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RESUMEN

El estudio de ADN mitocondrial de individuos de diferentes poblaciones humanas ha
permitido determinar linajes mitocondriales especificos de diferentes areas geogréaficas. Su
caracteristica de poseer una herencia exclusivamente materna lo ha constituido en una
herramienta importante para estudios poblacionales. El presente trabajo tiene como objetivo
el andlisis de dichos linajes en individuos mestizos e indigenas de la provincia de Loja. En el
grupo indigena se observd dos haplogrupos, el B en un 46% y el C en un 4%; mientras que
en el grupo mestizo se evidencié la presencia de los haplogrupos B en un 12%, el C en un
20%, y D con 6%, se hicieron presentes también en esta poblacién haplogrupos que no
pertenecen a los grupos amerindios fundadores, como los haplogrupos L(1%), R(2%) y
U(1%), lo cual indica el aporte del linaje europeo, asiatico y africano en la poblacion mestiza

analizada.

Palabras Clave: Haplogrupo, Amerindio, Linaje, mitocondria.



ABSTRACT

The study of mitochondrial DNA from individuals of different human populations has
identified specific mitochondrial lineages of different geographical areas. It's characteristic of
having an exclusively maternally inherited and has constituted an important tool for studies of
this nature. This work aims to analyze these lineages in a population of mestizos and
indigenous people of the province of Loja. The indigenous group two haplogroups were
observed the B 51% and C 4%, while the mestizo group in the presence of haplogroups B
13%, C was evident in 20%, and D with 4.4%, they were present also in this population
haplogroups non founders Amerindian groups, such as haplogroup L (1%) R (2%) and U
(1%), indicating the contribution of lineage European, Asian and African to the mestizo

population.

Keywords: Haplogroup, Amerindian, Lineage, mitochondia.



INTRODUCCION

Son muchos los antecedentes aportados por la arqueologia, la antropologia biologica y la
genética de poblaciones, que sugieren que el poblamiento de América se produjo como

consecuencia de un evento migracional originado en el noreste de Asia (Gibbons, 1993).

El poblamiento se habria llevado a cabo cruzando Beringia, al darse condiciones favorables
de transito hace aproximadamente unos 35000 afios atras, siendo el nimero y la duracion
de las corrientes migratorias aun tema de debate (Torroni et al. 1993); que lleva hacer la
pregunta de ¢,cuando y de donde llegaron los primeros americanos, y que rutas migratorias

siguieron?

El genoma mitocondrial, a pesar de su pequefio tamafio, ha desempefiado un papel
fundamental en estudios de genética poblacional. Este se hereda por via materna, es decir,
aunque tanto hombres como mujeres tienen ADN mitocondrial (ADNmt) Gnicamente éstas
Ultimas lo transmiten a su descendencia. Consta de aproximadamente 16569 pares de
bases (p.b.) y contiene informacion de 38 genes: 2rRNA (12S y 16S), 22tRNA y 13 genes

estructurales (Pakendorf, 2005).

La regiébn mayor no codificante, conocida como region control o D-Loop, ocupa 1122 pares
de bases, posee tres regiones hipervariables |, 11 y lll. Estas se destacan por su elevada tasa
de mutacion y por ser muy variables entre las diferentes poblaciones, por lo que es la que se
analiza principalmente en estudios de Antropologia, Genética de Poblaciones y Medicina
Forense (Schwartz, 2002).

Estudios de ADNmt en la década de 1990 identificaron los principales linajes maternos de
los primeros colonos Americanos. El estudio de la divisién de los haplogrupos fundadores
en linajes que surgieron en Estados Unidos durante y después de la llegada de los
humanos, expansién, y distribuciones geogréaficas de estos podria proporcionar nuevas
pistas sobre los procesos de colonizacion de las diferentes regiones del continente

americano (Gandini, 2011).

A partir del analisis con enzimas de restriccion se ha logrado determinar que las variantes de
ADNmt obtenidas de poblaciones amerindias contemporaneas caen dentro de cuatro
grupos, constituidos por linajes relacionados. Cada uno de estos grupos o haplogrupos
puede ser caracterizado por un marcador de ADNmt especifico, los cuales son llamados
haplotitos A, B, C y D (Wallace et al. 1985, Schurr et al. 1990, Torroni et al. 1992, Wallace &
Torroni 1992)



Se conoce poco sobre el origen de los primeros ecuatorianos y de la dindmica de las
tempranas migraciones. No obstante, las evidencias arqueoldgicas halladas apuntan a que
la historia de los primeros habitantes de Ecuador se remontarian hace unos 11.000 afios
(Dillehay, 1992).

Es necesario el conocimiento genético poblacional de Ecuador para asi poder relacionar la
distribucién de linajes mitocondriales con la historia antigua. Con este fin, en el presente
estudio se plantea conocer los haplotipos de ADNmt existentes en muestras de personas
mestiza e indigenas del sur del Ecuador, y determinar su frecuencia y porcentaje en la

poblacion.



MARCO TEORICO



1.1. La mitocondria

Las mitocondrias son organulos celulares que miden aproximadamente de 3 a 5 micras de
longitud y hasta 1 micra de didmetro. Pueden aparecer como esferas, varillas u organismos
filamentosos, pero la arquitectura general es la misma Fig. 1. El nimero de mitocondrias por
células varia dependiendo de los requisitos de energia; los tejidos con una alta capacidad
para realizar funciones metabdlicas aerdbicas tales como musculo esquelético o del rifidn

tienen un mayor nimero de mitocondrias (Scheffler, 2007).

Poseen dos membranas, cada una compuesta de una bicapa de fosfolipidos, pero estas son
bastante distintas en aspecto y en las propiedades fisico-quimicas, determinando asi la

funcion bioquimica de cada membrana.

Membrana
—~  externa

Membrana
interna

S Crista
~ milecondrial

Matriz

Figura 1. Estructura de la mitocondria
Fuente: Chen. (2009)

Este organulo esta desempefiando un papel fundamental en numerosas funciones celulares
tales como el metabolismo, la apoptosis y el envejecimiento, pero la produccion de energia
es su papel méas destacado, se llama fosforilacion oxidativa, y se lleva a cabo por la cadena
respiratoria. Este proceso extrae energia de los nutrientes como los azlcares y grasas
convirtiéndolos en el combustible universal de la célula, adenosin trifosfato (ATP) (Chinnery
y Schon, 2003).

La cadena respiratoria es un grupo de cinco complejos de enzimas situado en la membrana
mitocondrial interna. Cada complejo se compone de multiples subunidades codificadas por
dos genes nucleares y mitocondriales, los componentes codificados por genes nucleares se
importan a la mitocondria a través de los sistemas de importacion especializados
(Mokranjac, 2005). Se ha sabido durante muchos afios que las mitocondrias son semi -
auténomas, que posee su propio genoma y la maquinaria para la replicacion, transcripcion, y

la sintesis de proteinas (Saccone et al., 2000).
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1.2. ADN mitocondrial (ADNmt)

En 1981, Anderson y colegas publicaron la secuencia y organizacion del genoma
mitocondrial humano. Este fue el primer genoma mitocondrial que habia sido secuenciado

completamente.

El ADNmt es una molécula circular de doble hebra que consiste en 16569 pares de bases
(pb), que se encuentra en la matriz. En la regién codificante, se encuentran 37 genes
altamente empaquetados: 22 codifican para ARNs de transferencia, 2 para ARN
ribosomales, uno 12S, otro 16S y 13 codifican para enzimas involucradas en la cadena de
transporte de electrones de la fosforilacion oxidativa y la produccion de ATP. (Holland,
1999). Esta compuesto por dos hebras, la cadena pesada o H (Heavy) y la cadena ligera o L
(Light). La cadena pesada contiene una mayor proporcién de bases purinicas mientras que

la ligera estd compuesta mayormente por bases pirimidinicas (fig. 2).

Phe tRNAP™
tRNA tRNATY

ETransfer RNA genes

[ Complex | NADH
dehydrogenase genes

CComplex Ill Coenzyme Q— tRNASY

tRNASHY cytochrome ¢ reductase genes tRNASET
tRNAMe! ClComplex IV Cytochrome ¢ tRNAME
= oxidase genes
tRNA'P
tRNAAT [JATP synthase genes
tRNA”SP Op-LooP
tRNA*™

tRNAS®

tRNAY tRNALYS

Baddizon Wesley Longman, Ine,

Figura 2. Mapa del genoma mitocondrial
Fuente: Wesley. (2008)



1.2.1. Regién control o region d —loop

Hay varias regiones no codificantes intercaladas en la molécula, el principal es el bucle de
desplazamiento ADNmt (D-bucle o de control-regién) que es una region que posee 1122 p.b
implicados en la regulacion de la transcripcion y la replicacion de la molécula. La regién
control se extiende desde la posicién del nucleétido (nt) 16.024 a nt 576 del ADNmt. Se
divide en tres regiones cortas que, en comparacion con el resto del genoma, tienen una
secuencia altamente variable a nivel poblacional que se denominan secuencias
hipervariables (HVS) HVS-I, HVS-II, y HVS-IlI (Brandstatter et al., 2004). De las tres, la méas
polimérfica es la HVSI, por lo que se la utiliza principalmente en estudios de antropologia,

genética de poblaciones y medicina forense (Fig. 3)

IT IT,
o' >
IRNA Pro S tRNA Phe
’.. ............ = R
rd 160 nt y 200 nt 30 m400 it 90
‘ .................
f | N J
i 4 b ¢
HVS-| HVS HVS-lII
(16024<16400) (44-340) (438-576)

Figura 3. Estructura de la Region Control del ADNmt (D-loop)
Fuente: Brandstatter et al., (2004).

La regién D-Loop tiene una alta tasa de mutacion, resultado en una gran cantidad de
variabilidad en regiones cortas y facilmente secuenciables, como las regiones hipervariables
Iy Il (Salas, et al., 2007). Aunque no existe acuerdo aun entre los diferentes autores para
estimar la tasa de mutacion, basados en comparaciones entre las secuencias de humanos y
de primates, se han estimado tasas de mutacién entre 1.5 y 4.95 por sitio, por millén de
generaciones, basados en diferencias dentro de las poblaciones humanas. La tasa de
mutacion del ADN mitocondrial es mas alta comparada con el genoma nuclear y se debe en
parte a la exposicién a radicales de oxigeno que se producen en la fosforilacién oxidativa
(Goodwin, 2008)



Esta caracteristica de la region control o D-Loop permite identificar si los familiares o
miembros de una poblacion pertenecen al mismo linaje materno, lo cual depende de las
secuencias de la poblacion.

Los polimorfismos presentes en las regiones hipervariables del genoma mitocondrial se dan
por transiciones o transversiones que se presentan a lo largo de la secuencia. Si bien, se
pueden presentar en cualquier posicién, se han detectado posiciones que mutan mas
frecuentemente que otras, estas son consideradas puntos calientes de mutacion o “hot
spots”. Se menciona que las 10 sustituciones mas frecuentes son transiciones presentes en
los sitios 16093, 16129, 16189, 16192, 16311, 16362, 146, 150, 152, y 195. (Salas, et al.,
2007).

El analisis de ADNmt se realiza en base a la comparacion con una secuencia de referencia
denominada secuencia de referencia de Anderson CRS o Cambridge Reference Sequence

(http://mitomap.org/MITOMAP ) la cual se conoce desde 1981 es de origen europea Yy se la

utiliza como control para los estudios de este tipo (Anderson, et al., 1981).

1.2.2. Herencia materna.

Una de las caracteristicas que hace util el estudio del DNAmt en genética poblacional, es su
tipo de herencia, por via exclusivamente materna, esto quiere decir que todas las personas

del mismo linaje materno tendran, salvo pequefias mutaciones, el mismo ADNmt.

Cada individuo posee un alto nimero de copias de ADNmt por célula, a diferencia del DNA
nuclear que se encuentra en dos copias por célula en organismos diploides, un oocito
maduro se estima que tiene miles de mitocondrias y mas de 100000 copias de DNA
mitocondrial. En células somaticas esta cantidad varia de 200 a 1700 copias de DNAmt
(Robin, 2007).

Entre las causas biolégicas que se han mencionado para explicar este tipo de herencia, se
encuentran: 1. Escasa cantidad de mitocondrias en los espermatozoides, comparadas con
las miles de mitocondrias del 6vulo. 2. La cabeza del espermatozoide es la que penetra el
ovulo, y las mitocondrias estan localizadas en el cuello. 3. Un posible mecanismo de
reconocimiento que elimina las mitocondrias paternas que atraviesan la membrana del évulo
(Holland, 2000).


http://mitomap.org/MITOMAP

1.3 ADNmt y la genética poblacional.
1.3.1. Haplotipos del ADNmt.

El analisis molecular de las secuencias de ADN mitocondrial ha mostrado que la variacion
de las mismas se han acumulado secuencialmente a partir de algunos linajes fundadores,
durante el proceso de colonizacibn humana de las regiones geogréaficas, por lo cual es
posible establecer grupos de secuencias que se pueden asociar geografica o étnicamente. A
partir del andlisis filogenético de los linajes mitocondriales se han identificado haplogrupos

gue son especificos para los africanos, europeos, asiaticos y amerindios.

Los primeros estudios para el establecimiento de haplogrupos se llevaron a cabo con RFLPs
(polimorfismo de longitud de fragmentos de restriccion) de alta resolucion y mostraron la
existencia de cuatro haplogrupos especificos Europeos denominados H, I, J, K. (Torroni,
1993).

Torroni muestra que existe una correlacion entre los haplogrupos definidos por RFLPs y las
secuencias para HVI y HVII. Empleando este tipo de andlisis conjunto, el autor confirmé la
presencia de los cuatro haplogrupos inicialmente definidos para Europa y se adicionaron los
haplogrupos T, U, V, W y X. Los haplogrupos T, V y W resultaron asociados
especificamente a un origen caucasoide; mientras que el U se comparte entre europeos y
africanos, y el X se comparte entre Europeos y Amerindios del norte. También se defini6 el

M como Asiatico, y los haplogrupos L1 y L2 como Africanos. (Torroni, 1993).

Torroni realizé el analisis por RFLPs y secuenciacién de la region control del ADN
mitocondrial de 326 individuos provenientes de 17 poblaciones nativo americanas, y se
mostré una correlacion directa entre los cuatro haplogrupos definidos por RFLPs y la
variacién de secuencia de la regién control. Se definen asi, cuatro haplogrupos fundadores

Americanos denominados A, B, C y D (Torroni, 1993).

1.3.2 Historia de las rutas de migracién.

Se ha demostrado por medio de evidencia fésil, arqueolégica y de estudios genético
poblacionales, que el origen de los humanos modernos tuvo lugar en Africa, durante la edad
de piedra, lo cual se ha corroborado ademas porque en este continente se encuentra el

mayor grado de variabilidad genética (Jorde, 2000).
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La evidencia por ADN mitocondrial sugiere que existid una Unica dispersion humana desde
Africa por la costa sur hacia la India y posteriormente hacia el este de Asia y Australia
(Derenko, 2007).

América fue el Ultimo continente colonizado por los humanos. Se ha postulado que durante
la edad de hielo, el subcontinente siberiano se agrando6 en extension hacia el noreste debido
a los bajos niveles de los mares de Bering y Chukchi, lo que cre6 un refugio en Bering que
conecté Siberia con Alaska, permitiendo asi las migraciones hacia el nuevo mundo
(Volodko, 2007)

A lo largo de la historia las mutaciones se han acumulado secuencialmente en los linajes de
ADNmMmt a partir de las secuencias fundadoras. Estos linajes fueron divergiendo a medida que
las poblaciones se dispersaron por los distintos continentes. (Figura 4), es porque muchos
linajes mitocondriales son especificos de determinadas regiones geogréaficas. Estos
haplotipos relacionados filogenéticamente y especificos de una determinada region

geogréfica se denominan haplogrupos.

Human mtDNA Migrations
http://Awww.mitomap.org/mitomap/Worl
Copyright 2002 @ Mitomap.org

igrations.pdf

130,000-
170,000

+/-, +/+ or -/- =Dde | 10394 / Alu | 10397 Mutation rate =2.2-2.9 % / MYR
*=Rsal 16329 Time estimates are YBP

Figura 4. Migraciones humanas. Representacion de la dispersion de los principales
haplogrupos de ADNmt en los cinco continentes.
Fuente: Salle y Yudell. (2002)
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1.3.3. Poblamiento de América

Aunque es ampliamente aceptado que los antepasados de los nativos americanos llegaron
al Nuevo Mundo a través de Beringia hace aproximadamente 10 a 30 mil afos, el nimero
de eventos de expansién y las rutas de migracion en las Américas siguen siendo
controvertidas debido a la evidencia linguistica, arqueoldgica y genética existente a lo largo
del continente (Perego et al., 2009).

Hasta la fecha, dos hipétesis parecen las mas plausibles:

Modelo Corredor-Free Ice, esta primera hip6tesis sostiene que la expansion se produjo a lo
largo de una ruta interna y afirma que los primeros habitantes del continente fueron los
“Clovis” este nombre se refiere a una cultura Paleo - indio que aparece por primera vez en
los registros arqueolégicos de América del Norte hace aproximadamente 13.000 afios, hacia
el final del ultimo méaximo glacial (LGM). Se caracteriza por el desarrollo y el uso
generalizado de una herramienta de piedra con un punto acanalado en forma de distintivo
conocido como el punto de Clovis, que se adaptan particularmente para la caza de grandes
mamiferos. Los partidarios de este modelo consideran que los primeros habitantes del
Nuevo Mundo y los ancestros de todas las culturas indigenas de las Américas pertenecen a
este grupo, sin embargo , esta vision ha sido cuestionada en los ultimos treinta afios por
varios descubrimientos argqueolégicos anteriores a la cultura Clovis , tanto en América del
Norte y del Sur. Sitios Clovis se han identificado en muchas partes de los Estados Unidos,

México, América Central y el norte de América del Sur (Pearson, 2005).

Modelo de "pre-Clovis"

La segunda teoria, formulada por Fladmark en 1979, propone un modelo alternativo al
afirmar que durante el LGM la costa del Pacifico de América del Norte fue al menos en parte
libre de hielo y mucho méas extendida que lo que es ahora, gracias a los niveles bajos del
mar, por lo tanto, las poblaciones humanas que primero llegaron a América del Norte
después de cruzar Beringia se habrian movido hacia el sur a lo largo de la costa del Pacifico
hace aproximadamente 1.000 afios a través de una combinacién de caminata y rafting

costera mediante dispositivos flotantes simples (Fix, 2005; Fladmark, 1979)
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Figura 5. Modelos de difusion en las Américas.

En verde: modelo de Corredor-Ice con el paso por el corredor libre de hielo.
En rojo: el modelo de expansion a lo largo de la costa del Pacifico
Fuente: Fladmark (1979)

1.3.4. Poblacién ecuatoriana

Se conoce poco sobre el origen de los primeros ecuatorianos y de la dinamica de las
tempranas migraciones. No obstante, las evidencias arqueolégicas halladas apuntan a que
la historia de los primeros habitantes de Ecuador se remontarian hace unos 11.000 afios
(Dillehay, 1992). Las investigaciones sugieren que el pais se poblé por el callején
interandino, cuando los ultimos glaciares estaban en pleno retroceso. Esta region, cubierta
de bosques, ofrecia multiples recursos para los recién llegados, que pudieron desarrollar
actividades de caza y recoleccion. Es posible que estos grupos hicieran pequefias
incursiones hacia otras regiones del territorio ecuatoriano (Dillehay, 1999). Los vestigios
muestran una escasa ocupacion de la costa ecuatoriana, a excepcion de la peninsula de
Santa Elena, donde por esta época habitaban pequefios grupos de cazadores recolectores
de la cultura las Vegas (Stotherrt et al, 2003). En cuanto al asentamiento de poblaciones en
la amazonia hay pocas evidencias al respecto, a falta de exploraciones sisteméticas de la
region.
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Ecuador esté ubicado en la parte noroeste de América del Sur, limita al norte con Colombia,
al sur y al este con Peru y al oeste con el océano pacifico. La extensién del pais es de
256.370 kilbmetros cuadrados. Esta dividido en cuatro regiones, Costa, Sierra, Insular y
Oriente 0 Amazonia, en las que se distribuyen 24 provincias. Ecuador estd considerando
como uno de los 17 paises donde esta concentrada la mayor biodiversidad del planeta.
Segun el ultimo censo de poblacién del 2010 (INEC, 2010) la poblacion ecuatoriana supera

los 14 millones de individuos.

La poblacién ecuatoriana se caracteriza por ser étnicamente muy diversa, se distinguen tres
grupos principales: a) mestizos (71,9%), b) amerindios nativos, con una gran variedad de
grupos étnicos (7%) y c) afroecuatorianos o afrodescendientes (7.2%). También destaca la

presencia de poblacién caucésica, que representa un 6.1% de la poblacion (INEC, 2010).

Desde un sentido etnogeografico, Ecuador presentaria similitudes con otros paises andinos
(Bolivia, Peru, o norte de Chile), que poseen también un importante componente amerindio
nativo (Gonzales, 2006). Este grupo se distinguiria de otros paises sudamericanos como
Argentina, Chile, Uruguay o Paraguay, con una contribucion europea muy elevada, o de

Brasil con un fuerte aporte afroamericano.
1.3.5. Etnia Saraguro

Hacia el norte de la cuidad de Loja se encuentra en asentamiento el asentamiento natural
del pueblo Saraguro uno de los centros indigenas mas importantes de América del sur se
estima que abarca una poblacién de 37000 habitantes (INEC 2010). Este pueblo aun
conserva sus costumbres arcaicas como su idioma y vestimenta, sus atuendos son de
permanente luto, recuerdan la fatidica llegada de los conquistadores que mancillaron sus
tierras, sus costumbres y su honra, sellando con la muerte de Atahualpa, la muerte de una
raza. Este espacio anteriormente fue ocupado por los Paltas quienes fueron desplazados
por los Incas, resumidamente se cree que Tupak Yupanki conquistd a esta bella region,
erradicando y sustituyendo a los Paltas por una de sus tribus del altiplano, se cree que
llegaron desde Bolivia basandose fundamentalmente en las similitudes en la vestimenta con

los Paquizhapas, Indigenas de la zona Boliviana de Urdaneta (Paqui, 2012).
1.3.6. Mestizos de la provincia de Loja

La poblacion mestiza se dio por el encuentro biolégico y cultural de etnias diferentes
(indigenas y europeos), en el que estas se mezclan, dando como nacimiento a nuevas
etnias y fenotipos. Segun datos de Instituto Nacional de Estadisticas y Censos (INEC) en
Ecuador existe un 71.9% de poblacién mestiza segun el Gltimo censo realizado en el afio

2010, para este censo cada persona se auto identific6 segln sus tradiciones y costumbres.
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La poblacion de Loja se caracteriza porque existe un predominio de la poblacion mestiza
(92,8%).
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FIN DEL PROYECTO



2.1. Objetivo General

e Describir la variacion observada en las frecuencias de haplotipos para ADN

mitocondrial (ADNmt) en personas indigena y mestizas de Loja.
2.2. Objetivo Especifico

e Aportar con informacién a las investigaciones de genética poblacional en el

continente Americano.
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METODOLOGIA



3.1 Muestras

Este trabajo es un estudio observacional. Las muestras analizadas forman parte del banco
de ADN del laboratorio del Departamento de ciencias la salud de la UTPL. Se evalué un

total de 90 muestras, cuya concentracion fue de ~50 ng/ul.

3.2 Analisis genético
Se utilizo la técnica de Reaccion en cadena de la polimerasa (PCR) para amplificar la region

D-loop, los primes usados fueron los siguientes: F: 5- aaaccggagatgaaaacctt- 3" R: 5°-

tggcagagatgtgtttaagtgc 3

Para la amplificacion de utilizd el siguiente programa: desnaturalizacion inicial a 95°C
durante 2 minutos, 35 ciclos que consistieron en desnaturalizacion a 95° C durante 30
segundos, anillamiento a 55° C por 30 segundos, extension a 72° C durante 70 segundos y
la extension final a 72° C por 10 minutos. El equipo que se utilizo fue un termociclador
(GeneAmp® PCR System 9700, Applied Biosystems)

Las amplificaciones fueron analizadas por electroforesis en gel de agarosa al 2 % con
bromuro de etidio en condiciones de 100 voltios durante 60 minutos, posteriormente los
fragmentos fueron purificados por incubacion a 37 ° C durante 15 minutos usando la enzima
EXOfastap (sistema ExoSAP ®) con el fin de degradar cada molécula de cadena sencilla
presente en la solucion. Finalmente la secuenciacion se llevé a cabo por BMR Genomica
SRL (http://www.bmr-genomics.it/), un spin-off oficial de la Universidad de Padova, que

empled un secuenciador ABI 3730 de 96 capilares, basado en el método Sanger.

Para el andlisis de las secuencias se utiliz6 el programa Sequencher™ 4.10.1 (Gene
Codes).
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3.3. Analisis de Resultados

Los haplogrupos fueron definidos de acuerdo a la clasificacion del Arbol de ADNmt
establecido por Perego en el 2010 el cual abarca las raices de todos los haplogrupos nativos
americanos conocidos. Los motivos de mutaciones distintivas de los 15 haplogrupos nativos
americanos conocidos se registran en las ramas. Las mutaciones en la region control estan
en rojo, mientras que las mutaciones en la regidon codificante se muestran en negro. El
prefijo @ designa reversiones, mientras que los sufijos indican transversiones (a A, G, C o

T). Para la presentacion de los resultados se emplean tablas que muestran frecuencias y

porcentajes.
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Figura. 6 Arbol de ADNmt
Fuente: Perego. (2009)
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RESULTADOS Y DISCUSION



3.1 Analisis de haplogrupos

Se realizé el andlisis de la region control del ADNmt con un total de 90 muestras, 40
corresponden a individuos de poblacion mestiza y 50 individuos de poblacion indigena los
cuales pertenecen a la etnia Saraguro. Esta clasificacion se la realizo considerando la

autoidentificacion de cada individuo.

En la tabla 1 se muestras los haplogrupos encontrados, expresados como porcentaje % (n),
donde se evidencio la presencia de los haplogrupos fundadores americanos, pero también
se observo la presencia de otros haplogrupos en la poblacién mestiza como el africano, el

europeo y el asiatico.

Tabla 1. Haplogrupos identificados en poblacion mestiza e indigena

POBLACION HAPLOGRUPOS

B C D U R L
Mestiza 13% (12) 20%(18) 6%(6) 1%(1) 2%(2) 1%(1)
Indigena 51%(46) 4.4%(4)

Fuente: Autor

Los resultados obtenidos concuerdan con la historia del poblamiento Americano, autores
como Torroni, Bonato y Salzano y Schurr indican que la poblacién nativo americana se
clasifica dentro de los haplogrupos A, B, C, D (Torroni, 1993). Estos haplogrupos son
observados en poblaciones del norte, centro y sur de américa, esta distribucion geografica
sugiere que todos ellos estuvieron presentes en el asentamiento original de américa y que

hubo una posterior diferenciacion genética en las distintas regiones.

En estudios realizados a nivel de Sudamérica se ha reportado el haplogrupo B y C con una
frecuencia de 41% y 37% respectivamente, en poblacion Colombiana (Diaz, 2010). Es
evidente que la frecuencia del haplogrupo B va disminuyendo de norte a sur, ya que en
poblacién chilena este presenta una frecuencia del 12%, presentandose el haplogrupos C en
un 64%, en su gran mayoria en poblacion mestiza (Rocco, 2002). Como se aprecia el
haplogrupo A seria restringido solo para américa del norte, y ya no es usual encontrarlo al

sur del continente (Brown et al 2007).
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3.2 Analisis del ADNmt en poblacién indigena

En esta poblacion se encontrd la presencia de dos haplogrupos el mas abundante fue el B
con 51 % (46 individuos) y el haplogrupo C se hall6 en un 4,4% (4 individuos). Son de gran
interés estos resultados, ya que no se evidencia la presencia de haplogrupos europeos lo
gue puede explicarse por el aislamiento cultural de esta etnia lo cual habria dificultado el

aporte genético foraneo.

Si bien los cuatro haplogrupos A, B, C Y D normalmente aparecen juntos en las poblaciones
nativas americanas algunas tribus carecen de al menos uno de esos haplogrupos, tal como
sucede en determinadas poblaciones del centro de américa en las que predominan los

haplogrupos A y B (Salzano, 2002; Torroni et al., 1994).

Estos patrones podrian reflejar la influencia de la deriva genética y del efecto fundador en la
distribucién de los haplotipos de ADNmt en las poblaciones americanas, causando su
fijacién o extincion estocéstica (Kolman et al., 1995; Torroni et al., 1993; Schurr et al., 1990).
Dicho de otro modo lo que habria ocurrido es que cuando un pequefio grupo se separaba y
aislaba del grupo fundador puede que no tuviera todos los haplogrupos presentes en la
poblacion original. Ademas debido a su menor tamafio poblacional, estos grupos serian mas
sensibles al efecto de las mutaciones. Esto explicaria las posibles diferencias en los
porcentajes de los polimorfismos entre el grupo fundador y el derivado (Schrr, 2002). Esta
explicacién estaria respaldada por la alta frecuencia de algunos haplotipos particulares
(variantes genéticas Unicas exclusivas de pequefios grupos aislados) en varias tribus
amerindias (Schurr, et al., 1990). Por lo tanto el asilamiento tribal y el efecto fundador podria
conducir a una divergencia genética tribal, causando la diferente distribucién de haplotipos

entre poblaciones.

Aunque se debe mencionar también que por otro lado las guerras y las epidemias que se
produjeron causaron la muerte de un elevado niumero de amerindios y en algunos casos, la
desaparicion de pueblos enteros, con la consecuente reduccion de la diversidad genética de

estas poblaciones.

3.3. Analisis del ADNmt en poblaci6on mestiza

En este grupo se encontro la presencia de diferentes haplotipos, el grupo B con un 13%, el
C con un 20% el grupo de D con 6%, el grupo R con un 2% y el haplogrupo L y U con 1%

respectivamente, lo que muestra una gran diversidad genética.

La presencia de estos linajes eurasiaticos (R, U) y africano (L) en la poblacién mestiza esta

ligado al periodo clave en la historia de las poblaciones nativas americanas, que fue la

llegada de los europeos al nuevo mundo, asi como personas de africa que eran utilizados
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como esclavos, que tuvo un impacto muy profundo en el acervo genético de dichos grupos
poblacionales. Por otro lado esta época se caracterizd por el mestizaje poblacional entre
grupos de origen amerindio, europeo y africano. Aunque en el acervo genético mitocondrial
la introduccién de linajes de origen europeo y africano tuvo un impacto menor que en el caso
del cromosoma Y, este también dejé una huella importante por lo que se ha podido
identificar la coexistencia de haplotipos de ADNmt amerindios europeos y africanos en
varias poblaciones (Mendez y Simoes, 2009).

Los resultados obtenidos en este estudio muestran la existencia de una importante
heterogeneidad genética entre los grupos étnicos estudiados. Pero es necesario tener en
cuenta que, como se ha podido ver, no siempre la ancestralidad basada en la autodefinicion
de la etnicidad concuerda con la ancestralidad genética. Ver Anexo 1. Asi, individuos que
se han autodefinido como mestizos han presentado linaje mitocondrial de origen amerindio
exclusivamente, cuando seria esperable ademas una contribucion genética europea. Esto
puede tener importantes repercusiones a la hora de generar bases de datos, pues se
incluirdn dentro de un mismo grupo poblacional individuos con origen étnico distinto. Es
necesario recordar que a pesar de la aparente homogeneidad que pueden presentar las
poblaciones latinoamericanas desde una perspectiva cultural, linglistica o incluso fenotipica,

a nivel genético puede existir una gran diversidad que debe tenerse en cuenta.
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CONCLUSIONES

El estudio de ADNmt en este trabajo ha demostrado una heterogeneidad genética
dentro de la poblacién analizada, las diferencias en los grupos estudiados pueden
correlacionarse con los diferentes sucesos histéricos y demograficos acontecidos en

estas poblaciones.

La poblacibn mestiza es la poblacibn mas heterogénea genéticamente. Se
identificaron haplogrupos amerindios B, C, y D pero también haplogrupos
euroasiaticos R, U y africanos L. Su acervo genético es el reflejo de la compleja
historia de este grupo, que se inicié a raiz de la llegada de los europeos al continente

americano.

La poblacion indigena analizada presenté los haplogrupos B y C haplogrupos
fundadores. Esta relativa baja diversidad podria explicarse considerando las

costumbres ancestrales de este grupo étnico.

25



RECOMENDACIONES

Debido al alto grado de polimorfismo de la regiéon control del ADN mitocondrial,
encontradas en las muestras analizadas, es necesario construir bases de datos con

mayor tamafio muestral, por lo cual se recomienda aumentar el nimero de muestras

secuenciadas.
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ANEXOS



ANEXO 1. HAPLOGRUPOS ENCONTRADOS DE ACUERDO Al GRUPO ETNICO

Muestra Grupo Etnico Haplogrupo Encontrado
44 Indigena B
34 Indigena B
47 Indigena B
61 Indigena B
910 Mestizo B
396 Mestizo B
399 Mestizo B
40 Indigena B
63 Indigena B
69 Indigena B
78 Indigena B
82 Indigena B
87 Indigena B
88 Indigena C
118 Mestizo B
125 Mestizo B
126 Mestizo C
147 Mestizo B
149 Mestizo B
153 Mestizo B
159 Mestizo B
161 Indigena C
167 Indigena C
171 Indigena C
177 mestizo B
178 Indigena C
187 Indigena C
201 Indigena B
224 Mestizo B
226 Mestizo B
267 Mestizo B
271 Mestizo B
293 Mestizo B
294 Mestizo B
299 Mestizo B
301 Mestizo B
302 Mestizo B
309 Mestizo B
323 Mestizo B
325 Mestizo B




Muestra Grupo étnico Haplogrupo Encontrado
327 Indigena C
330 mestizo B
897 Indigena B

29 Indigena B
922 Indigena B
405 Indigena B
415 Indigena B
409 Indigena D
913 Indigena A
983 Indigena D
418 Indigena C
903 Indigena D
895 mestizo B
957 Indigena C
1010 Indigena C

45 Indigena B
908 mestizo B

54 Indigena B
410 Indigena B
921 Indigena B
916 Indigena R
901 Indigena B
915 Indigena B
923 mestizo B
925 Indigena B
928 Indigena C
934 Mestizo B
894 Indigena D
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