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Y SU APLICACION MEDICO FORENSE
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Resumen: Se analizaron tres grupos étnicos de Ecuador: mestizos, amerin-
dios kichwas y negros afroamericanos; se estudiaron 20 microsatélites autoso-
micos D3S1358, HumFGA, D21S11, Penta E, Penta D, HumVWA, D8S1179,
D7S820, D13S317, D5S818, D16S539, HumTHO1, HumCSF1PO, HumT-
POX, HumF13A01, HumF13B, HumLPL, HumHPRTB, HumFES/FPS 'y
amelogenina y 12 microsatélites del cromosoma Y como DYS19, DYS385 a/b,
DYS 3891, DYS3891I, DYS390, DYS391, DYS392, DYS392, DYS393, DYS437,
DYS438 y DYS439. Se ha confirmado y cuantificado que mestizos y afroecua-
torianos son poblaciones trihibridas, con proporciones variables de contribu-
cién de amerindios, europeos y africanos. Los mestizos contienen ~73% de
cromosomas autosomicos de origen amerindio, un ~19% europeo putativo y
~8% origen africano. Los afroecuatorianos se pueden estimar en el ~57%
africanos, ~28% europeos y ~15% nativos americanos. Esto es consistente
con un triple origen genético para los mestizo: amerindios, europeos y africa-
nos, como se demuestra por los STRs en el cromosoma «Y» . Los afroecuato-
rianos son los mas proximos a los guineanos pero estan mas préoximos a los
kichwas y a los espanoles que lo que lo estan los guineanos. Los datos obteni-
dos son de enorma valor antropolégico y permitiran trazar mejor la historia
de Ecuador en busca de los origenes de los actuales pobladores del Nuevo
Mundo.

Palabras clave: STRs de cromosoma Y, STRs autosémicos, haplotipos,
bases de datos, mestizos, amerindios kichwas, negros afroamericanos.
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Abstract: Three ethnic groups from Ecuador were analysed: mestizos,
Amerindian Kichwas and black Afro-Americans; 20 autosomic microsatelli-
tes were studied, D3S1358, HumFGA, D21S11, Penta E, Penta D, HumV-
WA, D8S1179, D7S8820, D13S317, D5S818, D16S539, HumTHOI,
HumCSF1PO, HumTPOX, HumFI13A01, HumF13B, HumLPL,
HumHPRTB, HumFES/FPS and amelogenine and 12 Y-chromosome
microsatellites like DYS19, DYS385 a/b, DYS 3891, DYS38911I, DYS390,
DYS391, DYS392, DYS392, DYS393, DYS437, DYS438 and DYS439. It has
been confirmed and quantified that mestizos and Afro-Ecuadorians are
trihybrid populations, with variable proportions of Amerindian, European
and African contributions. The mestizos contain ~73% autosomic chro-
mosomes of Amerindian origin, ~19% putative European and ~8% African
origin. The Afro-Ecuadorians can be estimated at ~57% African, ~28%
European and ~15% American natives. This is consistent with a triple
genetic origin for the mestizos: Amerindians, Europeans and Africans, as
shown by the STRs in the Y chromosome. The Afro-Ecuadorians are the
closest to the Guineans but they are closer to the Kichwas and to the Spa-
niards than the Guineans are. The data obtained have enormous anthro-
pological value and will help trace the history of Ecuador better, seeking
to find the origins of the current settlers of the New World.

Key words: Y chromosome STRs, Autosomic STRs, haplotypes, databa-
ses, mestizos, Amerindian Kichwas, Black Afro-Americans.

INTRODUCCION

«(...), proclamamos por todas partes y a gritos,

la originalidad de nuestro continente mestizo,
conscientes de que la aceptacion del mestizaje supone
no renegar de ninguno de nuestros progenitores».
Jorge Enrique Adoum

Hablar de etnia y mestizaje en Ecuador es hablar de lo cotidiano, de
lo comun del quehacer diario. Entender este proceso es un ejercicio
complejo que comprende lo social, lo politico, lo biolégico y dentro de
este altimo lo genético. En este trabajo se muestran algunos aspectos
importantes de inmensa diversidad genética de los ecuatorianos.

Debemos recordar que en nuestro pais conviven tres grupos étnicos
principales: mestizos, nativos amerindios y afroecuatorianos (1). Los mes-
tizos son el grupo mas numeroso, con ~8°000.000 de habitantes (o el 60%
de la poblacion total); son los descendientes hispanohablantes de los
europeos (en su mayoria espanoles) y de nativos amerindios. La propor-
cion y la dinamica de los procesos que causaron esta mezcla, siguen sien-
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do desconocidas. Varias de las diferentes poblaciones nativas amerindias
conservan su cultura, idioma y clara identidad en Ecuador. De ellas, la
mas numerosa son los Kichwas (también conocidos como Quichuas), en
namero de ~3.000.000. El idioma Kichwa es el resultado de la absorciéon
de poblaciones locales en el antiguo imperio Inca (el Quechua con “e”,
es un idioma relacionado, pero diferente, hablado por los descendientes
actuales de los incas de las regiones centrales de Pert y Bolivia). Los
Kichwas viven principalmente en la region interandina de la sierra, pero
algunos grupos representativos se encuentran también en la regiéon ama-
zonica (2). En ambos grupos, existe una considerable variacion cultural y
dialéctica (3). Finalmente, medio millon de ecuatorianos descienden de
esclavos africanos y conservan claras caracteristicas fenotipicas asi como
rasgos culturales africanos como la miusica, el baile y la religion. Viven en
zonas rurales en dos provincias separadas; en el Valle del Chota (en los
Andes) y en la provincia costera de Esmeraldas(2, 3). La medida en la
que han absorbido contribuciones genéticas europeas y amerindias nati-
vas permanece sin caracterizar.

En este trabajo hemos genotipado STRs (microsatélites de ADN) de
cromosomas autosémico y de cromosoma “Y”; los mas utilizados y mejor
estandarizados actualmente en la practica forense mundial, para que
nuestros resultados se puedan comparar con los obtenidos en otras pobla-
ciones. El tipado en estos tres grupos étnicos se realizé con una doble
finalidad: proporcionar las frecuencias alélicas y los haplotipos adecuados
con fines forenses, asi como caracterizar genéticamente los tres grupos.

Los mestizos y afroecuatorianos se pueden considerar, como es el caso
de otras poblaciones equivalentes de varios paises latinoamericanos,
poblaciones trihibridas que contienen genes originarios de Ameérica,
Europa y Africa en diversas proporciones. Se pretendi6 cuantificar estas
proporciones y averiguar la asimetria en el cromosoma “Y” del proceso de
mezcla, comparando los cromosomas “Y” con marcadores autosémicos.
La variaciéon genética del cromosoma “Y” esta fuertemente repartida espe-
cialmente entre las poblaciones y entre los grupos continentales, lo que
permite una identificacion bastante precisa del origen de cada cromoso-
ma “Y”; ademas, hace de los STRs “Y” una buena herramienta para la
cuantificacion de la mezcla. Sin embargo, solamente expresan la parte
masculina de la historia y, por esa razéon, hemos vuelto a analizar un con-
junto de datos publicado de 15 STRs autosémicos forenses en las mismas
poblaciones y previamente publicados (4, 5, 6).

MATERIAL Y METODOS

El ADN se extrajo de sangre total recogida en tubos Vacutainer con
EDTA mediante puncion venosa. Se extrajo sangre de individuos sanos
no relacionadas de ambos sexos, nacidos y residentes en Ecuador, proce-
dentes de los grupos étnicos seleccionados. Las muestras de kichwas y de
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negros se obtuvieron directamente en sus comunidades. Las muestras de
los mestizos provienen del banco de pruebas de paternidad de nuestro
laboratorio. Todas las muestras se procesaron una vez que se obtuvo el
Consentimiento Informado. Se seleccion6 a los individuos utilizando cri-
terios como apellidos, lugar de nacimiento, idioma y color de la piel.

Extraccion del ADN: se extrajo usando el sistema Wizard Genomic
DNA Purification Kit System© (Promega, 1998) y se cuantificé por absor-
bancia UV utilizando el equipo Gene Quant Calculator” (Pharmacia,
Uppsala, Suecia).

PCR: La amplificacion se realizé en un Techne Thermal Cycler, mode-
lo Genius©, y un termociclador PE 9600, siguiendo las recomendaciones
del fabricante.

Tipaje: Los 11 STRs en el cromosoma “Y” en el kit Power Plex “Y”, asi
como los 15 STRs autosomicos del kit Poeer Plex 16 fueron tipados con
un secuenciador automatico ABI Prism 310. El tamano de los fragmento
y la designacion de los alelos de los diferentes loci se determiné por com-
paracion con los marcadores de peso molecular y escaleras alélicas distri-
buidos con cada kit. Se siguieron las recomendaciones de la DNA Com-
mission of the International Society of Forensic Haemogenetics para el
analisis de sistemas STRs (7, 8). También utilizamos en el andlisis la expe-
riencia previa de nuestro equipo de investigacion (9, 10).

Control de calidad: Nuestro laboratorio participa anualmente en el
Test de Proeficencia del Grupo de Trabajo GEP-ISFG (11).

Analisis de los datos: Se calcul6 el nimero de haplotipos diferentes, la
diversidad haplotipica, las diferencias pareadas de haplotipos y la varian-
za del tamano de los alelos en las STRs en el cromosoma “Y”, con Arle-
quin 2.000 (12). También se utiliz6 el software disenado por Chakraborty
y Lu (13). Se generaron median-joining networks (14) con el programa
Network 4.1.0.8 (15). A los STRs se les asignaron ponderaciones que fue-
ron inversamente proporcionales a las varianzas en el tamano de sus ale-
los. Las proporciones de mezcla en los STRs autosémicos se calcularon
con el programa Admix 2.0 (16).

RESULTADOS Y DISCUSION

1. STRS EN EL CROMOSOMA “Y”

Diversidad dentro de la poblaciéon. Tipamos los STRs DYS19, 3891,
38911, 390, 391, 392, 393, 385, 437, 438 y 439 del cromosoma “Y” en 94
afroecuatorianos, 102 kichwas y 102 mestizos, todos de Ecuador. Las fre-
cuencias alélicas y los haplotipos pueden solicitarse directamente al autor.
Los descriptores generales de la diversidad genética intrapoblacional se
pueden encontrar en la tabla 1.
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Tabla 1. Diversidad genética intrapoblacional

N K HD T A\
Kichwas 102 91 0,9977+0,0015 7,12+3,37 1,14+1,14
Mestizos 102 99 0,9994+0,0015 7,64+3,59 1,21+1,06
Afroecuatorianos| 94 89 0,9989+0,0018 7,79+3,66 1,41+1,20

N, tamano de la muestra; k, nimero de haplotipos diferentes; Hd, diversidad del haplotipo;
p, diferencias medias apareadas entre haplotipos; V, varianza de tamano de repeticion media.

La diversidad haplotipica es alta y bastante proxima a uno, en todas
las tres poblaciones; se debe observar que este parametro, en los sistemas
haploides como ADN mitocondial y el cromosoma “Y”, es numéricamente
idéntico a los parametros forenses de informacioén a priori como el poder
de discriminacion o el poder de exclusion en los casos de paternidad. Por
consiguiente, este conjunto de 11 loci tiene el amplio poder de discrimi-
nar individuos varones no relacionados en todas las tres poblaciones y se
puede usar en situaciones como delitos sexuales o donde sea mas apro-
piado. Los mestizos y afroecuatorianos muestran ligeramente (y no signi-
ficativamente) una diversidad mas alta medida por el nimero medio de
loct que muestran alelos diferentes en un par de cromosomas aleatorios y
la varianza media del tamano del alelo. Esta tendencia a mayor diversidad
se espera en las poblaciones mezcladas.

Distribucién haplotipica dentro de Ecuador. Siete haplotipos diferentes
fueron compartidos entre kichwas y mestizos, uno entre mestizos y afroe-
cuatorianos y uno entre kichwas, afroecuatorianos y mestizos. Este ultimo
resulta ser el haplotipo mas frecuente en los europeos y, particularmente,
en los espanoles. el namero total de haplotipos diferentes es 271.

Distribucién haplotipica minima con poblaciones globales. Se han
definido haplotipos minimos (es decir, DYS19-3891-38911-390-391-392-393-
385) para la practica forense y dichos haplotipos de poblaciones globales
se conservan en la YHRD (base de datos de referencia de haplotipos del
cromosoma “Y” (17). Los haplotipos minimos en las poblaciones ecuato-
rianas se buscaron en la YHRD (version 16); esta version contenia los
haplotipos minimos para 32.196 cromosomas de 271 poblaciones mun-
diales. Se contaron las coincidencias perfectas; para los haplotipos sin
coincidencia, se consideraron los one-step neighbours (es decir, haplotipos
que son diferentes en una repeticion solamente en un locus). Los resulta-
dos se encuentran en la tabla 2.
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Tabla 2. Coincidencias de haplotipo minimo Y-STR para poblaciones
ecuatorianas en la base de datos YHRD (version 16).

KICHWAS MESTIZOS AFROECUATORIANOS

Coincidencias americanos 5 (4,9%) 1 (1,0%) 0

1-s n. americanos 26 (25,5%) 10 (9,8%) 2 (2,1%)
Coincidencias europeos 12 (11,8%) 57 (55,9%) 18 (19,1%)
1-s n. Europa 2 (2,0%) 11 (10,8%) 7 (7,4%)
Coincidencias africanos 1 (1,0%) 1(1,0%) 29 (30,9%)
1-s n. Africa 0 1 (1,0%) 7 (7,4%)
Coincidencias Asia central 1 (1,0%) 0 0

1-s n. Central Asia 1 (1,0%) 0 0
Coincidencias Pacifico 2 (2,0%) 0 0
Coincidencias Asia oriental 0 1 (1,0%) 0

1-s n. Asia oriental 0 1 (1,0%) 0

1-s n. Asia meridional 0 0 1 (1,1%)
Sin coincidencia 52 (51,0%) 19 (18,6%) 30 (31,9%)

“l-s n.” quiere decir «one-step neighbours», es decir, haplotipos sin coincidencia perfecta pero con

cromosomas en la base de datos que son diferentes solamente en una repeticion en un locus.

«Americanos» incluye nativos americanos y poblaciones hispanicas; «Africa» incluye africanos y
poblaciones de descendientes de africanos que viven en América o Europa.

Ningtn haplotipo mostré coincidencias con mas de un grupo conti-
nental. No se pudo encontrar una coincidencia ni un one-step neighbour en
mas de la mitad de los haplotipos kichwas. También es notable que sé6lo
se encontraron cinco coincidencias con otras poblaciones de nativos ame-
ricanos, pero 26 haplotipos tenian one-step neighbours. Estos dos hechos se
pueden explicar por dos fendmenos no excluyentes entre si: la diferen-
ciacion interpoblacional entre los amerindios (18) y la menor representa-
cion de estas poblaciones en la base de datos (seis, comparada con 201
poblaciones de europeos). Esto hace mas probable que los cromosomas
que no coinciden (los cuales, a priori, podrian tener cualquier poblacion
origen) fuesen de origen nativos americanos. En conjunto, el namero de
coincidencias con Europa es llamativo. Este método seria mas sensible a
la mezcla de europeos, ya que Europa (y Espana en particular) esta repre-
sentada en exceso en la YHRD. A pesar de ello, se encontraron coinci-
dencias perfectas o casi perfectas en Europa para un 14% de los cromoso-
mas “Y” de kichwas, 67% de mestizos y 27% de afroecuatorianos.

En una segunda comparacion realizada en la YHRD (reléase 17) el
haplotipo minimo mas frecuente (M7/102) en mestizos fue también el mas
frecuente haplotipo encontrado en metapoblaciones europeas occidentales
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(465/13,237; reléase 17). En la poblacion kichwa se encontré un sélo haplo-
tipo coincidente con un haplotipo de la poblacién de Salta (Argentina).
Un cluster de 12 haplotipos minimos cercanos que se presenta por dos oca-
siones domina la muestra de afroameriganos, estos haplotipos se observan
en algunas poblaciones mezcladas y en Africa, pero no son frecuentes fuera
de Ecuador. De esta manera, el haplotipo mas comtin de los mestizos mues-
tra claramente un fuerte componente europeo, no asi los kichwas y negros
que solo presentan haplotipos especificos de nuestro pais.

Para obtener una visén mas clara de la estructura genética comparamos
los 9 locus del haplotipo minimo de los tres grupos étnicos estudiados,
mediante AMOVA, con poblaciones similares (ver figura I) cuyos datos esta-
ban previamente publicados. Se comparé con 777 colombianos descendien-
tes de europeos de Antioquia (19), 147 colombianos descendientes de euro-
peos de Bogota (20), 134 colombianos descendientes de africanos del Choc6
(20) y muestras combinadas de 1,407 cromosomas procedentes de Espana
(21). Todas las muestras referidas proceden de la YHRD. El arbol Neighbour
Joining construido con la matriz de valores , muestran tres ramas significati-
vamente diferentes: europeo/mestizo, amerindio/kichwa y afroamericano.

En la base de datos YHRD se utilizan metapoblaciones, las mismas que
se definen como grandes pools de poblaciones de referencia, para calcu-
lar las probabilidades de coincidencia entre los diferentes grupos pobla-
cionales a nivel mundial; en este caso las muestras poblacionales de Ecua-
dor[mestizo], Ecuador[kichwa] y Ecuador[afroamericano] se asignaron a
las metapoblaciones «7.Admixed», «5.Amerindian» y «4.2 Afroamerican»
en el menu PopSearch dentro del software de la YHRD, y asi poder reali-
zar las comparaciones poblacionales.

Estimaciones de mestizaje. La proporciéon de cromosomas “Y” de ori-
gen americano, europeo y africano en cada poblacion se estimo6 intentan-
do predecir el grupo haploide de cada cromosoma, ya que la mayoria de
los grupos haploides estan restringidos geograficamente (22). Esta tarea
se realiz6 usando conjuntos de datos en los que se habian tipado ambos
marcadores bialélicos y STRs (23, 24, 25), y se obtiene como ventaja el
hecho de que la variaciéon del STR en el cromosoma “Y” esta fuertemente
repartida por el fondo del grupo haploide (26). Un cromosoma fue asig-
nado a un grupo haploide cuando se encontr6 una coincidencia perfecta
o casi perfecta de un cromosoma con un grupo haploide conocido, o
cuando estaba presente un alelo o subhaplotipo diagnostico (como el 14
o alelos mas grandes en el DYS392 combinado con DYS19%13 para el gru-
po haploide Q, o DYS19*15 - DYS390%21 para E3a, o DYS392*13-
DYS385*11, 14 para R1b). Ya que el interés esta en los amplios origenes
de cada cromosoma mas que en una filogeografia exacta y como este
método puede ser propenso a errores, se asigné cada cromosoma a una
de las siguientes categorias: Q (nativos americanos), R1b (europeos),
Otros europeos (incluyen E3b, G, I, J, Rla), E3a (africanos). Las frecuen-
cias de cada clase en cada poblacion se pueden ver en la tabla 3. Las asig-
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Figura I. Arbol Neighbour Joining construido con la matriz de valores.
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Figura II. Comparacién interpoblacional entre los grupos estudiados.
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Tabla 3. Frecuencias inferidas del grupo haploide
en poblaciones de Ecuador, por comparacion de haplotipos STR
con conjuntos de datos en los que se han tipado tanto los STRs
como los polimorfismos bialélicos que definen
el grupo haploide.

KICHWAS MESTIZOS AFROECUATORIANOS
Q 78 (76,5%)* 23 (22,5%) 14 (14,9%)
R1b 7 (6,9%) 48 (47,1%) 11 (11,7%)
Otros europeos 4 (3,9%) 25 (24,5%) 18 (19,1%)
E3a 0 2 (2,0%) 41 (43,6%)
Desconocido 13 (12,7%) 4 (3,9%) 10 (10,6%)

(*) incluye dos cromosomas que llevan haplotipos encontrados en los cromosomas C3b,
también de origen nativos americanos.

naciones de clase para cada haplotipo pueden solicitarse directamente al
autor.

Es notable que los Kichwas contienen ~10% de cromosomas
“Y” de origen europeo putativo. Esto no es excepcional en Sudamérica:
11% en los grupos Guarani e Ingano; 14% en los Kaigang; 26% en
los Wayu (23). La proporcion de lineas putativas europeas alcanza
el ~70% en los mestizos (mds un 2% adicional de origen africano), ver
figura III.

El significado de esta cifra no es facilmente aparente, ya que aunque
se han publicado conjuntos de datos Y-STR para poblaciones urbanas
comparables, para las poblaciones mestizo, en lo que sabemos, no se han
publicado estimaciones cuantitativas de proporciones de mezcla.

Los afroecuatorianos también estan muy mezclados: los origenes de
sus lineas de cromosoma “Y” se pueden estimar en el ~44% africanos,
~31% europeos, ~15% nativos americanos (ver figura III). En este caso
existen cifras comparables: en diversas comunidades afrobrasilenas las
contribuciones paternas varian desde el 47 al 77% para los africanos, 23-
48% para los europeos y 0-4% para los nativos americanos (27). En com-
paracion con Brasil, la contribucién de los nativos americanos a los afroe-
cuatorianos parece mayor, probablemente debido a la poblacién, histori-
camente mucho mas densa, de nativos americanos en los Andes que en
las regiones amazonica y atlantica. La proporcion relativa de R1b frente a
otros grupos haploides europeos es diferente entre mestizos y afroecuato-
rianos (x’=6,59, p=0,01). La proporcion en los mestizos es similar a la de
los espanoles; teniendo en cuenta solamente los cromosomas derivados
putativamente de europeos, la frecuencia de R1b es 65,8%, mientras que
es 59,6% en Espana (28). En afroecuatorianos, es el 37,9%.
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Figura III. Lineas putativas en mestizos y negros.

Figura IV. Median joining network  Figura V. Median joining network de
de cromosomas Q putativos. Circu-  cromosomas E3a putativos. Simbolos
los vacios: cromosomas Kichwas; como en la figura I.
tramados, Mestizos; circulos lle-

nos, Afroecuatorianos.
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Lineas de nativos americanos y de africanos en detalle. Se generaron
Median joining networks para los cromosomas putativos “Q”y “E3a”. Por lo
que respecta a los cromosomas “Q” (figura IV), no se encontr6 en la red
ninguna estructura discernible que pudiera sugerir la presencia de li-
neas secundarias como Q-M19 (23). Por el contrario, en la red E3a (figu-
ra V), parecen aparentes dos lineas secundarias. En comparaciéon con
Beleza y col. (comunicacién personal), la mitad inferior parece aplicar a
los cromosomas E3a7, mientras que la superior puede pertenecer al
paragrupo E3a*. Las frecuencias de estos dos grupos haploides en los
afroecuatorianos se estiman en 20,2% y 24,5%, respectivamente.

2. STRS AUTOSOMICOS

Diversidad intrapoblacional. Quince STRs contenidos en el kit Power-
Plex 16 fueron tipados en 115 individuos kichwas, 317 mestizos y 104
afroecuatorianos. Las frecuencias alélicas fueron ya publicadas (4,5,6). El
promedio de alelos y la diversidad genética se pueden encontrar en la
tabla 4. Ademas de las poblaciones ecuatorianas, se incluyeron datos (ver
tabla 5) de dos posibles poblaciones originarias: las frecuencias de alelos
de una poblacion metropolitana de Barcelona (que incluia personas naci-
das en toda Espana (29) y de Guinea Ecuatorial (30), antigua colonia
espanola y lugar de comercio de esclavos en Africa. Los kichwas mostra-
ron la diversidad mas baja, de acuerdo con la menor variabilidad descrita
para muchos grupos amerindios. La diversidad en mestizos y afroecuato-
rianos es mayor, también de acuerdo con las expectativas para las pobla-
ciones mestizas. Sin embargo, de todas las comparaciones pareadas, sola-
mente la frecuencia alélica y la diversidad haplotipica son inferiores en
los kichwas que en los mestizos (prueba de Wilcoxon, p=0,002 y p=0,001,
respectivamente).

Distancias genéticas. Se calcularon las distancias genéticas FST entre
los ecuatorianos y las poblaciones externas. Se usaron las distancias FST

Tabla 4. Parametros medios de diversidad intrapoblacional
para 15 loci STR autosémicos

POBLACION 2N K H
Kichwas(1) 230 8,87+3,08 0,751+0,088
Mestizos(2) 634 10,47+4,28 0,781+0,080
Afroecuatorianos(2) 208 10,13+3,44 0,808+0,064
Espanoles(3) 408 9,87+3,72 0,794+0,067
Guineanos(4) 268 10,40+3,62 0,802+0,059

2N, tamano de la muestra en niamero de cromosomas; k, nimero medio de alelos; H, heterozi-
gosidad media esperada. Calculado a partir de los datos de referencias 6, 7,8, 31y 32.
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Tabla 5. Fsr distancias genéticas basadas en 15 STR loci autosémicos

POBLACION KICHWAS | MESTIZOS [AFROECUATORIANOS | ESPANOLES | GUINEANOS
Kichwas 0
Mestizos 0,0075 0
Afroecuatorianos 0,0278 0,0137 0
Espanoles 0,0437 0,0204 0,0163 0
Guineanos 0,0651 0,0417 0,0096 0,0274 0

en vez de la medida de la distancia especifica del STR dado que siete de
los 15 loci mostraron repeticiones imperfectas que no pudieron ser expli-
cadas por el modelo de mutacién escalonado sencillo en el que se basan
las distancias tales como Rsr (31).

Las distancias genéticas son cortas, en general, debido probablemen-
te a frecuentes mutaciones escalonadas que tienden a homogeneizar las
distribuciones de frecuencia de los alelos. Esta es una tendencia general
para los STRs y mas atn para los STRs forenses, en las que la homoge-
neidad interpoblacional es una propiedad deseable. Los mestizos mues-
tran una distancia corta a los kickwas, pero su distancia a los espanoles
es claramente mas corta que entre los kichwas y los espanoles. También
es este el caso para su respectiva distancia a los guineanos. Esto es consis-
tente con un triple origen genético para los mestizos: amerindios, europeos
y africanos, como se demuestra por los STRs en el cromosoma “Y”. Los
afroecuatorianos son los mas préximos a los guineanos pero estan mas
proximos a los kichwas y a los espanoles que lo que lo estan los guineanos.
Con diferentes proporciones de mezcla, el modelo de triple origen pro-
puesto para los mestizos también aplica a los afroecuatorianos.

Mezcla genética. La mezcla genética fue cuantificada como sugirie-
ron Dupanloup y Bertorelle (16). Estos autores obtuvieron un modelo
lineal que puede admitir cualquier namero de poblaciones parentales,
asi como tasa de mutacion, distancia molecular entre alelos y tiempo
transcurrido desde la mezcla. Las proporciones de mestizaje y sus desvia-
ciones estandar se determinaron a partir de 100.000 iteraciones bootstrap.
Utilizando los kichwas, espanoles y guineanos como poblaciones origen,
las proporciones de mezcla en los mestizos fueron 0,730+0,243 de amerin-
dios, 0,193+0,280 de europeos y 0,078+0,077 de africanos. Las grandes des-
viaciones estandar son un reflejo de las pequenas distancias genéticas
entre las poblaciones origen.

Estos resultados contrastan fuertemente con los obtenidos a partir de los
STRs en el cromosoma “Y”, pero pueden reconciliarse postulando una gran
asimetria de sexos en los apareamientos, con la mayoria de los apareamientos
mixtos afectando a hombres europeos y mujeres amerindias. Sin embargo,
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Figura VI. Fsr, distancias genéticas para D3S1358, D5S818, D75820, D8S1179,
D13S317, D18S51, D21S11, FGA (FIBRA), VWA31, CSF1PO, D16S539,
THO1, TPOX comparados con diferentes poblaciones a nivel mundial.

tales diferencias extremas no pueden aparecer si los mestizos fuesen genera-
dos en una sola generacion por el apareamiento de mujeres amerindias y
varones europeos. Es decir, una mezcla de genes contribuida por ~70% de
varones europeos, 30% varones amerindios y s6lo mujeres amerindias pro-
duciria las proporciones observadas para el cromosoma “Y”, pero en la mez-
cla de autosomas, las proporciones serian 35% europeos y 65% amerindios.
Es necesario volver a invocar la asimetria posterior en los apareamientos
entre mestizos y amerindios, contribuida otra vez mayormente por hombres
y mujeres, respectivamente, para explicar los resultados.

Se han estudiado otros marcadores autosomicos de otras poblaciones
mestizas: un resumen de la literatura se presenta en la tabla 6.

Se puede ver que los mestizos ecuatorianos presentan una de las
mayores contribuciones de amerindios en las poblaciones estudiadas
aunque, dados los diversos tipos de marcadores y niveles de resolucion
utilizados en las diferentes publicaciones, dicha comparacién debe
hacerse con precaucion. Las proporciones de mezcla para afroecuato-
rianos fueron 0,564+0,107 africanos, 0,279+0,328 amerindios y
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Tabla 6. Proporciones de mezcla para varias poblaciones urbanas
americanas mezcla basadas en loci autosémicos. NA: No disponible

POBLACION TIPO REFERENCIA
NATIVOS | EUROPEOS |AFRICANOS
Mestizos, Ecuador Urbano general 73 19,3 7.8 Nuestros datos
Afroecuatorianos Africanos americanos 27,9 15,8 56,4 Nuestros datos
La Plata (Argentina) Urbano general 25,9 67,6 6,5 yj(r)ln,n;(iol\fir?:gl ac
Churuguara Loyo y col., 2004
: 1 1

(Venezuela) Urbano genera 9,9 52,5 27,6 (35)

. . . Cifuentes y col.,
Santiago (Chile) Estatus bajo 34,7 65,3 NA 2004 (36)

. . Cifuentes y col.

hil E | 1 A ’
Santiago (Chile) status alto 20,9 79, N 9004 (36)
. Viviendo en Ciudad Bonilla y col.,
Puerto Rico de New York 176 533 P og04a (37)
San Luis Valley . Bonilla y col.,
H 34,1 62,7 3,2

(EE.UU.) 1Spanos 2 2004b (38)
Costa da Lagoa, DesS |
Santa Catarina Island | Urbano general 77 5 17,3 ¢ Souzay ok,

. 2003 (39)
(Brazil)
Sao Joao do Rio DesS |
Vermelho, Catarina Urbano general 18,7 53,3 28 9 Oe 0201;29:11 ycol,
Island (Brasil) 3 (39)
California (EE.UU.) | Hispanos 43 46,3 10,7 1(3:5)‘0“‘ y col,, 2003
California (EE.UU.) Hispanos 38,2 484 13,4 Bertoni y col., 2003
Nevada (EE.UU.) Hispanos 57,9 34 8,1 Bertoni y col., 2003
SO EE.UU. Hispanos 35,6 64,4 0 Bertoni y col., 2003
Florida (EE.UU.) Hispanos 19,9 72 8,1 Bertoni y col., 2003
Nueva Jersey (EE.UU.) | Hispanos 9,1 84,5 6,4 Bertoni y col., 2003
Pennsylvania (EE.UU.) | Hispanos 0,2 82,9 16,9 Bertoni y col., 2003
SE EE.UU. Hispanos 0 93,3 6,7 Bertoni y col., 2003
Virginia (EE.UU.) Hispanos 21,3 63,8 14,9 Bertoni y col., 2003

0,158+0,367 europeos. Como también se ve para el cromosoma “Y”, la
contribucion de los amerindios a los afroecuatorianos es notable. La asi-
metria es menor que en los mestizos pero, de nuevo, los varones euro-
peos parecen haber contribuido desproporcionadamente a los aparea-

mientos mixtos.
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Figura VII. Mezcla genética en cromosomas autosémicos.
Se observa que los mestizos y negros son poblaciones trihibridas.

REFLEXIONES ETNOGEOGRAFICAS

Los resultados encontrados nos permiten establecer varias hipotesis
sobre el Ecuador y Sur América, asi como establecer ciertas inferencias
sobre el poblamiento del pais y origen de los ecuatorianos actuales. Se pue-
de decir, en primera instancia, que este es un estudio inacabado que nos
abre nuevas perspectivas futuras de investigaciéon. Luego, habria que sena-
lar que el volumen de informaciéon obtenido y los conocimientos adquiri-
dos que son bastantes, siguen siendo insuficientes para entender este
entramado étnico, geografico y genético de los pobladores del nuevo mun-
do. A pesar de ello, este estudio nos permite realizar algunas reflexiones
sobre nuestra compleja estructura étnica y genética actual que se detalla a
continuacion.

El Mestizo

Representa el grupo mas numeroso de ecuatorianos que son genéti-
camente proximos a todas las poblaciones urbanas de América del Sur;
poblaciones que se calculan abarcan mas del 50% de todos los habitan-
tes. Hablan espanol como herencia de la conquista espanola, aunque se
han hispanizado muchos vocablos y términos de origen amerindio. Por
otro lado, los ecuatorianos han emprendido un nuevo flujo migratorio
hacia Europa, que es lento pero continuo. Esto significa que habra un
nuevo mestizaje dentro de las futuras generaciones de europeos.

Llama la atencién que los mestizos tienen un ~70% de componente
indigena amerindio nativo kichwa, siendo el mas alto descrito hasta ahora.
Esto significaria que somos un pais mayoritariamente indigena en el cual el
componente caucasico se ha diluido o dispersado a lo largo de los anos.
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Podria pensarse que este grado de mestizaje es similar en los paises vecinos,
que comparten nuestras costumbres y manifestaciones culturales.

De alli, que podriamos formular una division etnogeografica del subconti-
nente americano de acuerdo a las tres raices étnicas de mestizaje, en tres
grandes grupos: los paises andinos como Venezuela, Colombia, Pert, Boli-
viay el norte de Chile, en quienes esperamos un componente amerindio
nativo mayor; los paises del cono sur Argentina, Chile, Uruguay y Paraguay,
en los cuales habria un componente caucasico mayoritario, que posible-
mente sea de los Gltimos dos siglos; y Brasil que por si solo constituye un
pais megadiverso con un fuerte componente afroamericano.

Esta division coincide parcialmente con los estudios realizados sobre
los limites gen6émicos de las poblaciones humanas, que agrupan genoti-
pos de STRs autosémicos de acuerdo a la geografia y que establecieron
10 barreras genéticas, 4 de las cuales estan en centro y sudamérica. Pode-
mos afirmar que Centroamérica es mas parecida a Norteamérica, que a
la region subcontinental.

Los Kichwas

Se ubican a lo largo de todo el callejon interandino del Ecuador vy,
muy cercanos a los mestizos, constituyen el segundo grupo poblacional.
Desde luego, su presencia ratifica el concepto de una América Indigena.
Se conoce que antes del imperio incasico existieron poblaciones nativas
originarias de Ecuador que fueron aparentemente asimiladas por los
Incas, pero ¢existen en los actuales momentos descendientes de aquellas
culturas originarias?

Si es asi estarfamos ante la presencia de subestructura poblacional en los
kichwas actuales, inferencia que requerira futuros estudios poblacionales.
Por otro lado, si todos los pueblos indigenas tuvieron un ancestro comuin
no podriamos determinar con claridad si hay diferencias entre los gru-
pos actuales. También se deberia establecer qué sucedi6 con los prede-
cesores.

Desde el punto de vista evolutivo, podemos formular también una teoria
sobre el flujo de las migraciones humanas en Ecuador, las mismas que se dieron
aparentemente por tres caminos: un grupo entr6 por el callejon interandi-
no y son los ancestros de los kichwas actuales. Un segundo grupo entré y se
ubico en la costa ecuatoriana del Océano Pacifico y si asi fue, en los actuales
momentos deberia haber algiin grupo descendiente de ellos. Por una terce-
ra ruta llegaron al oriente ecuatoriano y a la regién amazonica pero pasaron
las montanas y no volvieron, quedando fracciones de pueblos aislados por la
geografia y aislados entre si, lo que explicaria la presencia de los kichwas del
oriente y a lo mejor de algunos grupos amerindios dispersos.

Analizando, la segunda ruta hacia la costa pacifica tendriamos que
esperar que existiera un grupo étnico relacionado con los ancestros de los
kichwas actuales y que ademas, hablaran algtin idioma amerindio nativo;
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situaciéon que no se observa. A lo largo de toda la costa ecuatoriana no
existen rastros antropologicos, de poblaciones amerindias nativas cercanas
a los kichwas actuales.

Los estudios arqueolégicos hallaron los restos humanos mas antiguos
de Ecuador en la peninsula de Santa Elena hace ~11.000 anos a.C. Sin
embargo, no hay evidencias de que estos pueblos hayan subsistido o hayan
emigrado, sino que aparentemente desaparecieron durante la expansion
incasica. Tampoco se halla explicacion sobre si estos primeros pobladores
llegaron a través de la ruta continental hasta la costa como un grupo deri-
vado de los ancestros de los amerindios kichwas actuales. Al contrario se
han formulado hipétesis en las que se dice que, debido a su ubicacién
actual y su tradicion de la pesca y la navegacion, podrian ser originarios de
otro sitio, a lo mejor de Oceania.

Cabe senalar también que actualmente existe un pequeno pueblo de
pescadores ubicados en el mismo sitio, en Santa Elena, que se autodefine
como un grupo étnico diferente y son conocidos como los «cholos» de la
costa. Hablan espanol, se los identifica como parte de los mestizos y viven de
la pesca tradicional, desde que se les conoce. Podriamos sugerir que este
pueblo tiene alguna relacion de desecendencia con los primeros poblado-
res, aunque no se descarta que sean un grupo mestizo.

Tampoco existe evidencia cultural de su cercania con algtin pueblo
amerindio de la zona andina. Tampoco son similares a los mestizos de la
provincia del Guayas donde se ubica geograficamente su pueblo. No estan
aislados pero aparentemente su fenotipo es diferente. Lo claro es que no
hay evidencia de que haya algtn grupo nativo amerindio que se mantenga
hasta ahora, en la costa pacifica del Ecuador. Quedan atin preguntas sin
responder, una de ellas sobre el origen de los primeros pobladores que se
ubicaron en la peninsula de Santa Elena y sobre la situacion de sus des-
cendientes, si los hubo.

Los Negros

Los resultados encontrados nos permiten formular también una teoria
de la mezcla negra del afroamericano, o de su variabilidad intrapoblacional.
Se ha demostrado claramente que los Negros son una poblacién trihibri-
da. Esto nos lleva a pensar en que en los actuales momentos existe en el
Ecuador solo poblaciones derivadas o mezcladas, como los mulatos, fru-
tos de la union entre un caucasico y un negro y los zambos, descendientes
de negros y amerindios. Por lo tanto, los descendientes de los negros
africanos ya no deberian calificarse como negros, sino al contrario des-
cribirse como productos de una mezcla, tal como los mestizos. No es
aconsejable utilizar en este caso el término mestizo, ya que significa la
mezcla entre un amerindio y un caucasico.

Por otro lado, existen dos grandes asentamientos de origen negro en
Ecuador. Uno ubicado en la provincia de Esmeraldas, en la costa ecuatoria-
na, y otro en la Provincia del Carchi, en la zona interandina. Aunque tie-
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Figura VIII. Comparacién del origen cromosémico de las poblaciones
estudiadas.

nen un ancestro comun presentan divergencias culturales. Se podria pen-
sar que los negros del Carchi tienen un mayor componente amerindio.

Esto podria explicar las diferencias existentes entre los negros ecua-
torianos y algunos de los negros afroamericanos de Estados Unidos, que
tendrian un componente en la mezcla mayoritariamente caucasico versus
el amerindio. También se tendria que diferenciar los componentes de la
mezcla entre los negros y los componentes Na-Dene o Aleutianos, que
probablemente existirian en Norte América.

Finalmente, se debe senalar que los estudios genéticos realizados cons-
tituyen la primera investigacion formal sobre la etnogenética ecuatoriana.

CONCLUSIONES A LOS ESTUDIOS REALIZADOS

Primera

En mestizos, amerindios kichwas y negros afroamericanos, la diversidad
haplotipica del cromosoma «Y» es alta y bastante préxima a uno; este
parametro es numéricamente idéntico a los parametros forenses de infor-
macion a priori como el poder de discriminacion o el poder de exclusion.
El conjunto de 12 loci analizados tiene amplio poder de discriminar indivi-
duos varones no relacionados en todas las tres poblaciones y se puede usar
en casos forenses.
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Segunda

Se ha confirmado y cuantificado con los marcadores STRs autosémicos
que mestizos y afroecuatorianos son poblaciones trihibridas. Los mestizos
contienen ~73% de cromosomas autosémicos de origen amerindio, un
~19% europeo putativo y ~8% origen africano. Los afroecuatorianos se
pueden estimar en el ~57% africanos, ~28% europeos y ~15% nativos ame-
ricanos.

Tercera

Se observa en la mezcla una mayor contribuciéon de los varones europeos
a partir de cromosoma «Y». En mestizos las lineas europeas putativas alcan-
zan un ~70%, un ~2% son de origen africano y un ~28% de nativos ame-
ricanos, lo que coincide con la introduccion de linajes paternos durante la
conquista espanola. En afroamericanos se observa un ~44% africanos,
~31% europeos y ~15% nativos americanos. En los kichwas el ~10% es de
origen europeo putativo y un ~78% nativos americanos.

Cuarta

Mediante los STRs autosémicos se confirma que los mestizos tienen
una pequena distancia genética con los amerindios kichwas y luego, se
acercan a los espanoles y a las poblaciones caucasoides de la Peninsula
Ibérica y de Europa. Los kichwas, claramente nativos, se aproximan a los
mestizos de la mayoria de poblaciones urbanas de los paises del area andi-
na, sobre todo en aquellos sitios donde existe una clara presencia indige-
na. Los afroecuatorianos son los mas proximos a los guineanos pero estan
mas proximos a los kichwas y a los espanoles, que a los africanos.

Quinta

Se encontraron 271 haplotipos del cromosoma «Y» diferentes. Siete
haplotipos del cromosoma «Y» diferentes fueron compartidos entre kichwas
y mestizos, uno entre mestizos y afroecuatorianos y uno entre kichwas,
afroecuatorianos y mestizos. Este altimo resulta ser el haplotipo mas fre-
cuente en los europeos y, particularmente, en los espanoles.

Sexta

Se confirma también por los STRs en el cromosoma «Y» que los afro-
ecuatorianos son los mas préoximos a los guineanos pero estan mas proximos
a los kichwas y a los espanoles, que lo que lo estan los guineanos. Los mesti-
zos muestran una distancia pequena a los kickwas, pero su distancia a los
espanoles es claramente mas reducida que entre los kichwas y los espanoles.

Los datos obtenidos son de enorme valor antropolégico y forense, y
constituyen una herramienta indispensable para trazar mejor la historia
de Ecuador, en busca de los origenes de los actuales pobladores del Nue-
vo Mundo.
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