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AUSENCIA DE LA DELECCION DE 9 bp COII/tRNA * EN ABORIGENES DE
FUEGO-PATAGONIA MEDIANTE ANALISIS DE DNA ANTIGUO

C.LALUEZA * - A. PEREZ-PEREZ *- E. PRATS **
P. MORENO * - J. PONS * - D. TURBON *

RESUMEN

Se ha estudiado la deleccion de 9 bp COII/tRNAY de la regién V del DNA mitocondrial de 30 muestras
antiguas de aborigenes de la region magalldnica (kawéskar, ydmana, sélknam y aénikenk) por medio de la técnica
de la PCR (Reaccion en Cadena de la Polimerasa). Los restos analizados son mayoritariamente dientes, con una
antigiiedad que abarca del siglo XIX hasta hace unos 4000 afios en el caso de Cueva Lago Sofia. Se han obtenido
amplificaciones positivas en 24 casos, que muestran la ausencia de la deleccion de 9 bp en los cuatro grupos
estudiados. La deleccion es de origen asidtico y ha sido detectada en diversos grupos de aborigenes americanos,
en frecuencias que van del 0% al 71%. Su ausencia en los fueguinos podria indicar que el grupo migratorio
correspondiente a los paleoindios no la poseia y que migraciones posteriores la habrian introducido en América.
Una hipétesis alternativa es que la deleccion estuviera presente originariamente y se hubiera perdido por efecto
de la deriva genética a lo largo de la colonizaciéon de Sudamérica. Debe tenerse en cuenta que se trata de un
marcador genético sencillo y, por lo tanto, de valor limitado en la interpretacién filogenética. Hay actualmente
enestudio otros marcadores mitoconcriales que ayudardn a clarificar la posicion de estas interesantes poblaciones
en el contexto genético evolutivo de los primeros pobladores americanos.

SUMMARY

We have studied the 9 bp COIl/t RNAM mt-DNA Region V deletion 1n a sample of 30 ancient samples
of aborigines from the Magellan region (kawéskar, ydmana, selknam, and aénikenk) by PCR (Polymerase Chain
Reaction). The remains analyzed mainly consist of teeth dating from 4,000 BP (Cueva Lago Sofia) till the XIXth
Century. We have obtained positive amplifications in 24 of the samples, belonging to the four analyzed groups,
which donot show the 9 bp deletion. The 9 bp genetic marker has an asiatic origin and has been detected in several
amerindian groups, with varying frequencies ranging from 0% to 71%. Its absence in the Fueguian groups
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suggests that the paleoindian migration might have lackedit; later migratory movements might have introduced
it in the American continent. An alternative hypothesis might be the deletion would have been present in the
first settlers, and it would have been lost, along the colonization of South America, by genetic drift. It must be
taken into account that the 9 bp deletion is a simple genetic marker and, thus, it has a limited value for making
a filogenetic interpretation. Presently we are analyzing other mitochondrial DNA markers that might help to
clarify the genetic affinities of the first settlers in Fuego-Patagonia from an evolutionary perspective.

INTRODUCCION

Hasta hace poco, la biologia molecular sélo ha
tenido acceso al estudio de poblaciones humanas
actuales a partir de las que se ha intentado reconstruir
su historia evolutiva mediante el andlisis de la variabi-
lidad de marcadores considerados neutros desde un
punto de vista adaptativo. Entre las dificultades inicia-
les de estas tentativas figuran la de la representatividad
de los marcadores utilizados asi como las derivadas de
su extrapolacion £ interpretacion de la historia evolu-
tiva. Otro tipo de dificultad es el cdlculo de las
fluctuaciones del tamarfio poblacional en el tiempo,
necesario para evaluar la potencial pérdida de variabi-
lidad por efecto de la deriva genética. Por otra parte,
algunas zonas geograficas presentan hoy dia un patrén
de ocupacién y de movimientos migratorios tan com-
plejo que el panorama resulta inevitablemente confu-
so. Otra limitacién aparece en el caso de grupos hoy
extinguidos o diluidos por mestizaje que, en conse-
cuencia, no son susceptibles de un estudio genético
tradicional.

El descubrimiento de que el DNA puede con-
servarse durante miles de afios, e incluso millones de
afios en casos excepcionales, en tejidos de restos ar-
queoldgicos y paleontolégicos, ha propiciado el
surgimiento de una nueva disciplina cientifica y ha
permitido superar algunas de las limitaciones de la
biologia molecular anteriormente resefiadas.
Paleogenética, arqueologia molecular o palentologia
molecular son algunos de los términos que determinan
los nuevos campos de estudio, basados en la recupera-
cién y andlisis de DNA antiguo.

Hasta la actualidad se ha recuperado DNA de
tejidos momificados de animales y vegetales ya extin-
tos, como el quagga (HIGUCHI ez al 1984), el mamut
(JOHNSON et al. 1985), el lobo marsupial (THOMAS
et al. 1989), una hoja de magnolia fésil (GOLENB
ERG 1991, GOLENBERG e al 1990) o insectos
conservados en dmbar (DeSALLE ez al 1992; CANO

et al 1992; CANO et al 1993). En estudios sobre
humanos, se ha recuperado a partir de restos
momificados egipcios y americanos (PAABO 1985a,
1985b, PAAbo et al 1988, LAWLOR e al 1991,
SALVO et al 1992, ROGAN y SALVO 1990), y desde
1989 también a partir de restos 6seos, que son mucho
mis abundantes en el registro arqueoldgico
(HAGELBERG et al 1989, HORAI ¢ al 1989,
HAGELBERG et al. 1991).

Desde entonces, el nimero de trabajos y de
equipos investigadores sobre DNA antiguo se ha
incrementado enormemente gracias en buena medida
al desarrollo de la técnica de la PCR (Reacciéon en
Cadena de la Polimerasa), ideada por K. Mullis en
1985. Salvando la problemdtica metodolégica inhe-
rente a la conservacién del DNA en restos antiguos, la
caracterizacion genética directa de los restos antiguos
es viable desde el punto de vista poblacional, aumen-
tando notablemente su significado bioldgico.

Justificacion del estudio de DNA antigio en fueguinos

El estudio del DNA mitocondrial antiguo en
un grupo humano se justifica especialmente en aque-
llos casos en que, como en los aborigenes de Tierra del
Fuego, el grupo ya ha desaparecido, total o prictica-
mente, tanto por extincion como por mestizaic, y se
dispone de restos esqueléticos distinguibles
morfoldgicamente de otros restos aborigenes actuales
y pasados.

'Losaborigenes de Tierradel Fuego desaparecie-
ron completamente, como grupos que practicaban
una estrategia de cazadores-recolectores, ya en las
primeras décadas del siglo XX. El estudio de indigenas
actuales, descendientes mds o menos directos de los
antiguos aborigenes, es util para documentar
genéticamente estos grupos con independencia de su
grado de aculturacion. El hecho de que el DNA
mitocondrial se transmita por linea materna y que el
mestizaje de muchos grupos aborigenes se produce por
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cruzamientos de hembras aborigenes con varones de
otro grupo, permite obtener informacién vilida a
partir del DNA mitocondrial de estos individuos,
aunque tengan un sélo antepasado aborigen si éste es
por linea materna. En este caso, sin embargo, hay que
confiaren que la atribucién de la ascendencia por parte
de un determinado individuo sea la correcta. Respecto
a los grupos canoeros, quedan algunos ydmana y
kawéskar vivos en distintos puntos de Tierra del Fuego
en los que no puede excluirse un cierto grado de
mestizaje con otros grupos de aborigenes de Tierra del
Fuego, ya que durante las misiones se aculturaron y
mezclaron rdpidamente, e incluso con otros grupos
nativos sudamericanos. Los datos del DNA
mitocondrial de los individuos ydmana y kawéskar
actuales podrian servir, en cualquier caso, como marco
de referencia para comparar los datos obtenidos por
medio del DNA antiguo, pero no serfan totalmente
fiables por si solos para caracterizar genéticamente
estos grupos.

MATERIAL Y METODOS

Se haextraido DNA de dientes de 26 aborigenes
de Patagonia y de Tierra del Fuego pertenecientes a la
coleccion del Instituto de la Patagonia de la Universi-
dad de Magallanes, facilitadas por el Prof. Mateo
Martinic. A este conjunto se incorporaron otras cua-
tro muestras, fragmentos de costilla, procedentes del
canal Beagle y remitidas por E. Piana, del CADIC de
Ushuaia (Argentina). La mayoria son de cronologia
reciente, probablemente de uno o dos siglos de antigiie-
dad, si bien hay algunos restos mds antiguos, como el
caso de Cueva Lago Sofia (4.030 afios AP) (Tabla 1).

Las muestras de dientes fueron sometidas ini-
cialmente a un bafio de dcido acético al 20% (15 min.),
etanol (15 min.), para eliminar cualquier tupo de
posible contaminacién por contacto. Este protocolo
de limpieza es similar al seguido por GINTHER et al,
(1992). Posteriormente, los dientes fueron irradiados
con UV (224 nm) durante 15 minutos. En las muestras
de costilla se siguié un protocolo diferente, eliminan-
do la capa superficial del hueso mediante una broca de
dentista previamente esterilizada.

Una vez preparadas, cada muestra se pulverizé
con un impactador electromagnético refrigerado por
nitrégeno liquido (Freezer Mill Spex 6700), hasta
obtener un polvo muy fino, cuyo volumen puede

oscilar entre uno y tres gramos de peso, que posterior-
mente se lavé con EDTA (0.5 M, pH 8.0) a fin de
eliminar parte de los 1ones metdlicos y sales. De cada
muestra, se dej6 un gramo en agitacion a 372C durante
12 horas en 10 ml de una solucién de lisis (EDTA 0.5
M pH 8.0-8.5, Tris 50 mM, SDS 0.5% y Proteinasa K
2.5 pg/ml), y se centrifugaron, conservando finalmen-
te el sobrenadante. La extraccién del DNA se realizé
mediante fenol cloroformo (SAMBROOK ez al. 1989),
que comprende tres extracciones sucesivas: fenol, fenol/
cloroformo (1:1) y cloroformo. Mediante este proce-
dimiento los dcidos nucleicos quedan en solucién en
lafase acuosay se separan de los componentes proteicos.
Finalmente, las muestras obtenidas se concentraron y
desalinizaron mediante didlisis por centrifugacién con
Centricon-30 (Amicon), diluyéndolas en agua estéril
hasta unos 300 pl y conservindolas congeladaa -20°C.
La amplificacién se llevd a cabo en un DNA
Thermal Cycler Perkin-Elmer Cetus. Se realizaron 35
ciclos de PCR con desnaturalizacion durante 12 min.
a 94°C, reasociacion durante 1 min. a 552 y extensién
durante 1 min. a 722 C. El protocolo de ampliac.un
utilizado es similar al utilizado .por HAGELBERG et
al.(1991). Se realizaron reacciones de 25l por muestra
con las siguientes concentraciones finales de los com-
ponentes: Tampon 1x (Cetus), dNTP’s 200 uM, MgCl22
2.5 mM, BSA 2-20 pg/ml, cebadores 2 pmoles/300pul,
Taq DNA Polimerasa (Cetus) 8-10 u/300ul de reac-
c16n y 1 ul de muestra. Se incluyeron en cada ampli-
ficaci6n dos blancos como controles, uno obtenido
durante la lisis y extraccion, llevando a cabo este
proceso solo con agua (blanco de extraccién), y otro
utilizando los reactivos del PCR con agua estéril
(blanco de PCR). Estos blancos se utilizan como
indicadores de la presencia de contaminacién por
DNA exdgeno, y fueron negativos en todas las ampli-
ficaciones. Los cebadores utilizados fueron los mismos
que los citados por WRISCHNIK et al. (1987). La
longitud del segmento amplificado, que corresponde a
laRegién V descrita por CANN y WILSON (1983), es
de 121 bp en el caso de no presentar la deleccién, y de
112 bp en caso contrario (Figura 1).
Laausencia/presencia de la deleccion de 9 bp se
determiné mediante geles de agarosa de bajo punto de
fusién (NuSieve GTG) al 6%, que se hicieron migrar
a 4°C y 80 V durante unas 3-4 horas. Los geles se
tifieron con bromuro de etidio y se observaron en un
transiluminador de rayos ultra-violeta. En cada ampli-
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ficacién se incluy6 como control una muestrade DNA
antiguo de individuos de ascendencia polinésicaen los
que es caraeteristica la deleccion (HERTZBERG et al.
1989), procedentes de la isla de Pascua y proporciona-
dos por la Dra. Silvia Quevedo del Museo Nacional de
Historia Natural de Santiago de Chile. Asimismo se ha
incluido como control una muestra de DNA actual
europeo, que no presenta la citada deleccion. Las
bandas amplificadas se pueden purificar a partir de gel
de agarosa de bajo punto de fusién mediante fenol
cloroformoy precipitacion, quedando dispuestas para
su secuenciacion.

RESULTADOS

De los 30 individuos analizados 24, que corres-
ponden a 5 kawéskar, 5 sélknam, 5 adnikenk y 8
vdmana, dieron resultado positivo. Ello representa un
30% de amplificaciones positivas, una elevada frecuen-
ciaen relacién con otros marcadores utilizados paracel
momento lo que probablemente se debe a la menor
longitud del segmento analizado.

Ninguno de los 24 fragmentos amplificados
presenta la deleccién, incluyendo un individuo de
Cueva Lago Sofia 1 (C.L.S. 43367), datado en 4.030
afios AP. Se ha observado unarelacion directaentre las
posibilidades de amplificacién con éxito y el estado de
conservacion de la muestra. Una muestra mal conser-
vada presenta invariablemente un producto de extrac-
cién de color marrén, probablemente debido a la
presencia de dcido hiimicos, que inhiben al parecer la
amplificacién del DNA por PCR. La mejora del
rendimiento de la técnica para el DNA antiguo reside
en una seleccién previa rigurosa de las muestras des-
echando aquellas que no presenten un estado comple-
tamente satisfactorio. En el caso de los dientes, al
parecer las piezas mds recomendables de estudioC.
LALUEZA - A. PEREZ-PEREZ - E. PRATS - P.
MORENO - J. PONS - D. TURBON, es aconsejable,
asimismo, no analizar aquellos de corona extremada-
mente desgastada ni tampoco las afectadas por caries
que hayan afectado a la cavidad pulpar.

En las muestras consideradas, las amplificacio-
nes positivas de DNA antiguo siempre fueron mads
deébiles que las de muestras de DNA actual, lo cual
puede atribuirse a factores diversos como la degrada-
ci6n del DNA antiguo, su baja concentracion en la
muestra, asi como a la presencia de dcidos himicos y
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de DNA exdgeno de origen microbiano, el cual puede
interferir en la amplificacién.

En las mismas muestras se analizaron otras
regiones del DNA mitoconcrial, entre ellas dos de la
Region de Control y una del gen del Citocromo C
Oxidasa. Los cebadores empleados amplificaron seg-
mentos de 228 bp, 375 bp y 400 bp de longitud,
respectivamente. Se observé unarelacion inversa entre
el namero de amplificaciones positivas obtenidas y la
longitud del segmento amplificado. Para el segmento
mayor (400 bp) no se obtuvo ninguna amplificacién
positiva. Este fenomeno debe atribuirse al elevado
grado de fragmentacién del DNA antiguo, probable-
mente inferior a400 bp en la mayoria de los casos. Ello
constituye actualmente una limitacion de los estudios
de DNA antiguo que posiblemente haya que resolver
mediante el estudio sucesivo de segmentos superpues-
tos mds cortos que, por yuxtaposicidén, permitan
reconstruir segmentos de mayor longitud.

DISCUSION

La deleccion de 9 bp COII/IRNA"" en el contexto asidlico
Y americano

Después de la obtencion de la primera secuen-
cia completa de un genoma mitocondrial por parte del
equipo de Cambridge (ANDERSON et al. 1981),
CANN y WILSON (1983) procedieron a buscar mu-
taciones que afectaran a la longitud del DNA
mitocondrial, es decir delecciones o inserciones, por
medio de enzimas de restriccion. Se describieron nueve
regiones polimorficas que se numeraron arbitraria-
mente del [ al IX. De éstas, la Region V se caracterizaba
por presentar en algunos casos una deleccién de
alrededorde 7 bp (+ 3 bp), en unaregion no codificante
situadaentre el gen del Citocromo C Oxidasa, subunidad
II(COII) y el del tRNAY. Se observé posteriormente,
con meétodos mds refinados, que se trataba de 9 bp
(WRISCHNIK et a/ 1987). Laregion entera abarca 24
bp en la secuencia de Anderson, la cual no presenta la
deleccion, por ser un europeo el individuo analizado,
sino una doble repeticiéon de la secuencia
ACCCCCTCT. Esta parece ser la condicion ancestral
en el caso de los hominidos ya que las especies de
primates mds cercanas al hombre no presentan la
deleccion (HORALI er. al 1992).

Los siguientes estudios profundizaron en la
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variabilidad geogrifica de la Region V: HORAI'y
MATSUNAGA (1986) en japoneses, HERTZBERG et
al (1989} y STONEKING et al (1990) en aborigenes
de Nueva Guinea, polinesios y australianos y
BALLINGER et al (1992) en vietnamitas, chinos,
coreanos, malayosy aborigenes de Borneo (Sabah) y de
Taiwan (Han). Los trabajos citados, asi como otros
posteriores, mostraron que la deleccién de 9 bp de la
Regidn V era tipicamente asidtica y que su frecuencia
presentaba un gradiente a lo largo de la costa asidtica.
En Polinesia, la deleccion estaba presente en un 93%
en promedio y habia llegado a la fijacién en algunos
archipiélagos del Pacifico asi como en Nueva Zelanda
(BALLINGER et al 1992, HERTZBERG et al. 1989).
El hecho de quela deleccién COII/tRNA"Y se encuen-
tre indistintamente en individuos asidticos que se
agrupan en dos haplotipos muy diferenciados, podria
indicar que la deleccién ha aparecido mds de una vez
a lo largo del tiempo (BALLINGER et al 1992). Por
otra parte, el hecho de que se hayan encontrado dos
individuos con tres copias del segmento de 9 bp
repetido en dos poblaciones muy diferentes (SHIELDS
etal 1992, PASSARINO et al 1993), indicaria también
que esta region intergénica es altamente inestable.

En América, el panorama detectado para el
marcador COI/tRNAY™ era mds complejo que en el
caso de Polinesia (Figura 2). Inicialmente, PAABO et
al. (1988) recuperaron DNA de tejido cerebral de
restos momificados encontrados en un pantano de
Florida (Little Salt Spring), de unos 7000 afios de
antigiiedad. El individuo en cuestién no presentaba la
deleccion de 9 bp lo que indicaria una antigiiedad
considerable de la deleccion en el continente. El hecho
de que se encontrara en algunas poblaciones como los
indios Pima (Arizona) (45.2%) o los Maya (21.6%)
constituye una evidencia del origen asidtico del
poblamiento americano (SCHURR et /. 1990). No se
encontraron en cambio, en los indios Ticuna de Brasil
(0%), 1, posteriormente, en los Dogrib del noroeste de
Canadd (TORRONI ef 4/ 1992). La ausencia de la
deleccion en la unica poblacién de América del Sur
estudiada hasta ese momento, Los Ticuna, hizo que se
postulara en un primer momento la existencia de un
posible “cuello de botella” en tre Centroamérica y
Sudamérica.

Segtin los trabajos del grupo de Wallace, de la
Universidad de Emory, los nativos americanos anali-
zados por enzimas de restriccion se podian encuadrar

en cuatro haplogrupos o linajes maternos, que deno-
minaron A, B, C y D (TORRONI ez 2l 1993a). El
haplogrupo A se define porel cambio de una A por una
G en la posicién 663, lo que conlleva la aparicién de
una diana de restriccién para el enzima Haelll. El
haplogrupo B se caracteriza por presentar la delecciéon
de 9 pares de bases COI/tRNA", El haplogrupo C se
distingue por un cambio de A por G en la posicién
13263, lo cual da lugar a la desaparicién de una diana
para Hincll en 13259 y la aparicién de otra para Alul
en 13262. Finalmente, el haplogrupo D presenta el
cambio deuna C por una A en la posicion 5178, lo cual
elimina una diana para Alul en 5176.

Anteriormente se habia intentado caracterizar
el poblamiento de América en base principalmente a
la evidencia dentaria y, en este sentido, TURNER
(1983) habia propuesto la existencia de tres oleadas
mugratorias sucesivas. La integracion de estos datos
con otros de tipo lingilistico y genético llevé a
GREENBERG et al. (1986) a asociar las tres migracio-
nes citadas con las tres principales familias lingiiisticas
del continente: los lenguajes Na-Dene, la amerindia y
la Eskimo-Aleutiana. Hay que hacer notar, sin embar-
20, que el origen comin de los numerosos lenguajes
englobados dentro del grupo de los amerindios es
discutido por la mayoria de los lingiiistas americanos.
De los tres grupos descritos, los amerindios actuales,
ampliamente distribuidos por el continente america-
no, serian los descendientes de los antiguos paleoindios,
los primeros pobladores del continente. En concor-
dancia con su supuesta mayor antigiiedad, los
amerindios muestran una mayor heterogeneidad
genéticay presentan los cuatro linajes definidos por el
grupo de Wallace. Por su parte, los Na-Dene pertene-
cerian de forma predominante a un sélo linaje, el linaje
A, consecuentemente con menor diversidad genética,
y no presentan la deleccién de 9 bp. Por dltimo, hay
consenso en considerar a los Eskimo-Aleutianos, en
los que la delecciéon COIl/tRNAY también estd ausen-
te, como los tltimos pobladores llegados a América a
través de Bering, restringidos en su hdbitat a las zonas
drticas.

El hecho de que las poblaciones recientes de la
zona de Beringia, la zona proxima al Estrecho de
Bering tanto en la parte asidtica como americana, no
presenten la deleccion (SHIELDS ezal 1992, SHIELDS
et al. 1993, TORRONI ez a/. 1993b) ha llevado a la
elaboraciéon de diversas hipétesis del primer
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poblamiento americano. De acuerdo con la idea de las
tres migraciones, la antigiiedad de los grupos poblado-
res ha de estar correlacionada con la dispersién geogra-
ficay el distanciamiento respecto al punto de entrada,
el Estrecho de Bering. Que la deleccién se encuentre en
Asia y América inicamente por debajo de los 552 de
latitud Norte, habiendo sido necesario un paso por el
Estrecho de Bering, puede explicarse mediante dos
hipétesis. En la primera, la deleccién habria estado
presente originalmente en las poblaciones de Beringia,
pero se habria perdido en éstas por deriva. Ello impli-
caria que en todos los grupos estudiados hasta el
momento se habria dado aisladamente el mismo fené-
meno, lo cual es altamente improbable (SHIELDS et al.
1993, TORRONI ¢f 2l 1993b).

La hipdtesis alternativa seria la de una migra-
c16n 1independiente, con la deleccién, que se habria
desplazado por las zonas costeras de Siberia y Beringia,
sin contacto con los grupos de la tundra interior, y que
se habria expandido una vez en el nuevo continente
(TORRONI ¢t al 1993b). Segin TORRONI et 4l
(1992), esta migracién independiente del linaje porta-
dor de la deleccién, el linaje B, estarfa situada en el
tiempo entre la de los amerindios y la de los Na-Dene.
El tiempo de divergencia calculado parael haplogrupo
B seria el menor de los cuatro haplogrupos, entre 6.000
y 12.000 afios B.P. (TORRONI ez al. 1993a).

Paralelamente, el grupo de Ward, de la Univer-
sidad de Utah (WARD et 4/ 1991, 1992) puso en duda
la hipotesis de los cuatro linajes y, con ello el bajo
tamario efectivo de la poblacién colonizadora, a partir
de datos obtenidos de los Nuu-Chah-Nulth de la isla
Vancouver. Por otra parte, la- actualizacién de
SZATHMARY (1993) sugiere que la teoria de las tres
migraciones debe revisarse a fondo.

Los estudios de mt DNA llevados a cabo
posteriormente en poblaciones de Sudamérica, hasta
entonces el subcontinente menos estudiado, detecta-
ron de nuevo los cuatro linajes mitocondriales en una
muestra de 72 individuos, en los que se secuenci6 la
regién de control (HORAI e al, 1993). Uno de los
linajes, denominado I, se caracterizaba por poseer la
deleccion COII/tRNAY* El hecho de que ésta se
encontrara también en Sudameérica, constatado por
vez primera en el estudio citado, parecia descartar el

.cuelo de botella Centroamérica/Sudamérica propues-
to por SCHURR ez 4. (1990) (HORAI er 2/ 1993). La

delecciéon COII/tRINAY, se estudié en cuatro pobla-
ciones de Colombia, en 20 individuos, y nueve de
Chile, con un total de 45, siendo el porcentaje de
haplotipos con la deleccién del 20% en ambos casos.
MERRIWETHER et 4l (1992) hallé una frecuencia de
la deleccién de un 71% en una poblacién Aymara de
Chile, aunque otras tres, también Aymaras, no la
presentan. En 2 poblaciones Pehuenches, en la zona
centro-sur de Chile, el porcentaje variaba desde el 2 al
13%. Finalmente, en un grupo de Yaganes de Tierra del
Fuego la frecuencia de la deleccion es del 0%. STONE
y STONEKING (1993) caracterizan los cuatro linajes
mitocondriales del grupo de Wallace en una muestra
de 50 individuos amerindios Oneotas procedentes de
una necrépolis pre-colombina del 1300 d.C. el 98% de
los individuos presentaban alguno de los cuatro lina-
jes, lo que, en relacién a lo hallado en poblaciones
actualesindigenas, indicaria que no hubo reducciénen
ladiversidad mitocondrial aborigen asociada al impac-
to demogrifico de la colonizacién europea.

En cuanto a restos antiguos, se ha estudiado el
DNA mitocondrial de algunas momias chilenas de
entre 500 y 3000 afios de antigiiedad (Azapa, Camaro-
nes, Mollo y Chinchorro) y de momias mayas (de hace
unos 1000 afios). En ningin caso se encontrd la
deleccién.

121 bp-
112 bp-

Figura 1. Determinacion de la presencia/ausencia de 1a deleccién de
9bp. 1: marcadorde peso molecular (multiplos de 123 bp), 2 muestra
de DNA actual europeo (sin seleccién), 3: muestra de DNA antiguo
de la Isla de Pascua (con deleccién), 4-9: muestras de DNA antiguo
de fueguinos (sin deleccién).
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Genética de poblaciones para genes mitocondriales

El DNA mitoncondrial posee unas caracteris-
ticas especiales que hace que su andlisis en la recons-
truccién de la historia de las poblaciones sea mds
ripidoy sencillo que el DNA de los genes nucleares. Al
ser de herenciaestrictamente materna, la historia de los
linajes mitocondriales puede trazarse hacia el pasado
sin los problemas derivados de larecombinaciényy, por
otra parte, se adapta bien al nivel intraespecifico, en
cuanto a dmbito de aplicacion, en las inferencias
filogenéticas. Ademds, el genoma mitocondrial huma-
no es conocido en su totalidad (abarca poco mids de
16500 bp), y presenta una elevada variabilidad a nivel
subespecifico, debido a que su tasa de mutacién es
mucho mds elevada que la observada en genes nuclea-
res. Finalmente, su elevado nimero dentro de cada
célula, varios miles de genomas mitocondriales por
cadagenoma nuclear, representa una ventaja adicional
en estudios de DNA antiguo, lo que aumenta las
posibilidades de amplificacién.

Desde el punto de vista de la genética de
poblaciones, el DNA mitocondrial presenta caracte-
risticas propias respecto a otros marcadores. La previa
comprension de estas diferencias, en las que el efecto
dela deriva genética puede ser importante, nos ayudara
avalorar la informacién de los datos procedentes del
andlisis del DNA mitocondrial como la deleccién de
9bp.

Para un locus nuclear diploide, el efecto de la
deriva en una poblacién se entiende como el resultado
de un muestreo aleatorio de 2N gametos, es decir 2N
genes, en el “pool” génico de la generacién precedente,
siendo N el ntimero de individuos que participan en la
reproduccién. Ello se debe a que la deriva actiia sobre
los genes, que son diploides, y no sobre los individuos.
El niimero efectivo de genes nucleares para organis-
mos diploides es 2N , siendo N lamedia arménica del
n_ﬁmcro de varones (N_) y hembras (N) de la pobla-
adén (N = 4N Nf/N +N). En el caso del DNA
mitocondrial el tamafio efectivo de la poblacion es
simplemente el tamafio efectivo de los individuos
femeninos (N_= N ), debido a la herencia materna, al
igual que el niimero efectivo de genes, debido a que es
equivalente a un organismo haploide. Esto comporta
una reduccién de cuatro veces el tamafio efectivo de la
poblacién, respecto de un gen nuclear de la misma
poblacién, en el caso de que la proporcién entre sexos
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seade 1:1. En la prdctica, ésta disminucién del tamario
efectivo de la poblacién representa un incremento del
efectode laderivaen el casodelos linajes mitocondriales.
Por otra parte, como el tiem po medio (t) de fijacion
o de pérdida de un gen neutro nuclear de frecuencia
alélica inicial 0.5 es aproximadamente 2N, y como en
el caso del DNA mitocondrial el nimero efectivo de
genes es sélo N, el tiempo de fijacién de éstos es la
mitad que el calculado para los genes nucleares. En la
prdctica, esto conllevard que las mutaciones aparecidas
en el DNA mitocondrial se fijen o se pierdan mas
rapidamente que las mutaciones nucleares (BIRKY e
al. 1983).

Estos y otros factores dan lugar a que los datos
derivados del DNA mitocondrial y de los marcadores
nucleares estén en cierta medida “desacoplados”. No
hay que olvidar que con los estudios del DNA
mitocondrial se estd reconstruyendo la historia de los
genes de las mitocondrias y no la historia de las
poblaciones ni de los genes nucleares. Es de suponer,
sin embargo, que todos estdn estrechamente relaciona-
dos, por la interaccién de nucleo y citoplasma.

Ausencia de la deleccion de 9 bp en los grupos fuegninos

Laausencia dela deleccion en los aborigenes de
laregion magalldnica (Figura 1) puede interpretarse de
varias formas. En primer lugar, podria suponerse que
la migracién de los paleoindios, de los cuales los
fueguinos son probables descendientes, no poseia
dichamutaciénen su acervogenéticoy que ladeleccion
fue introducida en América por otras migraciones
posteriores. Esta hipétesis estd en concordanciacon lo
hallado en todos los restos mds antiguos analizados
hasta el momento, pues ninguno presenta la deleccion:
la momia de Florida de alrededor de 7000 afios A.P.,
(PAABO et al. 1988), momias de Chile de entre 500 y
3000 afios A.P. y momias mayas de hace unos 1000
anos (MERRIWETHER et 4l 1992); el Hombre de
Acha-2 (Chile) de 9.500-10,000 afios A.P.(MATHENY
y WOODWARD 1993) y el individuo de cueva Lago
Soffaanalizado en este estudio, de 4.030 afios A.P.. Una
hipotesis alternativa seria que estas poblaciones
amerindias poseerian originalmente la deleccion y este
rasgo se habria perdido por efecto de la deriva cuya
importanciaenlaextincion de loslinajes mitocondriales
ya se ha considerado anteriormente. Otras explicacio-
nes, como laexistencia de dmutaciones independientes
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Figura 2: Distribucién de la deleccién de 9 bp en poblaciones americanas (el drea sombreada corresponde al porcentaje de individuos que
presentan la deleccién). 1. (Schurret al. 1990); 1a) Ticuna, 1b) Maya, 1) Pima; 2: (Ward et al. 1991), Nuu.Chah Nulth; 3: (Torroni et al. 1992);
3a) Dogrib, 3b) Navajo; 4: (Shields et al. 1992); 4a) Yupik, 4b) Inupiaq Eskimos, 4c) Aleuts, 4d) Athabaskan; 5: (Horai et al. 1993), Colombia,
6: (Merriweather et al. 1993); 6a), 6b) Aymara, 6c) Pehuenche, 6d) Ydmana; 7: (Shields et al. 1993); 7a) Haida, 7b) Bella Coola, 7¢c) Yakima,
7d) Greenlandic Eskimos; 8: (Paibo et al. 1988) Little Salt Springs, Florida; %: (presente trabajo); 9a) Kaweskar, 9b) Aonikenk, 9¢) Selknam,

9d) Ydmana, 9¢) Cueva Lago Sofia.
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en la Regién V, incluso en el contexto mismo de las
poblaciones americanas (TORRONI et 2l 1993a), son
también posibles, aunque menos probables, en la
interpretacion de la distribucion de este marcador
genético a lo largo del continente.

De los cuatro haplogrupos mitocondriales, A,
B, C y D, que presentan los amerindios actuales
estudiados hasta el momento, en los fueguinos no
estaba presente el B s1 aceptamos la primera y mds
plausible de las hipotesis antes comentadas. La carac-
terizacion definitiva de los fueguinos antiguos me-
diante el estudio de diversos haplotipos se lleva actual-
mente a cabo en nuestras mismas muestras, lo que
ayudard a clarificar la posicién de estas interesantes
poblaciones en el contexto genético evolutivo de los
primeros pobladores americanos.
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