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Resumen

Colombia presenta una amplia gama de etnias amerindias, sin embargo, es preocupante la escasa y fragmentada
informacion genética que se tiene de ellas. Comprender su estructura genética y niveles de flujo génico es urgente
para inferir las relaciones filogenéticas, origen y procesos de mestizaje ocurridos a través del tiempo. En el presente
estudio, utilizando marcadores ligados al cromosoma Y (Y-STR, Y-SNP) se analizaron 204 amerindios del occidente
colombiano (131 procesados en este trabajo y 73 con datos tomados de la literatura) pertenecientes a las etnias
Nasa (Péaez), Coyaima, Pijao, Pastos, Awakuaiker, Embera duma, Coconuco, Guambiano (Misak), Embera chami y
Yanaconas. El haplogrupo Qla2alal*-M3 presento la mayor frecuencia en las etnias estudiadas (58% en promedio).
Con la excepcion de Pijaos y Yanaconas (frecuencias del 17% y 40%, respectivamente), los haplogrupos de origen
amerindio Qla2alal*-M3y Qla2*-M346 (M242, xM3), analizados en conjunto, fueron los mas frecuentes (68% en
promedio), alcanzando valores superiores al 80% en los Emberas, Guambianos y Awa. Los haplogrupos para linaje
europeo presentaron una frecuencia promedio del 15%, mientras los africanos 6% y de otras procedencias (J, I, F, T
y G) 11%. Fue observado un conjunto de alelos Y-STRs en proceso de fijacion en estas comunidades y una estructura
genética significativa (R,= 0.15129), mostrando a los Pastos aislados de los demas grupos indigenas, sugiriendo
una procedencia migratoria diferente y la posible influencia de la orografia andina en el flujo génico indigena.
El presente trabajo hace una contribucion importante al esclarecimiento de la estructura genética amerindia del
occidente colombiano. © 2017. Acad. Colomb. Cienc. Ex. Fis. Nat.
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Genetic Structure of Indigenous Groups in West Colombia by Using Y-Chromosome Markers.
Abstract

Colombia has a wide range of Amerindian ethnicities. However, there is a scarce and fragmented genetic information
on them. Therefore, is urgent, understanding their genetic structure and gene flow to infer their phylogenetic
relationships, their origin and mixing processes occurring over time. In the present study, using markers linked to Y
chromosome (Y-STR and Y-SNP) were analyzed 204 indigenous from western Colombia (131 processed in this work
and 73 with data taken from literature) belonging to the ethnic Nasa (Paez), Coyaima, Pijao, Pastos, Awakuaiker,
Embera duma, Coconuco, Guambiano (Misak), Embera chami and Yanaconas. The haplogroup Qla2alal * -M3
had the highest frequency in the populations studied (58% on average). With the exception of Pijaos and Yanaconas
(frequencies of 17% and 40%, respectively), the haplogroups of Amerindian origin Qla2alal*-M3 y Qla2*-M346
(M242, xM3), analyzed together, were the most frequent (68% on average), reaching values higher than 80% in the
Emberas, Guambianos and Awa. Haplogroups for European lineage presented an average frequency of 15%, while
African 6% and other sources (J, I, F, T and G) 11%. It was observed a set of alleles Y-STRs in fixation process in
these communities and a significant genetic structure (R, =0.15129) emerged, showing that Pastos are isolated from
other indigenous groups, suggesting a different migratory origin and a possible influence of Andean orography on
the indigenous gene flow. This work makes an important contribution to the understanding of the genetic structure
of Amerindian populations in western Colombia. © 2017. Acad. Colomb. Cienc. Ex. Fis. Nat.
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Introduccién

Colombia posee una enorme diversidad étnica representada
en 87 pueblos indigenas con cerca de 21 estirpes lingiiis-
ticas (13 familias lingiiisticas y 8 lenguas aisladas), mas
del 36% habitando el occidente colombiano (Arango &
Sanchez, 2004 y Departamento Administrativo Nacional
de Estadistica, 2007). A pesar de esta amplia gama de
etnias amerindias, es preocupante la escasa y fragmentada
informacion sobre su origen, ademas del desconocimiento
de las relaciones filogenéticas entre los diferentes grupos.
Si se toma en consideracion que algunas de estas etnias se
encuentran involucradas en procesos de mestizaje debido a
desplazamientos de sus territorios ancestrales y la falta de
conservacion de su identidad cultural. En consecuencia, es
necesario generar nuevo conocimiento sobre la diversidad y
estructura genética de los pueblos indigenas de Colombia.

La informacion bioldgica sobre estos grupos étnicos
sera muy importante, no solo para explicar la estructura y
diversidad genética de la poblacion indigena colombiana,
sino también para contribuir a esclarecer la dinamica del
poblamiento de Colombia y Suramérica, puesto que, Colom-
bia por su cercania al istmo de Panama, tuvo que ver con
eventos migratorios y con el flujo genético ocurrido en este
subcontinente (Barrantes, et al., 1990).

Esta diversidad se puede caracterizar mediante la utili-
zacion de marcadores moleculares, con los cuales es posible
obtener patrones bioldgicos que ayuden en la construccion
de la estructura genética, en la identificacion de las posibles
rutas migratorias y en el reconocimiento de las dinamicas
poblacionales humanas tales como cuellos de botella y
deriva génica, entre otros (Sun, et al., 2003).

Los marcadores genéticos en la region no recombinante
del cromosoma Y (NRY), al producir un perfil haploide sin
recombinacion y transmitirse de padres a hijos varones,
permiten observar el legado genético paterno preservado
en la especie humana que persiste hoy en dia (Gomez, et
al.,2008).

Dentro de estos marcadores, los polimorfismos de un
solo nucledtido en el cromosoma Y (Y-SNP) hacen posible
la identificacion de grupos monofiléticos, pues su lenta tasa
de mutacion (10" mutaciones por generacion) permite definir
cada evento mutacional como Unico y, en consecuencia, una
mutacion en el mismo punto del ADN seria un evento raro
en una poblacion (Aitken, et al., 2004). De esta manera, un
conjunto de marcadores Y-SNPs pueden clasificar muestras
humanas en haplogrupos, es decir, los linajes NRY defini-
dos por polimorfismos binarios. Entre los grupos indigenas
colombianos en general predomina el haplogrupo Q-M3,
seguido del haplogrupo Q-M346 (Criollo-Rayo, 2012;
Roewer, etal.,2013; Braga, 2015 y Xavier, etal., 2015), con
trazas de Q-M19 en Ticunas y de P-M45, Q-M19 y C-M217
en Wayuus (Bortolini, et al., 2003 y Zegura, et al., 2004).

Otro tipo de marcadores en el cromosoma Y son los
microsatélites (Y-STR), cuya tasa de mutacion (3,17x107
mutaciones por generacion), mayor que la de los Y-SNPs
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(Kayser, et al., 2000), los torna muy utiles en investiga-
cién, considerado su alto poder de discriminacion, variacion
poblacional y facilidad de obtencion y analisis. Ademas, por
estar localizados en NRY, permiten reconstruir haplotipos
gue pueden ser rastreados a través de diferentes generaciones.

Dada la baja tasa de mutacion en Y-SNP, se espera que
los haplogrupos revelados sean grupos de cromosomas rela-
cionados por descendencia, con un antepasado comun; por
el contario, los haplotipos definidos por Y-STR, al poseer
una mayor tasa de mutacion, pueden ser idénticos por des-
cendencia o por estado, pudiendo presentar homoplasias
(Diaz, 2010). En consecuencia, los haplogrupos al definir
afinidad poblacional y los haplotipos al identificar patrones
de diversidad dentro de grupos homogéneos, hacen de estos
marcadores unas herramientas muy utiles en el estudio de
poblaciones particularmente aisladas, étnicamente definidas
y con tamafios efectivos pequefios como las etnias indigenas.

No obstante, a pesar de los estudios de diversidad genética
encaminados a establecer frecuencias alélicas y haplotipicas
de RFLPs en ADNmt y STRs en autosomas y el cromosoma
Y para comunidades indigenas del occidente colombiano
(Ronddn, et al., 1999; Mesa, et al., 2000; Keyeux, et al.,
2002; Rodas, et al., 2003; Carvajal-Carmona, et al., 2000 y
Franco, 2016), el conocimiento sobre la estructura genética
de las poblaciones amerindias en esta region sigue siendo
escaso y fragmentado, dificultando la definicion de patrones
integrales de relacion filogenética entre las comunidades
indigenas de esta region.

Con el objetivo de caracterizar la diversidad del cromo-
soma Y en las poblaciones indigenas del occidente colom-
biano y teniendo en cuenta las caracteristicas mencionadas
para los Y-SNP y Y-STR, el presente estudio utiliza estos
marcadores moleculares para incrementar la informacion
genética patrilineal indigena en el Occidente de Colombia,
dada la importancia del corredor andino en el poblamiento
de Sudamérica, con lo que se logré reconocer sesgos de
aparecamiento en la poblacion indigena mezclada.

En consecuencia, esta investigacion hace una contri-
bucion importante a la resolucién de preguntas sobre cdmo
esta configurada la estructura genética y las relaciones filoge-
néticas entre los grupos indigenas del occidente colombiano,
y cuales son los posibles factores que influencian el flujo
génico entre estos grupos humanos.

Materiales y métodos

Caracterizacion de la muestra. Fueron obtenidos 5 mL de
sangre periférica de 131 hombres mayores de edad en buen
estado de salud y en pleno uso de razén que voluntariamente
decidieron participar en el presente estudio, sin parentesco
entre ellos hasta la tercera generacion, pertenecientes a seis
comunidades indigenas en siete resguardos del occidente
de Colombia, (Figura 1). A saber, 10 fueron Awakwaiker de
Ricaurte-Narifo, 19 Coyaima de Planadas-Tolima, 12 Pijaos
de El Guamo (La Luisa)-Tolima, 11 Embera duma de Bahia
Solano-Chocd, 30 Nasa (Paez) de Caldono-Cauca, 36 Nasa
(Paez) de Jambalo-Cauca y 13 Pastos de Cérdoba-Narifio.
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Roewer et al. 2013y
Xavier et al. 2015

Figura 1. Ubicacion geografica de los centros de recoleccion de
las muestras indigenas. (1) Embera chami, Segovia — Antioquia.
(2) Embera duma, Bahia Solano — Chocd. (3) Pijao, El Guamo
— Tolima. (4) Coyaima, Planadas — Tolima. (5) Nasa, Caldono —
Cauca. (6) Nasa, Jambal6é — Cauca. (7) Nasa, Popayan — Cauca. (8)
Coconuco, Puracé — Cauca. (9) Guambiano, Silvia — Cauca. (10)
Yanacona, La Vega — Cauca. (11) Awakwaiker, Ricaurte — Narifio.
(12) Pastos, Cordoba — Nariflo.

El presente estudio se rigio por la resolucion 8340 de
1993 del Ministerio de la Proteccion Social y contd con el
aval del Comité Institucional de Revision de Etica Humana
(CIREH) de la Facultad de Salud de la Universidad del Valle,
protegiendo la confidencialidad de los participantes. Todas
las muestras se obtuvieron con consentimiento informado y
firmado por cada participante, asi como por el gobernador de
cada cabildo indigena.

Las muestras de sangre periférica fueron almacenadas
a 4 °C con las respectivas medidas de bioseguridad. El
ADN fue extraido utilizando el método de precipitacion
salina, “salting out™, (Miller, et al., 1988), cuantificado
por espectrofotometria en un equipo NanoDrop 2000™ y
almacenado a -20 °C.

Obtencion de datos moleculares Y-SNP e Y-STR. Los
datos moleculares utilizados en el presente estudio provienen
de dos fuentes: los obtenidos directamente en nuestro labora-
torio mediante el muestreo de 131 individuos Yy los resultados
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de 73 individuos tomados de la literatura, los cuales fueron
comparables debido a la metodologia de obtencion de datos
Y-SNPy Y-STR.

Los Y-STR en las muestras Nasa (Caldono y Jambalo)
y Pastos (Cordoba) se obtuvieron utilizando la bateria
AmpFSTR® Yfiler™ (Applied biosystems). Esta permite
amplificar los loci DY S456, DYS389IL, DY S390, DYS389I1,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391, DY S439,
DYS635, DYS392, Y-GATA-H4, DYS437, DYS438 y
DYS448 en una sola reaccion de PCR (Pontes, et al., 2006),
la cual se ejecutd en un termociclador Veriti®, los fragmentos
obtenidos fueron separados mediante electroforesis capilar
en un analizador genético 3130 (Applied biosystems). La
asignacion alélica se hizo con el software GeneMapper™ V
3.2, comparando el peso de cada fragmento con su respectiva
escalera alélica.

Los Y-STR de las muestras Awakwaiker (Ricaurte),
Coyaima (Planadas), Pijao (El Guamo-La Luisa) y Embera
duma (Bahia Solano) se tomaron de un estudio previo reali-
zado en nuestro laboratorio (Rondén, 2009).

Los haplogrupos Y-cromosdmicos se obtuvieron al ana-
lizar 8 Y-SNP definidos por el Y Chromosome Consortium
(YCC), (Karafet, et al., 2008) que tipifica los principales
linajes indigenas: Q-M242, Qla2alal-M3, Qla2alala-M19,
Qla2alalb-M194, Qla2alalc-M199-P292, Qla2alale-SA01
del haplogrupo Q y C-M130 del haplogrupo C (ISOGG,
2015). La tipificacion de los Y-SNPs se llevo a cabo en las
muestras Nasa (Caldono y Jambalo), Pastos (Cordoba),
Awakwaiker (Ricaurte), Coyaima (Planadas), Pijao (EI
Guamo-La Luisa) y Embera duma (Bahia Solano) mediante
minisecuenciacion, utilizando la bateria ABI PRISM®
SNaPshot™ Multiplex System (Applied Biosystems) con
los cebadores disefiados por Geppert y colaboradores (2011).

También se utilizaron datos Y-STR obtenidos con Y-filer
y datos Y-SNP producto de minisecuenciacion de 26 hom-
bres Embera-Chami de Segovia-Antioquia, 20 Guambianos
(Misak) de Silvia-Cauca, 9 Coconucos de Puracé-Cauca, 12
Nasa (Paez) de Popayan-Cauca, 1 Pasto de Cérdoba-Narifio
y 5 Yanaconas de La Vega-Cauca reportados en articulos ya
publicados de comunidades indigenas colombianas (Roewer,
et al., 2013; Xavier, et al., 2015), (Figura 1), los datos de
referencia y los del presente estudio son complementarios
y comparables.

Andlisis estadistico. A las muestras negativas para haplo-
grupos amerindios se les infirid el haplogrupo a partir de
sus haplotipos usando el programa YPredictor version 1.5.0
(http://www.predictor.yADN.ru/), posteriormente se determi-
naron sus porcentajes con respecto a las muestras positivas.

La estructura genética de las muestras positivas para
haplogrupos amerindios fue calculada a partir de la matriz
de datos de microsatélites con el programa Arlequin version
3.5.1.2 (Excoffier y Lischer, 2010), usando una AMOVA
con estadisticos Rst, y un analisis de coordenadas principales
(PCoA) a partir de las distancias genéticas corregidas de Nei
empleando el programa GenAlEx version 6.501 (Peakall
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& Smouse, 2012). Adicionalmente, se infirid la estructura
genética espacial con el programa Geneland implementado
en R (R Core Team, 2015), utilizando la matriz Y-STR en
combinacion con las coordenadas geograficas del lugar de
nacimiento de cada individuo.

Las relaciones filogenéticas se exploraron con redes de
expansion minima a partir de los haplotipos Y-STR con el
programa Network version 4.6.1.3 (Bandelt, et al., 1999),
empleando el algoritmo de union promedio (Median-Joining)
y ponderandolo con la tasa de mutacion de cada Y-STR.
Ademas, se construyeron arboles de inferencia filogenética
con el algoritmo Neighbor Joining (NJ) en el programa
MEGA version 6.0 (Tamura, et al., 2013), utilizando como
matriz de distancias los valores pareados R

Finalmente, la correlacion de matrices se evalud con la
prueba de Mantel en el programa R version 3.1.2 (R Core
Team, 2015), definiendo la matriz de distancias genéticas
como los valores pareados de R, linearizados de Slatkin en
base a los Y-STRs, la matriz de distancias lingliisticas segin
la propuesta de Dow y Karunaratna en el 2006 e informa-
cion cladistica disponible (Vidal, 2011; Lewis, et al., 2014),
asi como la matriz de distancias geograficas con base en la
longitud lineal en Km entre los puntos de muestreo.

Resultados

Diversidad haplogrupal en el cromosoma Y. En las pobla-
ciones indigenas muestreadas en el presente estudio fueron
observados los haplogrupos Qla2alal*-M3 y Qla2*-M346
(M242, xM3), los cuales son los generalmente reportados
como los mas abundantes entre la poblacion indigena (Tabla
1S, https://www.raccefyn.co/index.php/raccefyn/article/
downloadSuppFile/476/2148). Los otros haplogrupos corres-
pondieron a linajes de origen europeo (R), Africano (E) y
otros como J, I, F, T y G. La muestra Pijao fue, en términos
absolutos, la mas pobre en linajes amerindios, seguida de
Yanaconas y Coyaima, mientras que las muestras Nasa
(Jambal6 y Caldono), Emberas y Awa presentaron el mayor
numero de haplogrupos amerindios (Tabla 1).

Cuando se sumaron los resultados de las muestras
colectadas en el presente estudio con los reportados en la
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literatura para el occidente colombiano (Roewer, et al.,
2013; Xavier, et al., 2015), se observo que en la mayoria de
los grupos indigenas estudiados se presentan porcentajes de
haplogrupos no amerindios inferiores al 23%. En este analisis
se destacan los Embera chami, con solo 8% de haplogrupos
no amerindios, mientras que en el otro extremo se ubican
los Pijao y Yanaconas, con el 83% y 60%, respectivamente
(Figura 2).

No se detectaron en ninguna de las poblaciones anali-
zadas los haplogrupos Qla2alala-M19, Qla2alalb-M194,
Qla2alalc-M199-P292, Qla2alale-SA01 ni C-M130
(Figura 2).

Diversidad genética patrilineal indigena. La distribu-
cion de las frecuencias alélicas de las 8 poblaciones amerin-
dias del occidente colombiano es mostrada (Tabla 2S, https://
www.raccefyn.co/index.php/raccefyn/article/download
SuppFile/476/2149). El microsatélite con el mayor numero
de alelos fue DYS385a/b, los Y-STRs DYS19 y DY S437
fueron los de menor numero de alelos. La heterocigosidad
esperada promedio mas baja fue la del DYS635 (0,231),
el cual llego6 a valores de cero en las comunidades Embera
duma y Coconuco, otros marcadores que de modo similar
presentaron heterocigosidades bajas fueron DY S438 (0,238),
DYS19 (0,270), DYS437 (0,275) y DYS392 (0,399) y la
heterocigosidad mas alta fue DYS456 (0,717), valor que no
varié mucho entre las etnias (s.d. 0,035) (Tabla 3S, https://
www.raccefyn.co/index.php/raccefyn/article/download
SuppFile/476/2150).

Entre las muestras del presente estudio, la poblacion de
Pastos presentd dos haplotipos del haplogrupo Qla2alal*-
M3 con duplicaciones del Y-STR DY S448. A objeto de pro-
cesar los datos en los programas estadisticos, estos alelos se
tomaron como perdidos.

Adicionalmente, fueron observados los siguientes alelos
privados: en Pastos el alelo 20 de DYS38911, en Awakuaiker
el 14 de DYS439 y el 19 de DYS458, en Embera duma el
9 de DYS391, en Guambianos el 21 de DYS635, el 12 de
DYS392y9de DYS438, en Coyaimas el 24 de DYS635 y se
destacan los Nasa con seis alelos privados, DY S456 alelo 11
y 13, DYS390 alelo 21, DY S458 alelo 13, DYS393 alelo 11

Tabla 1. Valores absolutos de los haplogrupos Y cromosdmicos en las muestras del presente estudio.

Etnia Poblacion Q-M3* Q-M346* R** E** Otros**
Nasa Jambalo 30 0 3 0 3
Caldono 26 0 2 2 0
Pastos Cordoba 8 0 2 1 2
Awakuaiker Ricaurte 8 0 1 0 1
Embera duma Bahia Solano 9 0 0 1 1
Coyaima Planadas 7 6 3 2 1
Pijao El Guamo 1 1 5 1 4

*Los haplogrupos Qla2alal*-M3 (Q-M3) y Qla2*-M346 (xM3) (Q-M242) se detectaron a través de Y-SNPs. **Los haplogrupos R, E y otros fueron

predichos a partir de sus haplotipos Y-STRs.
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Figura 2. Porcentaje de haplogrupos Y-cromosémicos en los
indigenas del occidente colombiano analizados. Los datos de
Yanaconas (Yan, n=5), Emberd chami (Ech, n=26), Coconuco
(Coc, n=9) y Guambianos (Gua, n=20), doce datos de Nasa (Nas,
n=78) y uno dato de Pastos (Pas, n=14) se tomaron de Roewer, et
al. (2013) y Xavier, et al. (2015). 66 datos Nasa, 13 Pastos y las
poblaciones Awakuaiker (Awa, n=13), Embera-duma (Ebm, n=11),
Pijao (Pij, n=12) y Coyaima (Coy, n=19), son datos del presente
estudio. En la grafica los etnias estan ordenadas de norte a sur.

y DY S448 alelo 23 (Tabla 2S). Las muestras Yanaconas con
origen amerindio no fueron analizadas, pues presentaron un
nimero muy bajo de individuos como para ser significativos
estadisticamente.

Estructura poblacional indigena. Para evaluar la
estructura poblacional se propusieron tres hipotesis, en las
cuales se agrupaban las poblaciones de muestras en base a
su asignacion (1) étnica, (2) lingiiistica y (3) departamental.
Cuando se analiz6 la variacion a través de AMOVA basada
en la variacion de los tamafios alélicos, se observé un
mayor porcentaje de variacion entre grupos cuando se uso
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la hipotesis 1 (10,8%), no obstante, ninguno de los valores
R, fue significativo, sin embargo, cuando se calcularon los
valores de R (0,15129) si fueron significativos (resultados
no mostrados).

En cuanto a los valores pareados de R, estos presentan
en general un nivel bajo de estructura. Sin embargo, solo
algunos son significativos. Asi, los Awakwaiker, Coconuco y
Guambiano no presentan diferencias significativas entre ellos;
de modo similar, Emberd duma, Guambiano y Coyaima;
finalmente, Emberd chami no presenta diferencias con
Guambiano; ni los Nasa con Embera duma. De esta forma,
Pastos es el tnico grupo en presentar diferencias significati-
vas con todos los otros grupos indigenas analizados (Tabla 2).

A través de un modelo de frecuencias alélicas no corre-
lacionadas (Tabla 4S, https://www.raccefyn.co/index.php/
raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2151), se observo
en el analisis espacial bayesiano que las muestras se dividen
en un nimero K de poblaciones igual a dos, (Figura 3A),
valor que presentd el mayor indice de densidad de iteraciones
de cadenas de Makornikov — Monte Carlo (MCMC). En esta
division, las muestras Pastos conformaron un grupo aparte
de las demas muestras, (Figuras 3B y 3C), confirmando los
resultados presentados en la tabla 2.

A partir de las distancias corregidas de Nei entre los
grupos étnicos, se elabord un analisis de coordenadas prin-
cipales (PCoA), en el cual se visualiza la formacion de
un grupo conformado por Awakwaiker, Coyaima, Nasa y
Embera duma, y otro por Guambiano, Coconuco y Embera
chami, la poblacion de Pastos se encuentra aislada. Las dos
coordenadas de esta grafica explican el 73,19% de la varia-
cion genética (Figura 4).

El arbol NJ inferido a partir de la matriz de R parea-
dos, presenta a Emberda duma en la parte central de la
gréfica en donde se agrupan con Coyaima y Nasa, Embera
duma también se relaciona con otro grupo conformado por
dos ramas, una con Awakuaiker y Coconuco y otra con
Guambiano y Emberd chami; los Pastos, por su parte, se
sitan a una distancia mayor del grupo descrito, concordando
con los andlisis anteriores (Figura 5).

Tabla 2. Matriz de valores R pareados y sus valores p con grupos por etnias.

Ry, Nas Emb Ech Awa Gua Coc Pas Coy
p-valor

Nas & 0,01808 0,18092 0,14167 0,12383 0,23185 0,12485 0,05045
Emb 0,26+0,06 * 0,10031 0,11013 0,01679 0,19800 0,21930 0,03864
Ech 0,00+£0,00 0,04-+0,02 & 0,19098 0,03813 0,18791 0,34733 0,20125
Awa 0,00+0,00 0,05+0,02 0,00+0,00 * 0,07355 0,06783 0,27542 0,16027
Gua 0,00+£0,00 0,33£0,05 0,09+0,03 0,11+0,02 & 0,07443 0,27052 0,08410
Coc 0,00+0,00 0,01£0,01 0,00+£0,00 0,14+0,02 0,15+0,03 * 0,36115 0,19626
Pas 0,01+0,01 0,00+0,00 0,00+0,00 0,00+£0,00 0,00+£0,00 0,00+£0,00 & 0,25466
Coy 0,01£0,01 0,14+0,02 0,00+£0,00 0,03+0,02 0,09+0,03 0,02+0,01 0,00+£0,00 *

Nas = Nasa, Pas = Pastos, Awa = Awakwaiker, Emb = Embera duma, Coy = Coyaima, Gua = Guambiano, Coc = Coconuco y Ech = Embera chami.
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Figura 3. Agrupamiento espacial bayesiano de muestras con haplotipo amerindio. A) Mapa orografico de Colombia con la ubicacion de
grupos indigenas: Nasa (rojo), Pastos (negro), Awakwaiker (rosa), Emberd duma (amarillo), Coyaima (verde), Pijao (Gris), Guambiano
(violeta), Coconuco (azul) y Embera chami (blanco). B) Diagrama de Voronoi, donde cada punto representa el lugar de nacimiento de
cada indigena analizado en el occidente de Colombia, algunos puntos pueden superponerse. C) Grafica de densidad de probabilidad contra
numero poblaciones por el método Makornikov — Monte Carlo, it = iteraciones.
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Figura 4. Analisis de coordenadas principales (PCoA) de la
variacion genética (unbiased Nei distance) entre los grupos
étnicos. La coordenada 1 explica el 49,86% de la variacion, la
coordenada 2 el 23,33%, para un total de 73,19% de variacion
explicada. Nas = Nasa, Pas = Pastos, Awa = Awakuaiker, Emb
= Embera duma, Coy = Coyaima, Gua = Guambiano, Coc =
Coconuco y Ech = Embera chami.

Al examinar la red expansion minima de las muestras con
haplogrupo Qla2alal*-M3, se puede observar que los indivi-
duos Pastos que portan una duplicacion del Y-STR DY S448
se separan del grupo central por cerca de seis mutaciones. Los

286

haplotipos de Embera chami se encuentra principalmente en
dos ramas, del mismo modo los Awakwaiker, pero al lado
opuesto de la grafica. Los Coconuco se muestran relaciona-
dos a los Guambianos, el resto de las etnias se encuentran
dispersos a lo largo de la red (Figura 1S, https://www.raccefyn.
co/index.php/raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2146).

La red de expansion minima de haplotipos con haplo-
grupo Qla2*-M346 (M242, xM3), muestra un evento de
expansion en los datos Guambianos, los haplotipos Coyaima
parecen estar mas relacionados con los Embera chami que
con los Guambianos (Figura 18S).

Correlacion de matrices de distancia. El test de Mantel
para correlacionar las distancias geograficas y genéticas dio
una correlacion de r = 0,154 con p-valor = 0,296, y entre las
distancias lingiiisticas y genéticas un r = 0,004878 y p-valor
= 0,445, por lo tanto, la estructura presente en las muestras
puede deberse a factores diferentes de los lingisticos o de la
geografia plana (sin considerar la orografia).

Discusion

El presente estudio obtuvo datos de 10 grupos indigenas,
sin embargo, dos de estos, los Pijaos y los Yanaconas, pre-
sentaron un numero absoluto muy bajo de hombres con
haplogrupo Y cromosémico amerindio, por lo cual no se
analizaron mas alla de su diversidad haplogrupal.

Composicién haplogrupal indigena. Las altas fre-
cuencias del haplogrupo Qla2alal*-M3 (antes Qla3a*),
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Figura 5. Arbol filogenético NJ a partir de una matriz R, en base
a Y-STRs entre los grupos étnicos.

evidencia el origen amerindio de las muestras poblacionales
en cuanto a la linea paterna se refiere (Tabla 1), pues este
haplogrupo es el principalmente hallado en nativos de
Sudamérica, comportamiento ya reportado (Roewer, et al.,
2013; Xavier, et al., 2015). Entre las muestras Coyaima
y Pijao siete individuos fueron positivos para Q-M242 y
negativos para Qla2alal-M3, estos individuos muy pro-
bablemente son Qla2*-M346 (antes Qla3*), puesto que
no se encontraron reportes de Q*-M242 en Sudamérica y
si de Qla2*-M346, ademas de existir un estudio previo en
Pijaos de los municipios de Coyaima y Ortega en Tolima
que reporta a Qla2alal*-M3 y Qla2*-M346 como los
unicos linajes del haplogrupo Q presentes en estas muestras
(Criollo-Rayo, 2012). Sin embargo, no se tiene confirma-
cion molecular, dado que el SNP M346 no formé parte de
los SNPs evaluados en el presente estudio, y por tanto nos
referimos a estos individuos como Qla2*-M346 (M242,
xM3). En las poblaciones del equipo de Roewer (2013)
si se presenta confirmacion molecular de Qla2*-M346
en Embera chami y Guambiano, siendo en este ultimo el
haplogrupo mas frecuente (Figura 2).

El origen asiatico en los indigenas de Colombia. Los
reportes de Qla2*-M346 en diversos grupos indigenas de
Colombia (Bortolini, et al., 2003, Roewer, et al., 2013,
Criollo-Rayo, 2012 y Braga, 2015), incluido el presente
estudio (Qla2*-M346 (M242, xM3)), México, Pert y
Bolivia (Sandoval, et al., 2012), apoyan la hipotesis del
origen asiatico en una sola migracion de la poblacion
amerindia con haplogrupo Q, sustentada por la presencia
de este haplogrupo en el sur de Siberia pero ausente en
poblaciones del este de Asia (Mongoles y Coreanos) y en
muy baja frecuencia en poblaciones del este de Europa
(Calmucos), segan Malyarchuk y colaboradores (2011).

En el presente estudio no se encontré6 cromosomas con
subhaplogrupos del Qla2alal-M3, los cuales estan asocia-
dos en bajas frecuencias a poblaciones andinas, especial-
mente en Pert, los Y-SNP M 194, M199 y P292 solo se han
reportado cada uno en un individuo (Battaglia, et al., 2013
y Geppert, et al., 2015), lo que podria explicar la escasa
probabilidad de encontrarlos en el presente estudio. E1 Y-SNP
SAO01 reportado en poblaciones andinas peruanas (Quechua
y Arawak) y bolivianas (Aymara) (Geppert, et al., 2015),
es posiblemente ocasionado por mutaciones muy recientes,
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por lo que su presencia podria estar restringida a localidades
mas australes; y puede que el Y-SNP M19 detectado en
indigenas colombianos Ticuna y Wayuu (Geppert, et al.,
2015), se encuentre asociado con poblaciones mas al oriente
de Colombia.

Tampoco se observd en el presente estudio el haplo-
grupo C-M130, por lo que la presencia C2*-M217 en los
indigenas Waonari y Kichwa de Ecuador, los Wayuu de la
frontera entre Colombia y Venezuela, y en las poblaciones
americanas Navajo y Apache Na-Dené (Zegura, et al., 2008;
Geppert, et al., 2011), sugeriria que pudo haber arribado
de forma independiente a estos sitios, lo que refuerza la
hipoétesis de una migracion maritima de este haplotipo hacia
las Américas.

Miscegenacion en las muestras indigenas. Haplogru-
pos no amerindios del cromosoma Y se observaron en
todas las etnias evaluadas, sin embargo, poblaciones con
pérdida total o parcial de la tradicion lingiistica como los
Pastos, Yanaconas y Pijaos, presentan un incremento en la
diversidad haplogrupal con cromosomas no amerindios
en mayor medida que aquellas poblaciones indigenas que
conservan su tradicion lingiiistica como los Nasa o Emberas
que presentan menos mezcla, en donde el aislamiento dismi-
nuye los niveles de diversidad y causa diferenciacion de las
poblaciones. La incursion de los haplogrupos no amerindios
en las comunidades indigenas puede deberse a la influencia
que tienen en el flujo génico los cascos urbanos asentados en
sus cercanias. Un ejemplo ya reportado de esta situacion es
el de la poblacion mestiza de Ibagué que presenta un flujo
génico con los Pijao (Rondoén, 2009), efecto que es menos
pronunciado en los Coyaimas.

Las poblaciones indigenas evaluadas presentaron por-
centajes variables, que van desde el 4% hasta el 20% de
cromosomas que no obedecen a los haplogrupos R o E (bajo
el predictor de haplogrupos), gran parte de estos se han
referenciado en estudios anteriores como haplogrupos J ¢ I
de origen euroasiatico en poblaciones Nasa, Pijao y Emberas.
Se piensa que estos cromosomas incursionaron junto con los
R1b en el arribo espafiol a las américas, puesto que en las
poblaciones espailolas ya se habia generado un contacto con
poblaciones de musulmanes, moros, judios y norafricanos
durante el medioevo europeo (Criollo-Rayo, 2012).

Estructura genética en el cromosoma Y. La fijacion
de determinados alelos en estas poblaciones puede ser oca-
sionada por la deriva génica, en donde los efectos de cuello
de botella y efectos de fundador configuran los diversos
linajes étnicos, convirtiendo estos alelos en marcadores
Y-cromosomicos amerindios en las poblaciones indigenas
colombianas en el occidente del pais. Esto como posible
consecuencia del pequefio tamafio de la poblacion fundadora
que colonizd el territorio colombiano y a la reduccién de la
poblacion indigena durante el contacto espafiol.

Es de tener en cuenta que la diversidad haplotipica de
todas las comunidades indigenas fue alta, desde 0,810 en
Coconucos hasta 1,0 en Embera duma, sin variar demasiado,
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lo cual podria ser efecto de tamafios muestrales pequefios.
Sin embargo, no es el caso para poblaciones como los
Nasa del presente estudio y los Embera chami Roewer,
et al., (2013), cuyas muestras fueron numerosas y aun asi
presentaron altas diversidades haplotipicas, indicando que
las diferencias en el tamafio muestral presentan un efecto
bajo en los resultados.

Laprueba de AMOVA muestra un nivel bajo de subestruc-
tura genética, indicando gran flujo génico entre poblaciones
indigenas, una posible consecuencia del colapso total de la
poblacién nativa por el contacto europeo, en donde muchos
grupos desaparecieron por completo y ocurrieron fusiones
de etnias ademas de la mezcla con no indigenas (Mulligan,
etal., 2004).

Todas las pruebas que intentan inferir el tipo de estructura
entre las etnias estudiadas (Tabla 2) (Figuras 3, 4 y 5) mues-
tran que los Pastos se encuentran aislados genéticamente de
los demas grupos analizados. Estas diferencias poblacionales
parecen no deberse a factores lingiiisticos o de distancia geo-
grafica plana (sin orografia), dado que la comparacion de
matrices no arrojo resultados significativos. Tanto en PCoA
como en NJ (Figuras 4 y 5) se forman dos grupos centrales, el
primero con Coyaima, Embera duma y Nasa, en otros trabajos
similares ya se habia reportado una cercania genética entre
Nasa y Pijaos y estos a su vez con los Embera katio (Criollo-
Rayo, 2012), el segundo grupo con Guambiano, Embera
chami y Coconuco, este grupo se encuentra mas alejado de la
costa Pacifica que el primero; La posicion de los Awakuaiker
cambia de acuerdo al tipo de analisis, en el PCoA estd asociado
con el primer grupo y en el NJ esta asociado con el segundo,
por lo que no se da en este punto una conclusion, pero es de
tener en cuenta que perteneciendo al segundo concuerda con
su cercania lingiistica con Coconuco y Guambiano.

Flujo de genes entre las comunidades del occidente.
Se observo una coincidencia entre el flujo génico (numero
efectivo de migrantes) con la orografia colombiana, lo
cual podria explicar las relaciones genéticas observadas
en este estudio (Figura 2S, https://www.raccefyn.co/
index.php/raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2147).
De esta forma, se evidencia una tendencia de norte a sur
en los nimeros efectivos de migrantes, destacando que el
flujo entre los Embera chami y los Embera duma es muy
bajo a pesar de estar ubicados en el norte del pais y de ser
comunidades linglisticamente cercanas, pues los dialectos
de la lengua embera son ubicados en la familia Choco; sin
embargo, entre sus posiciones geograficas se encuentran
las cordilleras occidental y central, que actuarian como
una barrera fisica del flujo génico. El hecho de que el flujo
génico de estas poblaciones se encuentre influenciado por
esta barrera geografica, es contrastante con las comunidades
indigenas amazonicas colombianas en el valle geografico,
en las cuales la exogamia lingtistica tiene un efecto mayor
en su flujo génico que la geografia (Braga, et al., 2012).

Los Embera duma se comunicarian con las poblacio-
nes Coyaima, Guambiano y Nasa por la costa Pacifica
para luego conectar con Tierradentro, los Embera chami
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conectarian con los Coyaima y Guambianos por el valle
entre las cordilleras Central y Oriental, resaltando que estas
poblaciones son las tnicas en presentas el haplogrupo
Qla2*-M346 (M242, xM3), sugiriendo que fue por esta via
su migracion hacia el sur. La comunicacion de Guambiano,
Coconuco y Awakwaiker, seria por las faldas de la cordillera
de los Andes del lado occidental, los Pastos estarian aislados
dado que se encuentra en el lado opuesto de la cordillera
andina, es decir, el oriental.

Este comportamiento de las comunidades indigenas
andinas, difiere del de las comunidades amazonicas del
Vaupés, en las cuales las uniones maritales se llevan a cabo
entre hablantes de lenguas indigenas distintas, incrementando
la diversidad genética a través de este particular flujo génico,
uno asimétrico, en el cual las mujeres son migrantes y los
hombres se asientan en su territorio (Braga, et al., 2012).

Redes de expansion minima. Al realizar el analisis de
redes de expansion minima por el algoritmo de union pro-
medio para los haplotipos del haplogrupo Qla2alal*-M3,
parte de la poblacion de Pastos, parte de Nasa y parte de
Embera chami se alejaron del grupo central en cerca de 6
pasos mutacionales; estos individuos portaban alelos privados
diferentes segun la etnia (Figura 1S), y se destacan los Pastos
con la duplicacion de DY S448, donde estas y otras diferen-
cias genéticas que los aislan de los demas grupos analizados,
pueden deberse a contactos precolombinos con grupos
indigenas fuera de Colombia, de lo cual existe referencia
histdrica, asociandolos al imperio Inca, dado que compartian
una frontera y estuvieron fuertemente influenciados por
estos (Kloosterman, 1997). Por lo tanto, el flujo génico, y
quizas el origen del grupo Pastos, no provenga del norte del
conti-nente sino del sur.

En la red de expansion minima de Q1a2*-M346 (M242,
xM3) se observo que los haplotipos Coyaima se relacionan
mas con los Embera chami que con los Guambianos (Figura
1S), consecuencia quizas del flujo génico direccionado de
norte a sur del que se hablé anteriormente.

Contraste del yADN con el mtADN. Finalmente, al
comparar los resultados de la diversidad haplogrupal del
cromosoma Y en estas poblaciones con los datos mito-
condriales sobre estas mismas en otros estudios, se observa
que el porcentaje de mitocondrias no amerindias es menor al
de cromosomas Y no amerindios, comparando cada pobla-
cién con su par, la excepcion a esta observacion seria con
los Embera duma en los que fue al contrario y a su vez
forma parte del grupo con influencia mitocondrial africana, a
saber, Awakuaiker, Pijao del Guamo (La Luisa), Coyaima de
Planadas y Embera duma (Rondén, 2009).

Con respecto a estos, sus contrapartes patrilineales
también presentan mezcla de origen africano, excepto
Awakuaiker. En los Nasa, Pastos, Embera chami y Guam-
biano, el ADN mitocondrial fue exclusivamente amerin-
dio (Tosse, 2014; Xavier, et al., 2015), en cambio sus
contrapartes cromosdmicas-Y presentaron mezcla, especial-
mente los Pastos. En Coconucos y Yanaconas hubo mezcla
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mitocondrial no amerindia, pero en porcentajes inferiores
al 6% (Xavier, et al., 2015), porcentaje mucho menor que
en su contraparte en el Y, con lo cual se podria concluir
que en la mayoria de las poblaciones indigenas analizadas
se presenta un sesgo de apareamiento, siendo éste mas
marcado en los Pijaos (Y amerindios 8%; mtADN amerindio
91%), comportamiento de los grupos indigenas americanos
previamente reportado (Rodas, et al., 2003; Novembre
& Ramachandran, 2011), la gran excepcion fueron los
Emberd duma (cromosoma Y amerindio 82%; mtADN
amerindio 79%).

El comportamiento migratorio de los linajes masculinos
puede diferir de los femeninos, por lo cual se esperaria
que al efectuar andlisis similares a los del presente estudio
en la herencia matrilineal de las muestras, el resultado de
las relaciones filogenéticas podria ser diferente al de su
contraparte patrilineal.

Conclusiones

El haplogrupo observado con mayor frecuencia (58% en
promedio) en la muestra estudiada fue el Qla2alal*-M3.
Exceptuando Pijao y Coyaima los demas grupos indigenas
presentaron en promedio una frecuencia inferior al 32% de
haplogrupos no amerindios.

Los centros urbanos cercanos influencian la composicion
Y-haplogrupal de los grupos indigenas, lo que podria haber
contribuido en el detrimento linglistico nativo en aquellas
comunidades con mayor grado de mezcla, nuevas inves-
tigaciones deben ser realizadas para su confirmacion.

Variantes alélicas Y-STRs se sugieren como representa-
tivas de los haplogrupos indigenas del occidente colombiano
para las muestras analizadas dado que en estos marcadores se
presenta baja diversidad génica.

Los grupos indigenas del occidente tienen una estructura
genética baja debido al flujo génico dado entre ellas, estando
los Pastos aislados de los demas grupos indigenas analizados.

La posibilidad que la estructura genética y el flujo
génico se encuentren regulados por la orografia en los grupos
indigenas del occidente colombiano debe considerarse en
futuras investigaciones. Los resultados aqui presentados
sugieren la posible accion de las cordilleras como barreras
fisicas al flujo de migrantes.

Los Pastos, aislados genéticamente de otros indigenas,
podrian estar relacionados con descendientes de los incas,
dado su contacto precolombino.

Finalmente, se confirma el sesgo de aparcamiento que
tiende a relacionar cromosomas Y no amerindios con ADN
mitocondrial amerindio en la parte mezclada de los grupos
indigenas analizados, excepto con Embera duma donde
ocurre lo contrario.
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Informacion suplementaria

Tabla 1S. Tabla de haplotipos de las poblaciones indigenas del
occidente colombiano con haplogrupo amerindio y coordenadas
de mapa del lugar de nacimiento aproximado de los mismos. Los
datos Y-STR en las poblaciones de Awakwaiker, Embera duma,
Pijao y Coyaima fueron tomados de Rodén (2009), sin embargo,
todos los datos Y-SNP y los datos Y-STR de los Nasa (Caldono y
Jambal0) y los Pastos pertenecen al presente estudio.Vea la tabla
1S en: https://www.raccefyn.co/index.php/raccefyn/article/download
SuppFile/476/2148

Tabla 2S. Frecuencias alélicas en haplotipos con haplogrupo
amerindio por etnias. Vea la tabla 2S en: https://www.raccefyn.co/
index.php/raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2149

Tabla 3S. Diversidad genética y haplotipica de los haplogrupos
amerindios por etnias. Vea la tabla 3S en: https://www.raccefyn.co/
index.php/raccefyn/article/downloadSupp File/476/2150

Tabla 4S. Parametros en el analisis espacial con el programa
Geneland. Vea la tabla 4S en: https://www.raccefyn.co/index.php/
raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2151

Figura 1S. Red de expansion minima por el algoritmo Media-
joining de los haplotipos A) con el haplogrupo Qla2alal*-M3 y
B) el haplogrupo Qla2*(xM3)-M346. Nas = nasa, Pas = pastos,
Awa = awakuaiker, Emb = embera duma, Coy = coyaima, Gua =
guambiano, Coc = coconuco y Ech = embera chami. Pesos basados
en latasa de mutacion de los Y-STR. Laflecha sefiala los linajes Pasto
con la duplicacion de DY S448. Vea la figura 1S en: https:/www.
raccefyn.co/index.php/raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2146
Figura 2S. Hipotesis sobre el flujo génico de las poblaciones
indigenas analizadas. Nas = nasa, Pas = pastos, Awa = awakuaiker,
Emb = embera duma, Coy = coyaima, Gua = guambiano, Coc =
coconuco y Ech = embera chami. El grosor y color de las flechas
indican la direccion y el nivel del flujo génico. La posicion
geografica de las comunidades no esta a escala. Nm = niimero de
migrantes. Vea la figura 2S en: https://www.raccefyn.co/index.php/
raccefyn/article/downloadSuppFile/476/2147
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