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2.

RESUMEN

Con el objetivo de determinar el grado de estructura genética se evalu6 la diversidad genética de tres mues-
tras poblacionales de comunidades amerindias: Nasa, Paez y Pastos del suroccidente colombiano a partir de
la caracterizacion de haplotipos de mtADN propios de amerindios y de 17 sistemas de marcadores STRs-
MSY. En las tres muestras se encontraron solo haplotipos caracteristicos de amerindios. En Nasa el haplotipo
mitocondrial mas frecuente fue A (42%), en Paez fue C (43%) y en Pastos el B (52%). También se encontrd
altas diversidades genéticas para las tres muestras siendo 0.65 para Nasa, 0.68 para Pacz y 0.66 para Pastos.
De acuerdo a las frecuencias de haplotipos mitocondriales se obtuvo un nivel alto de estructuracion genética
cuando se compar6 con otras poblaciones (F: 0.238). Basados en los STRs-MSY se encontr6é un moderado
nivel de diversidad genética promedio para las tres muestras (0.68 para Pastos y 0.53 para Nasa y Paez), una
diversidad haplotipica alta siendo 0.97 para las tres muestras y un nivel de estructuracion moderado (F:
0.15). En concordancia con los dos tipos de marcadores la muestra Nasa se relacioné mas genéticamente con
la muestra Paez, la muestra Pastos se relaciond mas con los Awa-Kwaikier y las tres poblaciones estudiadas
estuvieron alejadas genéticamente de la muestra afrodescendiente.

Palabras clave: Diversidad genética, estructura genética, poblaciones indigenas, genética de poblaciones,
mtDNA, Y-STR’s, Haplotipos.
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ABSTRACT

In order to determine the degree of genetic structure we evaluated the genetic diversity of the Amerindian
communities Nasa, Paez and Pastos in Colombian southwestern. The characterization was realized utilizing
mitochondrial haplotypes and 17 STRs-MSY markers systems. With respect to mitochondrial markers, only
characteristic Amerindian haplotypes were found in the three samples. In Nasa the most common mito-
chondrial haplotype was A (42%), in Paez was C (43%) and in Pastos was B (52%). It was also found high
genetic diversity for the three samples being 0.65 for Nasa, 0.68 for Paez and 0.66 for Pastos. According to
frequencies of mitochondrial haplotypes was observed a high level of genetic structure when compared with
other populations (FST:0.238). Based on STRs-MSY was found a moderate level of genetic diversity for the
three samples (0.68 for Pastos y 0.53 for Nasa and Paez), a high haplotypic diversity being 0.97 for the three
samples and moderate structure (FST: 0.15). In accordance with the two types of markers, NASA is more
genetically related to the Paez sample, the Pastos sample is more related to the Awa-Kwaikier and the three
populations studied are genetically distant of the Afrodescendant sample.

Keywords: Genetic Diversity, Genetic Structure, Amerindian Populations, Human, Populations Genetics,

mtDNA, Y-STRs, Haplotypes

INTRODUCCION

Colombia posee una diversidad étnica humana de im-
portancia en el contexto americano, representada en la
existencia de 85 grupos étnicos, quienes hablan 64 len-
guas indigenas; no obstante, muchos de estos grupos
se encuentran seriamente amenazados tanto fisica como
culturalmente, ademas es poca y fragmentada la infor-
macion sobre el origen de tamafa diversidad y sobre las
relaciones biologicas entre grupos, es en este sentido
como las herramientas de la genética molecular pueden
contribuir a generar nuevo conocimiento sobre la diver-
sidad genética de los pueblos indigenas de nuestro pais.

Segin Rondon', en Colombia dos de las regiones
geograficas donde se observa una aparente varia-
cion de la estructura genética de los componen-
tes poblacionales son el Suroccidente y el centro del
pais. Estas regiones en épocas prehispanicas estu-
vieron ocupadas por diversas comunidades ame-
rindias que fueron sometidas sistematicamente has-
ta la desaparicion casi total de las mismas por los
europeos durante la colonia en los siglos XV y XVIL

En el Suroccidente Colombiano, de acuerdo con los
datos del Departamento Nacional de Planeacion, habi-
ta el 30.5% de la poblacion indigena con respecto a la
poblacion del pais, representando 14 de las 85 etnias o
pueblos indigenas existentes en Colombia. Sin embargo
actualmente algunas de estas comunidades se encuen-
tran en grave riesgo de desaparecer debido a la intensa
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interaccion y mestizaje con poblaciones urbanas. Este
hecho demanda el estudio urgente de estas comunida-
des en términos de su estructura genética.

Para el suroccidente Colombiano, se han realizado estu-
dios de diversidad genética encaminados a establecer las
frecuencias alélicas y haplotipicas de RFLP’s de ADN-
mt (en comunidades indigenas y afrodescendientes), de
STR’s autosomicos y del cromosoma Y y estudios para
evaluar el poder de discriminacion, heterocigosidad y
desequilibrio de ligamiento (LD) de diversos STR’s
autosomicos procedentes de aislados poblacionales de
diferentes grupos étnicos>**%6, pese a estos trabajos el
conocimiento sobre de la estructura genética de las po-
blaciones sigue siendo escaso.

Con base en lo anterior, en este trabajo se realizo el
analisis de la diversidad y la estructura genética de tres
poblaciones del Suroccidente Colombiano utilizando
haplotipos mitocondriales y microsatélites del cromo-
soma Y, con el objetivo de realizar inferencias sobre el
grado de diversidad actual y como esta su diversidad
comparada con otras poblaciones de la region.

MATERIALES Y METODOS

Poblaciones estudiadas

Se tomaron muestras de sangre periférica de 54 indi-
viduos de la comunidad indigena Nasa municipio de
Jambalo, departamento del Cauca; 51 individuos de la
comunidad indigena Paez del municipio de Caldono del
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departamento del Cauca y 29 individuos de la comuni-
dad indigena Pastos del municipio de Cordoba del de-
partamento del Cauca. Previo a la toma de las muestras
cada participante en el estudio firmé un consentimiento
informado. Esta investigacion tuvo el aval del Comité
de Etica Humana de la Universidad del Valle (Acta No.
021-010). No fueron muestriados individuos con rela-
cion filial. A todas las muestras se extrajo el ADN total
por el método de Salting out’.

Polimorfismos de mtDNA

Se buscaron los cuatro linajes de haplotipos fundadores
en poblaciones Amerindias (A-D). Los cebadores, las
condiciones de amplificacion, las enzimas restriccion
usadas y las condiciones de digestion enzimaticas se
realizaron de acuerdo a Baillet® y Rondon’.

Microsatélites de cromosoma Y

Para las muestras masculinas de cada poblacion se am-
plificaron 17 microsatélites del cromosoma Y mediante
el Kit AmpFLSTR® Yfiler. Luego se realizo el montaje
de las muestras en el analizador genético ABI ® 3130
del Laboratorio de Genética Molecular Humana de la
Universidad del Valle para separar electroforéticamente
los fragmentos obtenidos. Posteriormente, los resulta-
dos se analizaron mediante el programa GeneMapper®.

unas ya reportadas por nuestro grupo de investigacion
en tres grupos étnicos a saber: Amerindios, Mestizos y
Afrodescendientes.

En el caso de los Y-STRs se estimaron las frecuencias
alélicas y haplotipicas usando también el software AR-
LEQUIN version 3.5'. Se estimo la diversidad genética
basada en los haplotipos, las distancias genéticas a par-
tir de parejas de F y se evalud los valores estadisticos
para parejas de poblaciones R ;. También se analizo la
estructura genética por medio de Analisis Molecular de
Varianza (AMOVA) haciendo comparaciones con otras
poblaciones de la regién (como si se hizo con los da-
tos mitocondriales). En esta instancia las comparacio-
nes con las otras poblaciones se realizaron basandose
en todos los micos amplificados excepto los sistemas
DYS385aY 385b.

RESULTADOS Y DISCUSION

Haplogrupos de mtADN

En la tabla 1 se muestran las frecuencias de los haplo-
tipos mitocondriales identificados en las poblaciones
bajo estudio, de tres comunidades indigenas, de una
muestra de afrodescendientes y de una muestra de indi-
viduos mezclados las cuales ya habian sido reportadas

Tabla 1. Frecuencia (%) de haplogrupos y diversidad genética mitocondrial (h)

en las poblaciones estudiadas y reportadas.

n HA HB HC HD HE HL Otro h
Nasa* 54 42 4 41 13 0 0 0 0.65+0.03
Paez* 51 31 4 43 22 0 0 0 0.68+0.03
Pastos* 29 24 52 17 7 0 0 0 0.66+0.07
Coyaima* 50 26 24 0 44 6 0 0 0.69+0.03
Awa-K* 359 69 0 14 8 0 0 0.51+0.09
Embera-D* 18 11 45 11 0 0 0 33 0.71£0.07
PK* 135 34 27 13 2 2 0 22 0.75+0.02
PN* 151 6 6 3 0 0 29 56 0.59+0.03

*= Presente estudio. £= Rondon et al 2007 (1). PK: poblacién mezclada del
Valle del Cauca. PN: poblacion afrodescendiente del Valle del Cauca.

Analisis de datos

Con las frecuencias de los haplotipos mitocondriales
de cada poblacion se estimo la diversidad genética y se
compar6 con las diversidades estimadas para otras po-
blaciones reportadas. Usando el software ARLEQUIN
version 3.5'° se calculd las distancias genéticas a par-
tir de parejas de F y tambien se estimo el grado de
estructuracion con un Analisis Molecular de Varianza
(AMOVA) agrupando las comunidades estudiadas con
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por nuestro grupo. El 42% de la muestra Nasa presento
el haplotipo A, de esta misma el 41% presento el ha-
plotipo C. La muestra Paez presentd una distribucion
parecida para estos dos haplotipos donde el 31% de la
muestra mostro el haplotipo A y el 43% mostr6 el ha-
plotipo C. Para la muestra de la poblacion Pastos el ha-
plotipo con mayor prevalencia fue el B (52%), seguido
por el A (24%).
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Diversidad y distancias genéticas de haplotipos

La diversidad genética de haplotipos mitocondriales
(tabla 1) caracteristicos de amerindios fue alta en las
tres poblaciones estudiadas. La muestra Paez con 0.68
(£0.03) difirié de la reportada por Keyeux*, siendo mas
alta. Este mismo comportamiento presento por su parte
la muestra Pastos con 0.66 (£0.07) cuando se compara
con la reportada también por Keyeux*, los niveles mas
altos de diversidad encontrados en este trabajo pueden
explicarse por una mayor representatividad alcanzada
al poseer un tamafio de muestra mayor. La poblacion
Nasa present6 una diversidad genética de 0.65 (£0.03).
En general estas diversidades genéticas altas concor-
daron con las encontradas en otras poblaciones de ori-
gen amerindio del pais como Coyaima, Embera-Duma,

plotipos no amerindios (llamados otros) que portaba la
poblacion PN y por la baja frecuencia de haplotipos A.
La muestra Pastos que mostré una distribucion mas o
menos uniforme de los haplotipicas tipicos de amerin-
dios se diferencioé en mayor medida con la muestra afro-
descendiente (PN) ya que esta presenta un bajo com-
ponente de haplotipos propios de amerindios. Resulta
muy llamativa la alta frecuencia del haplotipo B en la
etnia Pastos (52%) y su baja frecuencia en Nasa y Paez
(4%) en cada una de estas poblaciones. Este haplotipo B
puede estar indicando un origen evolutivo diferente de
los Pastos con relacion a los Nasa y Paez sobre todo si
se considera que este haplotipo también presento altas
frecuencias en reportes de otras poblaciones del sur del
pais como los Awa - Kuaikier (69%) tabla 1.

Tabla 2. Parejas de distancias de FST entre diferentes comunidades basados en las frecuen-

cias de haplotipos de mtADN.

Nasa Paez  Coyaima Awa-K Embera-D PK PN
Nasa*
Paez* -0.004
Coyaima* 0.188 0.157
Awa-K* 0.365  0.343 0.189
Embera-D* 0.246  0.231 0.193 0.123
PK* 0.112  0.127 0.134 0.175 0.033
PN£ 0.360  0.349 0.347 0.410 0.176 0.195
Pastos* 0.181 0.175 0.134 0.048 0.056 0.061  0.348

*= Presente estudio. £= Rondon et al 2007(1). PK: poblacion mezclada del Valle del Cau-

ca. PN: poblacion afrodescendiente del Valle del Cauca.

Ingano, Ticuna y Wayuu reportadas anteriormente por
Rondon' y soportan la marcada simetria dada por even-
tos relacionados con mezcla entre los grupos étnicos
que confluyen al momento de configurarse la estructura
genética de la poblaciones actuales de Colombia.

En cuanto a las distancias genéticas establecidas por
parejas de F, se realizé un test de confiabilidad con
P>0.05 (tabla 2) observandose que las muestras Nasa
y Paez estan mas relacionadas (-.004) y que la muestra
Pastos se relaciond mucho mas con la muestra Awa-
Kuakier (0.048). También se observo una baja relacion
entre las muestras Nasa y Paez y las poblaciones Awa-
Kuakier, afrodescendiente (PN) y Embera-D. Estas dos
se diferenciaron de la poblacion Awa-Kuakier prin-
cipalmente por el alto contenido de haplotipos B y la
baja frecuencia de haplotipos A y C. Con respecto a la
poblacion afrodescendiente, estas dos comunidades se
diferenciaron principalmente por el componente de ha-
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Estructura genética

El analisis molecular de varianza realizado a partir de
las frecuencias de los haplotipos mitocondriales de las
poblaciones bajo estudio mostro, cuando se dividieron

las poblaciones bajo estudio en tres grupos basados en
su filiacion étnica, que la variacion entre grupos fue de
4.7% mientras que la variacion dentro de la poblaciones
fue del 76.13% (tabla 3). Este analisis arrojé también un
valor de F_ de 0.238 el cual indica una alta estructura-
cion subpoblacional.

Este nivel de estructura esta dado por el hecho de que el
grupo de poblaciones amerindias analizadas, en forma
general, tienen en su componente genético mitocondrial
altas frecuencias de haplotipos tipicos de origen amerin-
dio mientas que la poblacion afrodescendiente tiene un
alto contenido de haplotipo L y otros. Ademas la mues-
tra de poblacion mezclada tiene una representacion mas
o menos uniforme de los haplotipos tipicos amerindios,
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Tabla 3. AMOVA de las frecuencias de haplotipos de mtADN en tres grupos étnicos de ocho poblaciones

humanas de Colombia.

Fuente de Variacion Gradosde Sumade Componentes Porcentaje de
Libertad Cuadrados de Varianza Variacién

Entre Grupos 2 26.321 0.02038 4.70 F.:0.0470*
Entre Poblaciones 4 14.778 0.08307 19.16 F :0.2011*
dentro de Grupos

Dentro de poblaciones 487 160.715 0.33001 76.13 F,:0.2386*
Total 493 201.814 0.43346

* p<0.0500

del haplotipo L y de otros. De acuerdo con los porcenta-
jes de variacion el mayor aporte a la estructura lo aporta
la variacion dentro de las poblaciones, esto evidencia
que hay una alta variacion en la configuracion que pre-
sentan las poblaciones dentro de los grupos, lo que se
puede observar en la distribucion de las frecuencias de
los diferentes haplotipos en las poblaciones amerindias.

STRs Cromosoma Y
Diversidad

De forma general se obtuvo una diversidad genética
moderada en los 17 loci evaluados, siendo 0.53 (+0.28)
para la muestra Nasa, 0.53 (£0.27) para la muestra Paez
y 0,68 (£0.37) para la muestra Pastos. Cuando se obser-
van las frecuencias alélicas de los 17 loci amplificados
en las tres muestras poblacionales, aqui tenemos que el
rango de alelos entre los loci varié desde 4 alelos en
los menos polimoérficos (DYS19, DYS437 y GATA-
H4) hasta 7 alelos en los mas polimorficos (DYS385a,
DYS385b y DYS458). Esta diversidad genética tam-
bién se vio reflejada en las diversidades haplotipicas de
cada muestra poblacional, las cuales fueron altas. Como
se observa en la tabla 4, la diversidad haplotipica de las
muestras poblacionales fue 0.97 correspondiendo con
lo que se ha encontrado para otras comunidades estu-
diadas como Coyaima, Embera-Duma y Awa-kuakier.
La muestra que mayor niimero de haplotipos presento
fue la muestra Nasa con 27, seguido de la muestra Paez
con 23 y por ultimo la muestra Pastos con 11 haplotipos
diferentes.
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Distancias genéticas y diferenciacién poblacional

El analisis de parejas genéticas basado en el uso del pa-
rametro R permitié observar que las muestras pobla-
cionales Nasa y Paez presentaron mayor cercania ge-
nética con la muestra poblacional Pastos y se alejaron
mucho mas de las muestras afrodescendientes (Pacifico
y Mulalo) y las muestras mestizo-caucasiodes (Versa-
lles y Nm). La muestra Pastos se relaciond6 mucho mas
con la muestra Awa-kuakier, lo que coincide con lo en-
contrado también con los marcadores mitocondriales
para estas dos muestras. La comunidad de los Pastos
también se alejo mas de las muestras afrodescendientes
y mestizas.

Tabla 4. indices de diversidades haplotipicas estandar obte-
nidos del analisis de 15 microsatélites del cromosoma Y en
tres de las muestras poblaciones estudiadas

Muestra N No de haplotipos Diversidad
Nasa* 36 27 0.97+0.02
Paez* 30 23 0.97+0.02
Pastos* 13 11 0.97+0.04
Awa-k* 13 10 0.95+0.05
Coyaima* 19 15 0.97+0.03
Embera-d* 6 6 1.00£0.10
Mulalo* 20 14 0.94+0.04
Pacifico* 18 17 0.99+0.02
Versalles* 9 9 1.00+0.05

*= Presente estudio. £= Rondon et al (9)
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Tabla 5. Distancias genéticas (R, ) estimadas a partir del analisis de 15 STRs-MSY en 10 ais-
lados poblacionales del centro y suroccidente colombiano.

Nas Pae Pas Awa-K Coy Emb-D Mul Pac Vers
Nas*
Pae* 0.05
Pas* 0.01 0.02
Awa-Kf  0.04 0.10 0.01
Coy* 0.08 009 005 0.07
Emb-D* 0.10 0.12 0.08 -0.01 0.03
Mult 0.17 022 0.07 0.07 0.16  0.21
Pac* 030  0.31 0.17  0.15 021  0.32 0.00
Vers* 0.18 022 0.11 0.05 0.07  0.20 0.10  0.16
Nm* 0.18 024 0.13 0.11 0.03  0.20 0.17 025 -0.02

p <0.001. Nas: Nasa; Pae: Paez; Pas : Pastos; Coy: Coyaima; Emb-D: Emebera- Duma;
Mul: Mulalo; Pac: Pacifico; Vers: Versalles; Nm: Poblacion mestiza pasto. *= Presente estu-

dio. £= Rondodn et al (9)

Para la realizacion del analisis molecular de varianza
se agruparon de nuevo las muestras poblacionales de
acuerdo a su filiacion étnica en tres grupos denomina-
dos como; amerindios, afrodescendientes y poblacion
mezclada. De acuerdo con los resultados (tabla 6) la
variacion entre los tres grupos fue 15.7% mientras que
la variacion dentro de las poblaciones fue del 80.6%.
También este analisis mostr6 un valor de Fst de 0.15 lo
que indica un grado de estructuracion moderada.

quienes compartieron un haplotipo, Awa-kuakier com-
partié un haplotipo con Embera-D y otro con la muestra
de poblacion mezclada generando mas evidencia de la
conectividad entre los diferentes grupos étnicos del su-
roccidente Colombiano.

CONCLUSIONES

* El aporte a la composicion genética mitocondrial de las
poblaciones de origen amerindio estudiadas esta dado en

Tabla 6. AMOVA de las frecuencias de haplotipos de 15 STR-MSY en tres grupos étnicos de ocho pobla-

ciones humanas de Colombia

Fuente de Variacion Grados de  Suma de Cuadrados Componentes Porcentaje de
Libertad de Varianza Variacion

Entre Grupos 2 274.095 2.63881 15.77 F.:0.16
Entre Poblaciones 7 167.832 0.60797 3.63 F..:0.19
dentro de Grupos

Dentro de poblaciones 165 2224.959 13.48460  80.59 F:0.15
Total 174 2666.886 16.73137

* p<0.0500

Este nivel moderado de estructuracion puede explicarse
porque aunque la variacion en cuanto a la configuracion
de las frecuencias de los microsatélites en las poblacio-
nes fue alta, estas poblaciones carecieron de alelos tini-
cos o representativos y solo la poblacion Awa-Kuakier
presento fijacion de alelos en algunos de los sistemas.
Ademas algunas de las poblaciones presentaron haplo-
tipos compartidos como en el caso de Nasa y Paez
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su totalidad por haplotipos de haplogrupos amerindios
como lo son A,B,C y D.

* La diversidad genética de haplotipos mitocondria-
les en las tres poblaciones estudiadas es alta al igual
que se ha encontrado en otras poblaciones amerin-
dias del pais.

* En cuanto a los STRs del cromosoma Y las tres po-
blaciones estudiadas tienen una diversidad genética
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moderada pero una alta diversidad haplotipica co-
rrespondiendo también con lo mostrado en la litera-
tura para comunidades amerindias.

De acuerdo con los resultados del DNAmt (parti-
cularmente del haplotipo B) y del cromosoma Y las
poblaciones Nasa y Paez son muy cercanas gené-
ticamente, mientras que la muestra Pastos es mas
cercana a la poblacion Awa-Kuaikier sugiriendo un
posible origen evolutivo diferente de las primeras
poblaciones con relacion a las segundas.

La estructura de las poblaciones estudiadas en ge-
neral es moderada y esta dada principalmente por
la variacion en las poblaciones dentro de los grupos

étnicos, esto es explicado por la amplia diversidad
encontrada para los dos tipos de marcadores en las
poblaciones dentro de los grupos étnicos.
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