi duos (Ta -
bla III). El ha plo ti po Ban tú pre do mi na en
in di vi duos βS pro ve nien tes de los es ta dos

Su cre, Anzoá te gui, Co je des y Ca ra bo bo
(33-35); el ha plo ti po Be nin pre do mi na en el 
es ta do Ara gua y de ma ne ra ge ne ral en todo
el país (36, 37). El ter cer ha plo ti po que se
encuentra asociado con el gen beta S es el
Senegal (18, 33-37).

Las di fe ren cias re por ta das en las re gio -
nes del país qui zás pue dan ex pli car se por el
ori gen y de sa rro llo de las po bla cio nes de ri -
va das de afri ca nos, en don de ocu rrie ron ni -
ve les im por tan tes de ais la mien to y en do ga -
mia; su ma do a es tos fac to res, fe nó me nos
co rre la cio na dos ta les como efec to fun da dor 
y de ri va ge né ti ca pue den ha ber fa vo re ci do
el au men to en la fre cuen cia del haplotipo
Benin en algunas áreas y del Bantú en otras 
(18, 38).

En to dos los ca sos es tu dia dos la fre -
cuen cia del ha plo ti po Be nin está por en ci -
ma de la re gis tra da en Bra sil y en el oes te
de Co lom bia y la del ha plo ti po Ban tú (CAR) 
está por de ba jo de es tas po bla cio nes (39,
40-45). Sin em bar go, son muy pa re ci das a
las re gis tra das en las po bla cio nes cu ba nas
(46) y otras po bla cio nes co lom bia nas (47),
lo cual co rro bo ra los re gis tros his tó ri cos ya
co no ci dos en don de se se ña la que el trans -
por te de es cla vos ha cia las is las ca ri be ñas y
Ve ne zue la fue rea li za do por los bri tá ni cos,

Investigación Clínica 45(2): 2004

180 Salazar-Lugo

TA BLA III
FRECUENCIA DE LOS HAPLOTIPOS (%) LIGADOS AL GEN βS EN INDIVIDUOS

CON ANEMIA DREPANOCÍTICA DE VENEZUELA

Regiones Ha plo ti pos

Benin Bantú Senegal Camerún Árabe-Indio Atípicos

Estados Cojedes-Carabobo1

(64)
 36,0  47,0   8,0  0,0  0,0  0,0

Estado Aragua2

(90)
 47,9  40,6   3,1  0,0  2,1  6,3

Estados Sucre-Anzoátegui3

(42)
 35,7  50,0   2,4  0,0  0,0  11,9

Todo el país4

(176)
 51,1  32,4  14,2  2,3  0,0  0,5

En pa rén te sis el nú me ro de cro mo so mas es tu dia dos. Da tos to ma dos de: 1 Oli ve ro (35); 2 Mo re no et al. (37), 3 Ví ve -
nes de Lugo et al. (33,34); 4 Arends et al. (36).



mien tras que para Bra sil fue rea li za do por
los por tu gue ses por lo que pro ve nían de re -
gio nes di fe ren tes de Áfri ca. Los afri ca nos
ve ni dos al país los em bar ca ban de los puer -
tos del oes te de Áfri ca Cen tral, mien tras
que los lle ga dos a Bra sil pro ve nían de Ango -
la, Con go y Mo zam bi que (48) y que,
probablemente, el contingente de gente de
raza africana provenía de diversas regiones
del África.

En Ve ne zue la, la ele va da fre cuen cia de
ha plo ti pos afri ca nos aso cia dos al gen βS re -
fle ja una im por tan te con tri bu ción de po bla -
cio nes del sub Saha ra Ban tú al cú mu lo de
genes de nuestro gentilicio.
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