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Reviewing polymorphic sequences for genes MUC5B, MUC7 and 
MUC19 involved in the control of the mucin to add bacteria
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RESUMEN
Objetivo: Revisión de secuencias polimórficas asociadas 
con un  determinado  fenotipo  publicadas en las bases de 
datos de PubMed. Método: En la primera fase se utilizó 
como palabra clave el nombre de los genes evaluados 
y en la segunda fase se limitó la búsqueda con dos 
criterios; secuencias polimórficas exclusivas de humanos y 
secuencias publicadas en artículos  incluídos en PubMed.  
Resultados: 1327 secuencias aportaban algún tipo de 
variación para el gen MUC5B pero solo 3 están reportadas 
en artículos de PubMed. De estas solo una variante 
presentó algún fenotipo asociado. Para el gen MUC7 el 
número de secuencias fue de 1269, de las cuales solo tres 
están reportadas en PubMed pero ninguna está asociada 
a un fenotipo. El gen MUC19 presentó 2356 secuencias 
pero ninguna de estas ha sido publicada en PubMed.  
Conclusión: A la fecha no hay ninguna SNP reportada para 
los genes MUC5B, MUC7 y MUC19 que muestre algún tipo 
de asociación con problemas orales o que genere algún 
cambio en el comportamiento de las mucinas en cavidad 
oral. La única SNP con alguna implicación  fue el rs868903 
que  incrementa el riesgo de padecer cáncer de estómago.
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ABSTRACT
Objective: To search for polymorphic sequences associated 
to a particular phenotype published in PubMed data base. 
Method: In a first approach it was used as key Word the 
gene name and in a second phase two search criteria were 
added: only human polymorphic sequences and related in 
any article PubMed published. Results: 1327 sequences 
provide some kind of variability to the MUC5B gene but 
only 3 of them were reported in PubMed articles and only 
one had an associated phenotype. For the MUC7 gene the 
number of sequences was 1269, three of them reported in 
PubMed articles but none of them associated to a pheno-
type. For the MUC19 gene 2356 sequences were reported 
but none of them PubMed published.  Conclusion: Until the 
present search date no SNP reported for MUC5B, MUC7 
and MUC19 genes show any association to oral problems 
or is related to changes in oral cavity functions of mucins. 
The only SNP with some pathological involvement was 
rs868903 that increases the risk to suffer stomach cancer.
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INTRODUCCIÓN 
Las mucosas de la cavidad bucal, el tracto gastrointesti-
nal, el aparato respiratorio y el tracto reproductivo están 
cubiertas por una delgada capa de líquido viscoelás-
tico, el mucus, que lubrica y protege las superficies 
epiteliales. El mucus mantiene la integridad epitelial 
y participa en los mecanismos no inmunológicos de 
defensa del organismo. El aumento de la secreción  de 
mucus se observa durante los procesos inflamatorios y 
las alteraciones de las células epiteliales 1-5. 

Las propiedades viscoelásticas del mucus se deben 
a su contenido en mucinas, que son glicoproteínas de 
alto peso molecular producidas por las células mucosas 
presentes en el epitelio o secretadas por glándulas. Las 
mucinas están conformadas por un polipéptido unido 
a cadenas laterales de oligosacáridos 4.

Según los reportado por Derrien et al (2010) las 
mucinas que tienen expresión localizada en las glán-
dulas salivares son MUC5B, MUC7, MUC19. Las 
dos primeras proteínas se codificadas bajo el locus  
11p15.5, mientras MUC19 esta bajo el control del 
locus 12q12 6.

La habilidad para determinar cómo la mucina agrega 
bacterias  y asociar estas características al control ejerci-
do por los genes MUC5B, MUC7 y MUC19  permitirá 
establecer cómo opera la primera línea de defensa que 
tiene el cuerpo en contra del ataque de microrganismos. 
Entender que  cada grupo poblacional tiene variantes 
propias de estas rutas genéticas, que produce cambios 
en el metabolismo de la saliva y las mucinas, encami-
nara la investigación a descubrir marcadores genéticos 
propios para nuestras poblaciones y terminará reper-
cutiendo en mejores tratamientos y medidas de salud 
pública.

Por tal razón, el objetivo esta revisión de secuencias 
polimórficas es determinar cuales de estas han sido 
asociadas con un  determinado  fenotipo  y publicada 
en las bases de datos de PubMed.

METODOLOGÍA
La identificación de las secuencias que aporta varia-
ciónes polimórficas a los distintos genes fue realizada 
en dos fases. En la primera fase se realizó una bús-
queda en PubMed sin ningún tipo límites y se utilizó 
como palabra clave el nombre de los genes “MUC5B”, 
“MUC7” y “MUC19”. De esta primera fase se obtuvo 
un determinado número de secuencias que se encon-
traban presente en archivos públicos de dbSNP (The 
Single Nucleotide Polymorphism Database). En esta 
revisión no resulta un criterio importante determinar si 
las secuencias dentro de las bases de datos  cumplen con 
criterios metodológicos apropiados, nuestro real interés 
es determinar cuales son las variaciones polimórficas 
que a la fecha se le ha publicado una determinada fun-

ción. Por lo tanto, se realizó una segunda selección de 
secuencias utilizando dos nuevos criterios para limi-
tarlas. El primero es que las secuencias polimórficas 
pertenezcan a Homosapien sapies y el segundo es que 
estas secuencias hagan parte de publicaciones en Pub-
Med. A partir de estos límites se obtienen las secuencias 
publicadas y se hace una descripción de la función que 
los investigadores le atribuyeron. 

RESULTADOS
MUC5B 
Se realizó la primera búsqueda sin filtros de selección y 
se obtuvieron  1327 secuencias que aportaban algún tipo 
de variación en el gen MUC5B. Después de  realizar la 
buscada utilizando los criterios el número de secuencia 
bajo a 3. La referencia de las secuencias seleccionadas 
se muestra en la tabla 1.

Tabla 1

Número de referencia para los SNP propios del gen 
MUC5B publicados en PubMed

RefSNP Citación PubMed
rs2943512 Ko, Shukla et al. 2009 (7)

rs868903 Jia, Persson et al. 2010 (8)

rs2014486  Jia, Persson et al. 2010 (8)

MUC7
Se realizó la primera búsqueda sin filtros de selección y 
se obtuvieron 1269 secuencias que aportaban algún tipo 
de variación en el gen MUC7. Después de  realizar la 
buscada utilizando los criterios el número de secuencia 
bajo a 3. La referencia de las secuencias seleccionadas 
se muestra en la tabla 2.

Tabla 2

Número de referencia para los SNP propios del gen MUC7 
publicados en PubMed

RefSNP Citación PubMed
rs149873135 Wei, Walia et al. 2011 (9)

rs2306949 Hiller, Huse et al. 2006 (10)
rs1109501  Heath, Whitfield et al. 2011 (11)

MUC19
Se realizó la primera búsqueda sin filtros de selección 
y se obtuvieron  2356  secuencias que aportaban algún 
tipo de variación en el gen MUC19. Después de  realizar 
la buscada utilizando los criterios no se encontró nin-
guna variación de la secuencia publicada en PubMed. 

DISCUSIÓN
Para el gen MUC5B se encontraron 3 polimorfismos 
de un solo nucleótido (SNP) que habían sido citados en 
PubMed. El SNP con referencia rs2943512 hace parte 
de un análisis con 2136 SNP que correlacionaron con 
la muerte de dos  poblaciones de Salmonella sp. Este 
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SNP además pasó un segundo filtro de análisis que in-
cluía aquellas variantes que tuvieron efectos funcionales 
sobre el gen, entre los que se examinaron cambios no 
sinónimos que se correlacionaron con los niveles de 
transcripción 7.

El SNP con referencia rs868903 hace parte de un 
estudio donde se genotificaron 6, 8 y 14 SNP para los 
genes  MUC1, MUC5AC, y  MUC6 respectivamente. 
Este estudio tenía como objetivo relacionar esta va-
riantes con el cáncer de estomago y en sus resultados 
encontraron que el SNP rs868903 estaba asociado sig-
nificativamente  con el incremento del riesgo en este 
tipo de cáncer (OR = 1.80, 95% CI = 1.22–2.63).  El 
SNP con referencia rs2014486 también hizo parte de 
esta investigación y aunque tuvo un mayor riesgo al 
compararse con el grupo control no tuvo riesgo cuando 
se hicieron análisis con múltiples grupos 8. 

En el caso de gen MUC7 también se encontraron 
3 polimorfismos de un solo nucleótido (SNP) que ha-
bían sido citados en PubMed. Estos tres SPN hicieron 
parte de baterías genómicas utilizadas en análisis que 
intentaban relacionar la presencia de la variación con 
algún aumento en el riesgo de padecer alguna patolo-
gía. Ninguno de los tres SNP tuvieron ningún tipo de 
asociación 9-11. 

Por último, el gen MUC19 presentó una gran can-
tidad de variantes polimórficas pero ninguna resultó 
publicada en PubMed.

CONCLUSIONES
Resultó evidente el gran número de variantes poli-
mórficas para cada uno de los SNP evaluados, pero en 
contraste las implicaciones que tienen estas variacio-
nes sobre un fenotipo en particular esta todavía muy 
limitada. 

De las variantes evaluadas solo el SNP rs868903 
tiene implicaciones médicas importantes, ya que su 
presencia incremente el riesgo para padecer cáncer de 
estómago. 

A la fecha no hay ningún SNP reportado para los 
genes MUC5B, MUC7  y  MUC19 que muestre algún 
tipo de asociación con problemas orales o que genere 
algún cambio en el comportamiento de las mucinas en 
la cavidad oral.
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