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Genética de Poblaciones II:
Origen y evolucion de la poblacién chilena.
Composicion genética de la poblacion chilena actual.

Dr. Mauricio Moraga
PGH, ICBM, 2011

La diversidad fenotipica de la especie humana es evidente cuando
miramos individuos de regiones geograficas muy distantes...




La diversidad fenotipica se sustenta en la variabilidad genotipica,
y ésta en la presencia de alternativas para los diferentes /oci.

Nuestro interés esta en las “fuerzas” que mantienen la
variabilidad genética en las poblaciones mendelianas.

POBLACION

En sentido restringido es un conjunto de individuos
conespecificos que comparten un espacio y tiempo
determinado y que interactuan reproductivamente entre si.

EQUILIBRIO GENETICO

Una poblacion esta en equilibrio genético si su estructura
genética no varia en el transcurso de las generaciones.
Si la estructura genética varia, la poblacién evoluciona.
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Si no hay MUTACION

El equilibrio genético Sino hay SELECCION
- Sila poblacién es INFINITA (NO DERIVA)
de Ha rdy-Wel nbe rg Si hay PANMIXIA
Si no hay MIGRACIONES
Si la herencia es MENDELIANA

Considera como se relacionan las frecuencias alélicas
y genotipicas en una poblacién mendeliana bajo una
serie de supuestos ideales.

*Los genes deben segregar cumpliendo las leyes de Mendel.

+Los cruzamientos entre los individuos deben ocurrir al azar (panmixia).
*El tamario de la poblacién debe ser infinitamente grande o al menos
muy grande.

+Los portadores de los diversos genotipos deben tener en promedio igual
numero de descendientes.

*No debe existir mutaciones nuevas en los alelos que se analizan.

*No debe haber aporte ni pérdida de genes debido a migraciones.

Si no hay MUTACION

El equilibrio genético Sino hay SELECCION
- Sila poblacién es INFINITA (NO DERIVA)
de Ha rdy-Wel nbe rg Si hay PANMIXIA
Si no hay MIGRACIONES
Si'la herencia es MENDELIANA

* La frecuencia de un alelo (frecuencia génica) y las
frecuencias genotipicas en una poblacién tienden a
permanecer constantes generacién tras generacion.

[p(A)*+q(a)]*= (P*(AA) + 2pq(Aa) + g*(aa)) = 1

donde:
p(A) es la frecuencia del alelo A
g(a) es la frecuencia del alelo a

siendo p+q =1
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El equilibrio genético g{ no Zay @”ﬂ%‘?gN
- i no hay
de Hardy-Weinberg Silla poblacién es INFINITA (NO DERIVA)

Si hay PANMIXIA
Si no hay MIGRACIONES
Sila herencia es MENDELIANA

p+q =1

(p+q)?

Frecuencia

p2+2pq +qg?=1

0 001020304050607080910

p = f(A)

Factores que cambian las frecuencias
génicas en las poblaciones

Mutacion

Deriva . ..
genética | = | Poblacién <4 Migracion

!

Seleccion Natural
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.. veamos la evidencia...
la formacién de la poblacion chilena

... la combinacion de dos identidades
genéticas distintas...

El Poblamiento Americano,...
de donde vinieron...
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El Poblamiento Americano,...
de donde vinieron...
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Migraciones humanas: el poblamiento de Sudamérica

cazadores recolectores tempranos

Meadowcroft, Pennsylvania
(Adovasio et al. 1990).

Pendejo Cave, New Mexico
(Chrisman et al. 1996).

Toca do Boqueirao da Pedra Furada, Brazil
(Meltzer et al. 1994).

Lagoa Santa, Brazil
(Neves et al. 2003).

Monte Verde, Chile
(Dillehay & Collins 1989, Dillehay et al 2008).

F. Rothhammer and T. D. Dillehay 2009.
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Distribucion geografica aproximada de pueblos
Aborigenes de Chile a la llegada dﬁeﬁ los espafoles

T

El segundo componente de nuestra poblacién aparentemente
dihibrida, ... los espafoles llegan a América ...
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Migracion

Si no hay MUTACION
Sino hay SELECCION

Si la poblacion es INFINITA (NO DERIVA)
Si hay PANMIXIA

Si no hay MIGRACIONES

Sila herencia es MENDELIANA

El flujo génico o migracion es el proceso de
transferencia de genes de una poblaciéon a otra, o
entre dos o mas poblaciones, e implica Ila
dispersion de nuevas variantes genéticas entre
poblaciones diferentes.

Las migraciones son movimientos que realizan los
individuos de una poblaciéon fuera del area geografica que
ocupan habitualmente.

Emigracion: salida de individuos de una poblacién.
Inmigracién: llegada de individuos provenientes de otra
poblacion.

Migracion

Se puede estimar

comparando las frecuencias
genéticas de las poblaciones ancestrales, con la que
resulta de la mezcla entre ellas.

El efecto sobre las frecuencias alélicas dependera de:

®  Tasa de migracién (numero de migrantes por generacion).
®  Frecuencias alélicas de las dos poblaciones.
®  Tamano de la poblacion receptora.

La migracion afecta la frecuencia de los alelos
en todo el genoma a la vez.
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INMIGRACION ESPANOLA A CHILE ENTRE 1535 Y 1854

Ao Numero de
Individuos
1540 Conquistadores 150
1583 Conquistadores 1.100
1583 Mujeres 50
1600 Poblaci6n espariola total 4.000
1601-1630 Colonos 3.000
1630-1700 Soldados y colonos 10.000
1700-1778 Poblacién espaniola total 14.000
1778-1810 Poblacién espanola total 15.000
1812-1813 Poblacién espanola total 10.000
1854 Poblacién espaiiola total 915

Adaptacién de: ROTHHAMMER y CRUZ—COKE, 1983.

... no solo espanoles llegaron a Chile durante la

formacién de nuestra poblacion ...

A partir del siglo XVI comenzaron a llegar esclavos africanos,
llegando a igualar el numero de espafioles para finales del siglo.

Anos |Vecinos [Mestizos|Negros y | Indios de Rebelados | Total

espanoles|blancos | mestizos | paz en

europeos de color | encomiendas

y criollos y otros
1540 154 10 1.000.000 {1.000.000
1570 | 7.000 10.000 7.000 450.000 150.000 | 624.000
1590 [ 9.000 17.000 16.000 420.000 120.000 | 582.000
1600 | 10.000 20.000 | 19.000 230.000 270.000 | 549.000
1620 | 15.000 40.000 22.000 230.000 250.000 | 557.000

En 1836 solo quedaban 336 descendientes de
esclavos africanos viviendo en nuestro territorio.




... no sélo espaiioles llegaron

a Chile durante la formacion

de nuestra poblacion ...

Fuente
Ano Esclavos Contratantes Protocolo pég.
1621 157 negros Francisco Ruiz de Mora.Trai-
con 14 crias  dos del Brasil con destino a
Chile. IX.3
1665 1 negra con Francisco Pereyra Sirne. Lo
una cria de vende al Rector de la Compa-
pecho fiia de Jesus Fray José de
Zuniga en 800 pesos. VIL 30
1692  Manuel Juan de Urdinola. Lo permuta
al Cap.Simén de Lima y Melo
por el mulato Pascual. XXIML151
1706  Maria Catalina Chirinos de Posadas
la dona a Josefa de Toro. XV
1708  Francisca Diego Molina B. La da en pa-
g0 a Miguel de Adaro. XXX. 79

hilena...

¢ Cuales son entonces los componentes
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équé nos pueden decir los genes nucleares?

Grupo sanguineo ABO como
indicador de mezcla indigena...
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Grupo sanguineo ABO como indicador de mezcla indigena...
frecuencia de alelos A, B y O en poblacién aborigen chilena

Nimero Grupo

ABO
A B 0
Aymaras 503 0.010 0.002 0.987
Atacamenos 110 0.014 0.009 0.977
Diaguitas 38 0.142 0.000 0.858
Pehuenches 182 0.017 0.005 -0.978
Mapuches 141 0.036 0.004 0.960
Alacalufes 44 0.035 0.000 0.965
Yaganes 28 0.035 0.071 0.890

Fuente: LLOP y ROTHHAMMER, 1974.

Grupo sanguineo ABO y Rh como indicador de mezcla
indigena... frecuencia de alelos A, B, O y D en poblacién urbana
chilena

C Foddaciores wrbanas
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Aldes Aleloe
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MEZCLA INDIGENA DE VARIAS POBLACIONES CHILENAS

Numero Mezcla
Indigena (%)

Aymara 26 96
Atacameno 80 88
Pehuenche 148 95
Mapuche 450 73
Alacalufe 44 91
Santiago 16.459
Concepcién 9.252 35
Puerto Montt 339 53
Punta Arenas 330 45

Fuente: ROTHHAMMER y CrUZ-COKE, 1983.

Amerindio 43 %
No Amerindio 57 %

Genetic Variation and Population
Structure in Native Americans

Marcadores STR autosémicos.

Geographic Patterns of Genome
NiF Admixture in Latin American Mestizos
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Wang S, et al. (2008). PLoS Genet 4(3): e1000037.
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Marcadores STR autosémicos.
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El equilibrio genético de Hardy-Weinberg
10
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Frecuencia

0 001020304050607080910

Si no hay MUTACION p = f(A)
Si no hay SELECCION

Si la poblacion es INFINITA para que no haya DERIVA

Si hay PANMIXIA (apareamientos al azar)

Si no hay MIGRACIONES

Si la herencia es MENDELIANA

El equilibrio genético g{ no ZaygﬂgggN
. i no hay
de Hardy-Weinberg Sila poblacién es INFINITA (NO DERIVA)

Si hay PANMIXIA
Si no hay MIGRACIONES
ALTERACIONES DE LA PANMIXIA Si la herencia es MENDELIANA

Una poblacién es panmictica si todos y cada uno de los
individuos de un sexo tienen la misma probabilidad de
aparearse con cualquier individuo del otro sexo y viceversa.

APAREAMIENTO PREFERENCIAL POR PARENTESCO:
ENDOGAMIA si se prefiere a los parientes.
EXOGAMIA si se prefiere a los no parientes.

APAREAMIENTO PREFERENCIAL POR FENOTIPO:
ISOFENIA si se prefiere a los de fenotipo similar.
ANISOFENIA si se prefiere a los de fenotipo diferente.
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El equilibrio genético
de Hardy-Weinberg

ALTERACIONES DE LA PANMIXIA

Si no hay MUTACION

Sino hay SELECCION

Sila poblacién es INFINITA (NO DERIVA)
Si hay PANMIXIA

Si no hay MIGRACIONES

Sila herencia es MENDELIANA

CONSECUENCIA DE LA FALTA DE PANMIXIA

ENDOGAMIA e ISOFENIA, aumentan los homocigotos,
disminuye la heterocigocidad.

EXOGAMIA y ANISOFENIA disminuyen los homocigotos,
aumenta la heterocigosidad.

El apareamiento no azaroso afecta la frecuencia
de los alelos en todo el genoma a la vez.

¢somos “panmicticos” los chilenos a la hora de elegir pareja?

Ciudad Muestra Estrato Frec. Mezcla
génica aborigen Estudio
ABO*'O m
Valparaiso u Poblacién urbana I 07136 0,194]1 Pinto-Cistemas y cols, (1971),
Valparaiso u Poblacién urbana 1 07287 0,2393 3
Valparaiso u Poblacién urbana Ml 07653 0,3488
Valparaiso u Poblacién urbana IV 08109 04854
Santiago i Hosp. San José (madres) IV 0,7800 03946 Valenzuelsy cols, (1977)
Santiago i Hosp. San José (rec. nacidos) IV 0,7842 0,3928 .
Santiago i Hosp. San José (hospitalizados) IV 0,7806 0,4057
Santiago i Clinica Alemana (madres) I 07175 0,1982
Santiago i Clin. Alemana (rec. nacidos) 10,7132 0,2058
Santisgo i  Clin. Alemana (hospitalizados) 1 07151 0,1932 .
Santisgo i Clin. Alemana (hospitalizados) 10,7055 0,1700 Pinto y cols,, (1980)
Santiago i Clin. Alemana (rec. nacidos) 10,7067 0,1735 A
Santiago Donantes Banco de Sangre I 06269 -0,065 Valenzuela y cols.,
(1987)
Santiago Donantes Banco de Sangre I 07108 0,1860 .
Santiago Donantes Banco de Sangre ~ 1II  0,7289  0,2400 -
Santisgo  ~ Donantes Banco de Sangre [V 0,7730  0,3720
Santiago Donantes Banco de Sangre V 07800 03930
Santiago i Hosp. J.J. Aguirre (rec. nacidos) [V 0,7670 0,3540
Santiago i Nifios residentes Stgo. Norte  1ll  0,7322  0,2500 Arcos M. (1997)
Valdivia v Colegio I 06113 0,119 Cohn P. (1983)
Valdivia v Colegio I 08015 04572 .
Valdivia v Colegio m 07879 04165
Valdivia v Colegio IV 08291 0,5398
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Que dicen nuestros genes mitocondriales
respecto a nuestros ancestros maternos...

Las mitocondrias tienen su propio DNA

\o~

El mtDNA se transmite AN

B B CuC DD
Great grandparents
por via materna
Fez Fenilized gz Grandparents
. 03 = Parents
\|,|.\v;i<-¢.‘_.| \;Juv DNA
thpan s 8 Children

_ D

Sperm

4= Male
Mitochondria DNA ® = Female
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DNA mitocondrial: variantes mundiales y americanas

5 haplogroupos mitocondriales
descritos para las poblaciones
Americanas.

4 haplogroupos mitocondriales descritos

www.mitomap.org para las poblaciones Sudamericanas.

DNA mitocondrial: variantes mundiales y americanas

4 haplogroupos mitocondriales descritos
5 haplogroupos mitocondriales para las poblaciones Sudamericanas.
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DNA mitocondrial . o
s Frecuencia de Haplogrupos Amerindios de
= mtDNA en Poblaciones urbanas chilenas
“ —
Paposo

Aconcagua

Amerindio 84 %
S Wi No Amerindio 16 %

Santiago
Carelmapu

Haplogrupo A D
Haplogrupo B .
Haplogrupo C .
Haplogrupo D .
No amerindio .

Quetalmahue

Laitec

Rocco, 2002; Garcia, 2006; Henriquez, 2004; Pezo, manuscrito en preparacién

. DNA mitocondrial
Frecuencia de Haplogrupos Amerindios de
—
& mtDNA en Poblaciones Aborigenes chilenas
Atacamefio
Pehuenche "
Mapuche

Haplogrupo A D
Haplogrupo B .

o Haplogrupo C .

o
Haplogrupo D .
s o No amerindio .

Yamana

Kawesqar

Moraga, 2000; De Saint Pierre, 2009, Moraga, 2010.
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... y el cromosoma Y que cuenta respecto a nuestros ancestros paternos...

o Haplotipos de Cromosoma Y.
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Haplotipos Amerindios

oMz | 1
Y-Chromosome Phylo_genetic Tree M45 ) |‘
R v v "% '-.— R i;' ‘
R [ e | - —
1 ‘:
1 |
9
2 w12 r20s, 87
Haplotipos Amerindios
AYMARA /o ATACAMENOS
- NO
Amerindio Amerindio PEHUENCHE
Santiago | 27% | 73 % ‘
HUILLICHE /
MAPUCHE
B o3 o) . N
|:| Q (M242) ‘
B r o)
KAWESKAR YAMANAS

. No Amerindio ‘

Michelle de Saint Pierre, manuscrito en preparacién
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HAPLOTIPOS del Cromosoma Y

NO AMERINDIOS

Espafiol Africano  Asiatico
Poblacién % N.A. R-M207 DE-YAP K-M9 F-M89
AYMARA 0 0 0 0 0
ATACAMENO 29,8 1(4,2%) 1(4,2%) 3 (8,3%) 1(4,2%)
PEHUENCHE 14,4 2 (6,9%) 1(3,4%) 0 1(3,4%)
MAPUCHE 20 3(20%) 0 0 0
HUILLICHE 16 4 (16%) 0 0 0
KAWESKAR 80 2 (40%) 0 0 2 (40%)
YAMANA 80 3 (60%) 0 0 1(20%)

Michelle de Saint Pierre, manuscrito en preparacién

... en conclusion podemos decir que nuestra poblacién es ...

NUCLEAR
AUTOSOMICO Amerindio NO Amerindio
Santiago 43 % 57 %
mtDNA
Materno Amerindio NO Amerindio
Santiago 84 % 16 %
Cromosoma Y
Paterno Amerindio NO Amerindio
Santiago 27 % 73 %
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Si no hay MUTACION

El equilibrio genético Sino hay SELECCION
N Si la poblacién es INFINITA (NO DERIVA)
de Hardy-Weinberg i hay PANMIXIA

Si no hay MIGRACIONES
. ren Si la herencia es MENDELIANA
Deriva Genética

Se denomina Deriva Genética a fluctuaciones de las frecuencias
génicas a través de las generaciones, en poblaciones de tamaiio
finito, producidas por el simple azar.

La deriva es independiente del genotipo y tendra el mismo
efecto para cualquier genotipo.

Se la considera como un factor que reduce la variabilidad
genética. Su efecto depende del tamario poblacional efectivo.

iLa deriva genética afecta la frecuencia
de los alelos en todo el genoma a la vez!

Efecto de la deriva sobre la pérdida/fijacién de
alelos y disminucion de la variabilidad.
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Los efectos de la deriva sobre la variabilidad genética

ISLA DE PASCUA

Deriva Genética
COLONIZACION DE LA POLINESIA

)
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Efecto fundador
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Deriva Genética

Cuello de botella poblacional.

"Generation™ 1 "Generation" 2 “Generation™3 "Generalion™ 4

Bottleneck

Draw o
0 w073
3 Jd Reduced
49

genetic
variation 09

Poblacion de la Isla de Pascua 1868 a 1886
Total Referencias
Ano Poblacién (Ver Apéndice)
1868 900 Roussel 1869: 324
1870 600 Gana 1870: 109
1871 275 Jaussen 1871
168 Jaussen n.d.
1875 200 Lopez 1876: 80
1877 Pinart 1878a <—
1882 150 Geiseler 1883: 19
1884 160 H.M.S. “Constance”
1886 155 Thomson 1891: 461
Cuello de botella poblacional
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SECUENCIAS DE D-LOOP MITOCONDRIAL EN POBLACION
ABORIGEN CHILENA, Y EN ISLA DE PASCUA
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Total : 24 individuos

23 de los 24 individuos tienen el
mismo haplotipo mitocondrial

SECUENCIAS DE D-LOOP MITOCONDRIAL DE ISLA DE PASCUA

Anderson

PAPUA.N.G ta

INDONESIO

[~ AMERIND-1

L AMERIND-2

SAMOA
PAPUAN.G tb
PAPUAN.G tb
PASCUA-2 ( 1 ind)
SAMOA

PASCUA-1 (23 ind)

SAMOA

E INDONESIO
AMERINDIO

AMERINDIO

AMERINDIO

23 de los 24 individuos tienen el
mismo haplotipo mitocondrial
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