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Polymorphisms of the human Y chromosome in populations from northern
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Resumen

Se evaluaron los loci Y-especificos DYS287, DYS199 y DYS390 en un total de 105 individuos, en cuatro
poblaciones del norte del Perd. Solo un individuo presento el linaje YAP*/C, de probable origen africano. La
frecuencia de cromosomas Y Amerindios, indicado por el linaje YAP /T, fue mayor en la poblacién Aguaruna
de Yamayakat (97%), disminuyendo en mestizos de Moche (73%), Santiago de Chuco (53%) y Trujillo
(33%); por otro lado, el grado de mestizaje fue mayor en las poblaciones nor-occidentales. Los haplétipos
mas frecuentes fueron YAP/C/24 en Trujillo (47%) y YAP/T/24 en Santiago de Chuco (23%). La diversidad
haplotipica en Santiago de Chuco (0,881) fue mayor que en Trujillo (0,752). Es de resaltar la considerable
proporcion de cromosomas Y Amerindios en las poblaciones peruanas a pesar de méas de 500 afios de
influencia hispanicay otras culturas.

Palabras clave: Cromosoma-Y, polimorfismos, microsatélite, haplotipo, Aguaruna, Pert.
Abstract

The non-recombination region of the human Y chromosome is a very informative genetic tool for unraveling
the history of human populations. 105 individuals from four northern populations of Peru, were genotyped for
three Y-specific loci: DYS287, DYS199 and DYS390. Only one individual carried the YAP*/C lineage, more
probably of African origin. The highest frequency of Amerindian Y chromosomes, represented by the YAP-/
T lineage, was found in the Aguaruna population of Yamayakat (97%), decreasing gradually in the mestizo
population of Moche (73%), Santiago de Chuco (53%) and Truijillo (33%); on the other hand, the admixture
level was higher in north-western populations. The most frequent haplotypes were YAP-/C/24 in Trujillo
(47%) and YAP/T/24 in Santiago de Chuco (23%). The haplotype diversity was higher in Santiago de Chuco
(0,881) than in Truijillo (0,752). It stands out in the proportions of Amerindian Y chromosomes within Peruvian
populations in spite of more than 500 years of influence of Hispanic and other cultures.

Keywords: Y-chromosome, polymorphisms, microsatellite, haplotype, Aguaruna, Peru.

Introduccion y la similaridad genética, el conocimiento de

La secuencia no-recombinante de ADN del
cromosoma Y viene proporcionando informa-
cién importante sobre diferentes aspectos bio-
I6gicos, poblacionales, de la historia del hom-
bre, su origen y como poblaron los continen-
tes. Debido a la forma de transmision de genes

L aboratorio de Biologia Molecular, Facultad de
Ciencias Bioldgicas, Universidad Nacional Pedro
Ruiz Gallo.

E-mail Nestor Carbajal: necc_bio@hotmail.com

2Unidad de Biologia Molecular del Instituto de
Medicina Tropical e Infectologia, Facultad de
Medicina, Universidad Nacional de Trujillo.

E-mail Luis A. Rodriguez: ladelfin@amauta.rcp.net.pe

las secuencias del cromosoma Y son comple-
mentarios con los andlisis del ADN
mitocondrial (Jobling y Tyler-Smith, 1995; San-
tos y Tyler-Smith, 1996; Hammer y Zegura,
1997; Ruiz-Linares, 1999; Underhill et al.,
2001).

En particular, la region no recombinante del
cromosoma Y (NRY) presenta caracteristicas
genéticas Unicas que no se encuentran en otras
secuencias del ADN nuclear, como son he-
rencia paternay falta de recombinacion génica
(Jobling y Tyler-Smith, 1995), facilitando las
interpretaciones del proceso evolutivo de las
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poblaciones humanas. Underhill et al. (2002)
analizando varias mutaciones en un nucleétido
(SNP) tipifican diez grupos de cromosoma'Y:
haplogrupos I-X. Mas recientemente y a par-
tir de 245 marcadores bialélicos, el Consorcio
del Cromosoma Y, reconstruye la filogenia del
hombre en 18 grupos linajes del cromosoma,
denominados con las letras de A-R (YCC, 2002)

El cromosoma Y presenta dos grupos de
marcadores moleculares: 1) polimorfismos de
ADN de eventos Unicos (UEPs), cuyas tasas
de mutaciones son lentas (107 por base por
generacion, Whitfield et al., 1995) y ocurren
generalmente una sola vez y 2) polimorfismos
recurrentes, cuyas tasas de mutaciones son
mas rapidas (10°-10* por locus por genera-
cién; Weber y Wong, 1993; Brinkmann et al.,
1998), apareciendo mas de una vez en la histo-
ria del hombre. Los primeros incluyen a los
polimorfismos de un nucleétido (SNPs) y los de
insercion/delecion (INDELS); entre los
polimorfismos recurrentes se usan con mayor
frecuencia las regiones repetitivas cortas dispues-
tas en tandem (STRs o microsatélites). En con-
junto, estos marcadores definen linajes evoluti-
vos del cromosoma Y identificables en pobla-
ciones humanas (Bradman y Thomas, 1998).

El elemento polimorfico Alu del cromosoma
Y es unainsercion de 300 pares de bases (pb),
mapeado en el locus DY S287 (Hammer, 1994)
que ocurrié aproximadamente hace 140000
afios en una poblacién africana. La distribu-
cion geografica de su frecuencia (YAP?) es
comparable con las rutas migratorias del Hom-
bre Moderno cuando sali6 de Africa, con al-
tas frecuencias en poblaciones del sur de Afri-
cay disminuyendo hacia el Norte y el resto de
continentes (Hammer, 1994; Hammer et al.,
1997). Unamutacion A - G del locus DYS271
ha sido identificada en sub-grupos de
cromosomas YAP* de poblaciones de la re-
gion Sub-Sahara de Africa (Seiestald et al.,
1994). Otros marcadores importantes para los
estudios de la evolucion del hombre pueden
ser consultados en Jobling y Tyler-Smith (1995),
Santos y Tyler-Smith, (1996), Hammer y
Zegura (1997), Underhill et al., (2001).
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Las poblaciones del continente Americano
también han sido analizadas para distintos
marcadores especificos del cromosoma Y. En
estudios iniciales, Pena et al., 1995 y Santos
et al. 1996, reportaron una alta frecuencia del
alelo de 186pb del microsatélite DYS19 en
poblaciones autdctonas de América del Sury
del Norte, y ligado al alelo all del sistema
alfoide. Estos hallazgos llevaron a los autores
proponer un Unico cromosoma Y amerindio
fundador para las poblaciones nativas de Amé-
rica. Por otro lado, Underhill et al. (1996) en-
cuentran que la mutacion C- T de locus
DYS199 esta presente Unicamente en pobla-
ciones nativas americanas y la ligada al
cromosoma de haplétipo 186pb/all. Un se-
gundo linaje fundador, menos frecuente, del
cromosoma Y ha sido propuesta en varios es-
tudios (Rodriguez-Delfin etal., 1997; Bianchi
et al., 1998; Santos et al., 1999; Ruiz-Linares
et al., 1999). Este linaje es definido por la
mutacion C - T del marcador M242, ligado al
alelo C de DYS199, se presenta en poblacio-
nes de América (Amerindias, NaDene) y Asia
(Mongolia) (Bortoloni etal., 2003). Inicialmen-
te, Tarazona-Santos y Santos, 2002, conside-
ran este haplogrupo como resultado del mes-
tizaje con grupos europeos y no como una se-
gunda linaje del cromosoma Y americano.

En el Peru, diversas poblaciones estan sien-
do estudiadas en base a marcadores de ADN
(Rodriguez-Delfin et al., 1997, 2001;
Tarazona-Santos et al., 2001; Delgado, 2002).
En el presente estudio se reportan los resulta-
dos del analisis de tres marcadores de ADN
especificos del cromosoma Y: DYS287,
DYS199 y DYS390, en poblaciones de las
regiones nor-occidental (Moche, Trujilloy San-
tiago de Chuco) y Nor-oriental (Yamayakat)
del Peru.

Materiales y métodos
Poblaciones

Un total de 105 varones pertenecientes a
cuatro poblaciones peruanas fueron analiza-
dos. Tres poblaciones se ubican en la region
nor-occidental, en los distritos costeros de
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Moche (30) y Trujillo (15) y el distrito andino
de Santiago de Chuco (30), del Departamento
La Libertad; en la region nor-oriental fue ana-
lizada la Comunidad Nativa de Yamayakat (30)
de la etnia Aguaruna, que se encuentra en el
Distrito de Imaza, Departamento Amazonas.

Individuos con rasgos fisicos autdctonos
fueron seleccionados para el presente estudio
y fueron excluidos aquellos con explicita as-
cendencia no nativa. Para las poblaciones de
Moche y Yamayakat fueron seleccionados
varones con al menos el apellido paterno ca-
racteristico de laonomaéstica Mochica-Chimd
y Jibaro, respectivamente. La pertenencia a
la zona fue verificada en todos los casos. Los
individuos no presentan aparentemente paren-
tesco por linea paterna.

De cada persona se obtuvieron 2-3 mL de
sangre periférica que fueron colectados en
tubos con EDTA. Cada participante fue pre-
viamente informado de los objetivos y proce-
dimientos del estudio.

Analisis del ADN

ElI ADN de los individuos se extrajo a par-
tir de células sanguineas usando Sarkosyl 1%
y Proteinasa K 100 mg/mL para la lisis celu-
lar, y acetato de amonio a 2,5 mM y etanol
absoluto frio para la precipitacién del ADN.
Las muestras fueron conservadas en T-E 10:1
a-4 °C.

Tres loci fueron analizados: 1) DY S287, con
sus alelos YAP* de 155 pb y YAP~ de 455 pb
(Hammer y Horai, 1995); 2) DYS199 0 mar-
cador M3, con sus alelos C y T de 201 pb
(Underhill etal., 1996) y 3) DY S390, con alelos
de 18 a 27 repeticiones del tetranucle6tido
TCTA, midiendo 191 pb — 227 pb, respectiva-
mente (Kayser et al., 1997). La secuencia
nucleotidica de los cebadores son: 1) DYS287:
5’-CAGGAGAAGATAGAGAGGATA-3’, 5'-
ACTGCTAAGAGGAGATTTGAT-3"; 2) DYS199:
5 -TAGTCAGTCTCCTCGGCAGCA-3’, 5'-
GGTACCAGCTCTTCCTAATTG-3’ (alelo C-es-
pecifico), 5-GGTACGAGCTCTTCCTAATTA-3’
(alelo T-especifico); 3) DYS390: 5-
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TATATTATACACATTGTTGCGC -3’;  5'-
TACAGTAAGATGACCACATTGC-3'.

La amplificacion del ADN se realiz6 por
PCR bajo las siguientes condiciones de reac-
cion; 1X buffer, 0,2 mM dNTPs (c/u) 1,5 mM
MgCl2, 0,5 uM cebadores (c/u), 0,5 U/tubo
Tag-DNA polimerasa, 0,1 uL. ADN gendmico.
Treinta ciclos fueron realizados por cada PCR.
Las condiciones de denaturacién y extension
fueron: 94 °C/30 seg. y 72 °C/60 seg., res-
pectivamente. Las condiciones de hibridacion
fueron: 45seg.a56°C,60°Cy61°C, paraDYS287,
DYS199y DYS390, respectivamente.

Los segmentos de ADN amplificados fue-
ron diferenciados por electroforesis, utilizan-
do geles de poliacrilamida al 4% (DY S287,
DYS199)y 8% (DYS390). Lacoloracion se rea-
liz con nitrato de plata 0,1% y el revelado con hi-
droxido de sodio 3% més formaldehido 0,5%.

Analisis de datos

Las frecuencias alélicas y haplotipicas fue-
ron obtenidas por conteo de los alelos y de sus
asociaciones en los individuos, respectivamen-
te. La diversidad haplotipica (h) fue calculada
usando la ecuacién de Nei:

h=n(1-Zp?)/n-1

donde «n» es el nUmero de cromosomas
utilizados y «p» es la frecuencia del i-avo
haplétipo.

Resultados
Alelos y Frecuencias

Latabla 1y las figuras 1, 2 y 3 presentan
las frecuencias y patrones electroforéticos de
cada marcador. De los 105 cromosomas Y
analizados solo uno fue YAP*, siendo proce-
dente de la poblacion de Santiago de Chuco.
El alelo T presentd su mayor frecuencia en la
poblacion de Yamayakat (97%) y disminuyé
progresivamente en las poblaciones de Moche
(73%), Santiago de Chuco (53%) y Trujillo
(33%). El microsatélite DY S390 fue utilizado
solo con las poblaciones de Trujillo y Santiago
de Chuco. Enambas, el alelo 24 de 215 pb fue
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Tabla 1. Frecuencia alélica de los loci DYS287, DYS199 y DYS390 del cromosoma Y en

poblaciones del norte del Peru

Marcadores Frecuencia alélica (%)
Yamayakat Moche Santiago de Trujillo
Chuco

n=30 n=30 n=30 n=15
DYS287
YAP- 100 100 96,7 100
YAP+ 0 0 33 0
DYS199
C 33 26,7 46,7 66,7
T 96,7 73,3 53,3 333
DYS390
20 - - 3,3 0
21 - - 10,0 13,3
22 - - 6,7 0
23 - - 26,7 26,7
24 - - 46,7 60,0
25 - - 6,6 0

el més frecuente (60% y 47%, respectivamen-
te), sequido del alelo 23 de 211 pb (27%).

Haplotipos y Diversidad

Al asociar los marcadores bialélicos
DYS287 y DYS199 se formaron tres linajes:
YAP-/C, YAP*/C y YAP/T. En la poblacién
de Santiago de Chuco se encontraron los tres
linajes, en las restantes solo se encontraron
los linajes YAP/C y YAP/T. Al considerar
los tres marcadores se obtuvieron 10
hapldtipos. Todos estuvieron presentes en la
poblacion de Santiago de Chuco; en la de
Trujillo se identificaron 5 haplotipos (Tabla 2).

— Alelo C

b — — — e = Alelo T

Figural. PCR especifico de alelo. Mutacion
C- Tenellocus DYS199. Tipificacion de diez
individuos. Los alelos tienen ~201 pb.
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El hapl6tipo YAP/C/24 fue el mas frecuente
en Trujillo (47%) y el segundo més frecuente
en Santiago de Chuco (20%) después del
haplétipo YAP/T/24 (23%).

La diversidad haplotipica (Tabla 2) en la
poblacion de Santiago de Chuco (0,881) fue
mayor que en la de Trujillo (0,752).

Mestizaje

Asumiendo que los linajes YAP/Cy YAP*/
C son de origen europeo y africano (Hammer
etal., 1997; Karfet et al. 1997), la proporcion
de genes no nativos en las poblaciones nor-
occidentales fue 67% en la poblacion de
Trujillo, 46% en Santiago de Chucoy 27% en
Moche; en la poblacion nor-oriental de
Yamayakat fue s6lo 3%.

Discusion

El linaje YAP*/C fue observado en baja
frecuencia en las poblaciones analizadas (1/
105 individuos), frecuencias similares han sido
encontradas en una poblacion andina del sur
del Pert (Rodriguez-Delfin et al., 2001) y otras
poblaciones sudamericanas (Karafet et al.,
1997; Carvajal-Carmona et al., 2000). En es-

tos casos la presencia de cromosomas YAP*/
C fue atribuida al mestizaje con descendien-

Rev. peru. biol. 12(3): 341- 348 (2005)
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Tabla 2. Haplotipos y diversidad genética (h)del cromosoma Y en base de DYS287,DYS199y
DYS390 en las poblaciones de Trujillo y Santiago de Chuco.

Haplotipos Frecuencia haplotipica (%)
DYS287 DYS199 DYS390 Trujillo Santiago de
Chuco
YAP- T 20 0 33
YAP- T 21 13,3 10,0
YAP- T 22 0 33
YAP- T 23 6,7 13,3
YAP- T 24 13,3 233
YAP- C 22 0 33
YAP- C 23 20,0 13,3
YAP- C 24 46,7 20,0
YAP- C 25 0 6,7
YAP* C 24 0 3,3
Valor de h 0,752 0,881

tes de africanos llegados posiblemente en tiem-
pos de la Colonia Espafiola, puesto que es poco
probable que haya llegado a América a través
de la migracion de los grupos paleoindios que
iniciaron el poblamiento del continente ameri-
cano (Karafet et al., 1997). Una segunda po-
sibilidad, el cromosoma YAP*/C pueda tener
un origen europeos, puesto que la Peninsula
Ibérica, lugar de origen de los espafioles que
Ilegaron al Peru, también tuvo influencia afri-
cana. Adicionales marcadores permitiran elu-
cidar el verdadero origen del cromosoma
YAP*. Por otro lado, la baja frecuencia de este
linaje concuerda con los datos registrados en
el Censo de Poblacion de 1940 (Ministerio de
Hacienda del Perd, 1940) segun el cual la po-
blacion agrupada como «negra» representa un

1 234 56 789101112

Figura 2. Insercion Alu del cromosoma Y
(DYS287). Tipificacion de doce individuos. Los
alelos tienen ~150 pb (YAP) y ~450 (YAP?).

Rev. peru. biol. 12(3): 341- 348 (2005)

porcentaje muy bajo o nulo en las localidades
censadas. Por ejemplo, en la poblacion de
Santiago de Chuco, donde se encontro el
cromosoma YAP*/C, este grupo étnico repre-
sentaba el 0,0041%.

Figura 3. Alelos del tetranucleotidio DYS390:
alelo de 203pb (columna 2), alelo de 207pb
(columna 7), alelo 215pb (columnas 1, 3, 4, 8,
10, 11), alelo 219pb (columna 5, 9), alelo 223
pb (columna 6).
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Algunos cromosomas YAP/C pueden te-
ner un origen europeo o nativo, Bortoloni et
al. (2003) encuentran este cromosoma en cinco
poblaciones nativas de América del Sur (Ache,
Guarani, Ingano, Kaigang, Wayuu), la
tipificacion de la mutacion de C - T del mar-
cador M242 permitira establecer el verdade-
ro origen de esta linaje. Asumiendo un origen
europeo, lo mas probable, el valor detectado
en la poblacion de Santiago de Chuco (47%)
es similar al estimado para la poblacion andina
por Rodriguez-Delfin etal. (2001). En el caso
de Trujillo, el grado de mestizaje (67%) es
menor que el encontrado en la poblacién ur-
bana de Antiogquia-Colombia (95%) estudiada
por Carvajal-Carmona et al. (2000); esta mayor
proporcién de cromosomas amerindios podria
tener un origen Mochica-Chimu o ser producto
de un patrén de migracion desde zonas rurales
hacia centros urbanos. Por Gltimo, el grado de
mestizaje encontrado en la poblacién de Moche
fue el menor de las poblaciones nor-occidenta-
les (27%); su proporciéon de cromosomas
Amerindios (73%) es semejante al valor se-
fialado para Amerindios sudamericanos (ver
Tabla 1 en Carvajal-Carmona et al., 2000).

La poblacién Aguaruna de Yamayakat pre-
senta un grado de mestizaje reducido (3%) en
comparacidn con las poblaciones nor-occiden-
tales estudiadas (47% en promedio). Esta di-
ferencia puede relacionarse con la Coloniza-
cion Espafiola, la cual tuvo mayor alcance en
las regiones andina y costera, siendo menor
en la region Amazoénica debido a la resisten-
cia de las tribus y al dificil acceso a la zona
(Seymour, 1988). Tanto en los Aguarunas
como en la poblacion de Moche, el bajo grado
de mestizaje esta asociado a la conservacion
de costumbres socioculturales ancestrales
como la unién conyugal cerrada (Brown, 1984;
Cabanillas et al., 1985).

Respecto al microsatélite DY S390, el alelo
24 fue el mas frecuente en ambas poblacio-
nes analizadas. Este alelo ha sido registrado
como mas frecuente en poblaciones europeas
y europeo-americanas (Base de Datos
YHDR-STR; Rodriguez-Delfin et al., 1997,
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Carvajal-Carmona et al., 2000). Estos datos
corroboran el mestizaje con poblaciones eu-
ropeas sefialado para Trujillo y Santiago de
Chuco, lo cual es indicado también por la fre-
cuencia del alelo 24 en el linaje YAP/C en
ambas poblaciones (Tabla 2).

Los valores de diversidad haplotipica cal-
culados para las poblaciones de Trujillo (0,752)
y Santiago de Chuco (0,881) son similarmente
altos al calculado para la poblacion andina re-
portada por Rodriguez-Delfin et al. (2001); este
indice (0,871) es atribuido al mestizaje euro-
peo-americano y afro-americano. De manera
concordante, el mayor valor de diversidad se
encontro en la poblacion de Santiago de Chu-
co, donde también fue identificado el mayor
ntmero de hapl6tipos. Por otro lado, si s6lo se
considera los hapldtipos del linaje YAP/T de
ambas poblaciones la diversidad se reduce a
0,733, valor similar a los reportados en otros tra-
bajos (Rodriguez-Delfin etal., 1997; Rodriguez-
Delfinetal., 2001). Debido a las diferencias eco-
geograficas y culturales, es de esperar que estos
valores de diversidad correspondientes a pobla-
ciones de la region nor-occidental sean mayores
a los que presenten poblaciones nativas de la re-
gion Amazédnica, como ha sido sefialado por
Tarazona-Santos et al. (2001).

Conclusiones

Los componentes étnicos paternos repre-
sentados por los linajes y haplotipos del
cromosoma Y presentan proporciones distin-
tas entre las poblaciones de Moche, Trujillo,
Santiago de Chuco y Yamayakat. La presen-
cia de cromosomas Y origen africano y/o eu-
ropeo (YAP*/C) es reducida. En conjunto las
poblaciones nor-occidentales analizadas pre-
sentan mayor grado de mestizaje (YAP/C)
que la poblacién nor-oriental de Yamayakat;
dicho valor, sin embargo, no es tan alto en
Moche. No esté descartada la posibilidad que
algunos de los cromosomas YAP/C tengan un
origen nativo. La conservacion de cromosomas
Y Amerindios (YAP/T) en ambas poblacio-
nes puede asociarse a hechos histéricos, geo-
graficos y socio-culturales.

Rev. peru. biol. 12(3): 341- 348 (2005)
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