» A‘ Revista
Argentina de

®» | Antropologia

®, Bioldgica

TRABAJO ORIGINAL

Trazando los haplogrupos aléctonos de
Peru a través de los marcadores de ADN
uniparentales

Tracing the allochthonous haplogroups of
Peru throughout uniparental DNA markers

Tracando os haplogrupos aléctones do Peru
através dos marcadores de DNA uniparentais

REVISTA ARGENTINA DE

ANTROPOLOGIA BIOLOGICA I José R.Sandoval' | Il Pierina Dands'| Il Fabricio R. Santos?| [l Ricardo
Volumen 27, Ntimero 1, Articulo 093 FUjita1

Enero-Junio 2025

Editado y aceptado por el editor 1) Centro de Investigacién de Genética y Biologia Molecular, Instituto de Investigacion, Facultad de Medicina Humana,
asociado Pierre Luisi, Instituto de Universidad de San Martin de Porres, Peru. 2) Laboratério de Biodiversidade e Evolugédo Molecular, Instituto de Ciéncias
Antropologia de Cérdoba (CONICET/ Bioldgicas, Universidade Federal de Minas Gerais, Brasil.

UNC), Facultad de Filosofia y
Humanidades, UNC, Argentina. Institut
Pasteur, Université de Paris Cité, CNRS
UMR 2000, Microbial Paleogenomics
Unit, F-75015 Paris, France.

Resumen

Es conocido que las actuales poblaciones peruanas son el resultado de la contribu-
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cién de los bagajes genéticos, fundamentalmente de América, Eurasia y Africa. Asi-
la mujer autoctona peruana. Sin embargo, hay pocos estudios relacionados al estu-

STRs del cromosoma Y (herencia patrilineal), el presente estudio traza la inmigracion
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Abstract

It is well known that current Peruvian populations were formed by genetic contribu-
tions mainly coming from America, Eurasia, and Africa. It is also recognized that the
initial population admixture primarily occurred between European men and Peruvian
autochthonous women. However, there are few studies related to the genetic analysis
of the allochthonous haplogroups. Thus, using the combination of the SNPs and STRs
of the Y chromosome (patrilineal inheritance), the present study traces the allochtho-
nous male immigration in the post-Columbian period, and reveals that this compo-
nent constitutes about 23% of the Peruvian population. Of this proportion, the high-
est contribution was made by R1b haplogroup (frequent in the Iberian Peninsula and
throughout Western Europe), followed by E1b1b (frequent in North Africa and the
Mediterranean). Moreover, there is a contribution from other haplogroups, although
in low proportions. Our results confirm that the allochthonous paternal contribution
in the Peruvian gene pool is predominantly from European and African populations.
Besides, through DNA sequencing of mitochondrial control region, the data show
that the overall allochthonous maternal contribution is too low (~ 3%), compared to
the highest autochthonous mtDNA haplogroups found in Peruvian populations. Rev
Arg Antrop Biol 27(1), 093, 2025. https://doi.org/10.24215/18536387e093
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Resumo

Sabe-se que a populagdo peruana atual resulta da contribuicdo genética de varias po-
pulacées continentais, principalmente da América, da Eurasia e da Africa. Sabe-se tam-
bém que, inicialmente, a miscigenacdo ocorreu geralmente entre homens europeus e
mulheres indigenas peruanas. No entanto, existem poucos estudos relacionados a ori-
gem genética dos haplogrupos aloctones paternos e maternos. Assim, utilizando uma
combinacao dos SNPs e STRs do cromossomo Y (herancga patrilinear), o presente estudo
traca a imigragcdo masculina aldctone no periodo pés-colombiano, e revela que esse
componente constitui cerca de 23% da populacao peruana atual. Dessa proporcao, a
maior contribuicdo é do haplogrupo R1b (frequente na Peninsula Ibérica e em toda a
Europa Ocidental), seguido do E1b1b (frequente na regido do Mediterraneo na Africa
e Europa). Do mesmo modo, ha também uma contribui¢do de outros haplogrupos eu-
rasiaticos e africanos, embora em proporcdées menores. Nossos resultados corroboram
que a contribuicao aléctone paterna no pool genético peruano é predominantemen-
te europeia e africana. Por sua vez, através do sequenciamento da regiao controle do
DNA mitocondrial, os dados mostram que nas populacdes peruanas existe uma baixa
frequéncia de diferentes haplogrupos aldctones maternos (~ 3%) em comparagao com
a maioria do legado pré-hispanico. Rev Arg Antrop Biol 27(1), 093, 2025. https://doi.
org/10.24215/18536387e093
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tanto histéricos como migratorios, son una fuente de datos que nos permite contrastarlos

las Américas, el mestizaje, durante el inicio de la colonizacidn, se dio entre la contribucion
del varén europeo y la mujer autéctona, como ha sido evidenciado a través de estudios
genéticos (Wang et al., 2008). Segun los registros coloniales, los primeros colonizadores
espanoles vinieron en gran parte de la peninsula ibérica, particularmente de Andalucia,
Extremadura, Castilla Nueva (actualmente Castilla-La Mancha), Castilla Vieja (actualmente
Castilla y Ledn), Espana (Boyd-Bowman, 1976). Luego, siguieron de Portugal, Reino Unido,
Francia, Alemania, Austria, etc. Igualmente, los europeos trajeron consigo un contingen-
te de esclavos cuyas raices han sido relacionadas mayoritariamente a la parte occidental
de Africa (Mathias et al., 2016). Al respecto, segun los reportes historicos, entre los afos
1515 y 1865 cerca de 10,5 millones de africanos fueron desembarcados en las Américas,
siendo, aproximadamente, 5,6 millones de éstos distribuidos en Sudamérica (especial-
mente en Brasil, Colombia, Venezuela, Guyanas, Argentina y Uruguay). Asimismo, los da-
tos gendmicos apuntan como principales regiones africanas de partida a Nigeria, Gambia,
Guinea, Guinea Bissau, Senegal, Sierra Leona, Ghana, Liberia, Angola, Congo, entre otras
(Micheletti et al., 2020).

Con relacion a la diaspora africana en el Pert, durante el periodo colonial los grupos
esclavizados no solo cumplian actividades en las labores agricolas, en la mineria o servicio
doméstico, sino también en el comercio o la industria. Segun las crénicas, gran parte de los
africanos se distribuia en los trabajos de campo o valles de las ciudades costeras de Tum-
bes, Piura, Lambayeque, La Libertad, Lima, Ica, entre otras. En cuanto a los grupos tribales,
los esclavos de tipo “bozal” (esclavos llegados a América directamente de Africa) provenian
de diferentes castas, como, por ejemplo, congo, caravali, mina, etc. (Haro Hidalgo, 2019).
Luego de la independencia del pais, el contingente de esclavos se calculé que conformaba
cerca de 3,8% de la poblacion total de Pert (Hunefeldt, 2004).

Asimismo, otras inmigraciones comenzaron desde el este asiatico con el desembar-
co en Lima de chinos en 1849 (La Torre Silva, 1992), asi como de los japoneses en 1899.
Simultdneamente, se sucedia una oleada migratoria de distintos lugares de Europa por
la década de 1850 (Bonfiglio, 1986), y posteriormente, a causa de la primera y segunda
guerra mundial, ésta se fue incrementando.

Las poblaciones peruanas estdn compuestas por bagajes genéticos principalmente
de América, Eurasia 'y Africa, en distintas proporciones de ancestralidad. Segun el estudio
de Sandoval et al. (2013b), cerca de 83% corresponderia al acervo hereditario del perio-
do prehispanico, 15% de Eurasia y 2% de Africa. Coincidentemente, Norris et al. (2018) y
Asgari et al. (2022) obtuvieron resultados similares (80% de América, 18% de Europay 2%
de Africa; 81% de América, 15% de Europa y 3% de Africa, respectivamente). Del mismo
modo, otros estudios también observaron el mismo panorama sobre la contribucién de
las poblaciones continentales en el retrato gendémico actual de Pert (Borda et al., 2020;
Caro-Consuegra et al., 2022). Adicionalmente, se estima que hay cerca de 1,4% del legado
asiatico reciente en el Perd (Chacén-Duque et al., 2018). Sin embargo, cabe resaltar que
todas las poblaciones autéctonas a nivel global se entrelazan entre si por coalescencia a
un grupo remoto denominado ancestro comun de la humanidad que florecié en Africa.
Ademas, es importante aclarar que los atributos de ancestria, tales como, indigenas de
América, Eurasia y Africa, son solo referencias geograficas poblacionales y convencional-
mente usadas para trazar las rutas migratorias de los individuos (Race, ethnicity, and Ge-
netics Working Group, 2005).
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personas consultadas por el Instituto Nacional de Estadistica e Informatica (INEIl) en el

(22,3%), “blanco” (5,9%), afroperuano (3,6%), y aimara-hablante (2,4%). Sin embargo, hay
un grupo menor (1,2%) que incluye a otros, como “nikkei’, etc. (INEI, 2018). Al respecto, se
ha visto que los estudios genéticos recapitulan en gran medida esas diferencias culturales
o regionales (Barbieri et al., 2019). En contraste a este escenario, a través de los lentes del
ADN se observa una predominancia del legado reciente europeo en otras poblaciones
sudamericanas (Cardenas et al., 2015; Mut et al., 2023; Sala et al., 2022; Toscanini et al.,
2016, 2018), demostrando la heterogeneidad del impacto de la migracion en diferentes
regiones de las Américas y su importancia de realizar estudios localizados.

Por otra parte, a través de los marcadores uniparentales (regién no recombinante
del cromosoma Y, cromosoma mitocondrial o ADNmt), en las poblaciones peruanas se
ha observado una predominancia tanto de los haplogrupos mitocondriales como de
los del cromosoma Y autdctonos (Messina et al., 2018; Sandoval, 2013). Con relacion
al componente aléctono en el pais, a nivel de haplogrupos, hay poca informacién re-
portada (Barbieri et al., 2014; Sala et al., 2022), y esta faltando aun una exploracién mas
amplia del mismo.

Dado que los marcadores ADN uniparentales delinean muy bien las ramas genealdgi-
cas humanas, el propdsito del presente estudio es, por un lado, dilucidar, mediante SNPs
(Single Nucleotide Polymorphisms) y STRs (Short Tandem Repeats), la distribucion de fre-
cuencias de los haplogrupos aléctonos en las poblaciones peruanas; y por otro, desvelar
las proporciones de su contribuciéon en el acervo genético del pais.

MATERIALES Y METODOS
Participantes y lugares de muestreo

Los datos del presente estudio fueron generados en el marco del proyecto “Ancestra-
lidad por el Estudio de DNA: Una Perspectiva Genética en la Historia de las Poblaciones
Peruanas” (con c6digo E10012017010) de la Universidad de San Martin de Porres (USMP),
incluyéndose ademas muestras del repositorio DNA del proyecto Genografico — Peru
(2007-2015). El proyecto, en general, busca trazar el mapa sobre las migraciones y la an-
cestria de las actuales poblaciones peruanas. En el presente estudio, se busca contribuir
a este proyecto mediante el estudio de los haplogrupos paternos y maternos aléctonos.
Los objetivos fueron explicados a los participantes durante los trabajos de campo o expe-
diciones antropoldgicas. Por otra parte, los consentimientos informados fueron aproba-
dos previamente por el Comité de Etica de la USMP (Consentimiento informado versién
1.2, segun el Oficio N° 818, 18 de abril de 2011, asi como el Oficio N° 570-2015-CIEI-USMP-
CCM, 12 de mayo de 2015). Luego de la firma del consentimiento informado por parte de
los participantes (solo mayores de 18 aios), se recolectaron células epiteliales del interior
de la mejilla a través de hisopos bucales. Posteriormente, en el laboratorio (LBEM, ICB,
UFMG, Brasil; CIGBM, FMH, USMP, Peru) se realizé la extraccion del ADN y los analisis de
genotipaje, siguiendo los procedimientos técnicos que estan indicados en las secciones
Analisis moleculares y Anélisis estadisticos.

Se analizaron los perfiles genéticos de 372 individuos masculinos, portadores de
haplogrupos aléctonos o presuntamente aléctonos (incluyéndose también datos de
Barbieri et al. [2014], Guevara et al. [2016] y Sandoval et al. [2018]). Su distribucién geo-
grafica se detalla en la Tabla 1. También, los datos generados sobre los haplotipos Y-STRs
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indicados en la Tabla Suplementaria S1. Del mismo modo, la aproximacién geografica de

TABLA 1. Distribucion de frecuencias de subhaplogrupos del cromosoma Y en las poblaciones peruanas por departamento. Se incluyeron datos de Sandoval
etal. (2013a, 2016, 2018, 2020, 20234, 2023b), Barbieri et al. (2014), Guevara et al. (2016) y de Di Corcia et al. (2017).

Departamento n Q R1b R1a G2a 11 12a 12b J1 J2a J2b Elblb Elbla T L
Piura 81 58 13 0 0 1 0 0 3 0 0 2 2 2 0
Lambayeque 129 103 12 1 1 5 0 1 0 1 0 4 1 0 0
Cajamarca 142 71 49 0 5 1 1 0 6 2 0 7 0 0 0
La Libertad 22 16 2 0 0 0 0 0 0 3 1 0 0 0 0
Ancash 68 40 16 0 2 0 1 0 3 0 1 5 0 0 0
Lima 43 20 12 0 2 3 0 0 4 0 1 0 0 1 0
Pasco/Junin 195 141 28 1 0 3 1 1 0 7 1 9 1 1 1
Ayacucho 12 5 4 0 1 0 0 0 0 1 0 0 1 0 0
Huancavelica 46 38 4 0 0 0 0 0 0 1 0 0 3 0 0
Apurimac 42 22 10 0 1 1 0 0 0 3 0 2 2 1 0
Cusco 81 76 3 0 0 0 0 0 0 0 0 1 0 1 0
Arequipa 49 35 10 0 0 0 0 1 1 1 0 1 0 0 0
Puno 230 217 5 0 1 1 0 0 0 0 2 3 0 1 0
Amazonas 139 88 32 0 8 0 3 0 4 0 0 4 0 0 0
Loreto 166 152 8 0 1 0 0 0 1 3 0 1 0 0 0
San Martin 69 64 1 0 1 2 0 0 0 1 0 0 0 0 0
Ucayali 27 26 1 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Madre de Dios 44 41 3 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Total 1585 1213 213 2 23 17 6 3 22 23 6 39 10 7 1
(0,765) (0,134) (0,001) (0,015 (0,011) (0,004) (0,002) (0,014) (0,015 (0,004) (0,025 (0,006) (0,004) (0,001)

FIGURA 1. A) Mapa sobre la localizacion geogréfica aproximada de las poblaciones estudiadas. Chp = Chachapoyas - Amazonas (AM); Chb
= Chimbote, Anc (algunas localidades) - Ancash (AN); Apur = algunas localidades de Apurimac (AP); Are = algunas localidades de Arequipa,
Colca (algunas localidades) - Arequipa (AR); Ay = Ayacucho (AY); Ca = algunas localidades de Cajamarca (CA); Cu = Huancalle - Cusco (CU); Hv
= Huancavelica (HU); Ox = Oxapampa - Pasco, Pto. Ocopa - Junin (PA/JU); Hyo = Huancayo - Junin (JU); Lby = algunas localidades de Lam-
bayeque (LA); Li = algunas localidades de Lima (LI); Tr = Trujillo, Huanchaco - La Libertad (LL); And = Andoas, Rtc (Rios Tigre y Corrientes), Ind
(Indiana) - Loreto (LO); Tbp = algunas localidades de Madre de Dios (MD); Pi = algunas localidades de Piura (Pl); Pu = algunas localidades de
Puno (PU); Smt = algunas localidades de San Martin (SM); Puc = Pucallpa - Ucayali (UC). B) Distribucidn de frecuencias de los haplogrupos del
cromosoma Y. C) Distribucién de frecuencias del ADNmt; n.d. = no determinado.
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P Biolégica Toscanini et al. (2018), Ecuador (n = 219); Cardenas et al. (2015), Bolivia (n = 152); Parolin

et al. (2012), Argentina (n = 79); Toscanini et al. (2016), Chile (n = 897); Santana et al.
(2014), México (n = 179); y Hernandez et al. (2019), Espafa (Andalucia, n = 414).
Por el lado materno, debido a la baja frecuencia de haplotipos al6ctonos hallados (30

informacion de otros paises, considerdndose como referencia los siguientes trabajos:

determinados) y varios sin asignacion (19 no determinados) de un conjunto de 1.758 in-
dividuos, no se realizé una comparacion con los de otras poblaciones sudamericanas.

Analisis moleculares

Inicialmente, parte de las muestras (n = 130) se genotipificaron para 5 SNPs, corres-
pondientes a los macrohaplogrupos masculinos Q-M3, Q-M346*, R-M207, F-M89, E-M96,
usando el sistema TagMan y PCR-RT (Reaccion en Cadena de la Polimerasa en Tiempo
Real) en el equipo 7900HT (ABI) (Sandoval, 2013). Las muestras no genotipificadas en ese
sistema, fueron analizadas usando la técnica reportada por Athey (2006) (n = 141). Por
otro lado, para la amplificacion DNA de los marcadores STRs se usoé el Y-filer'™ PCR Ampli-
fication Kit (ABI). Las especificaciones de la metodologia empleada para cada muestra se
indican en la Tabla Suplementaria S1.

Para las reacciones de PCR, se siguié un protocolo estandar (Sandoval, 2013) y los pro-
ductos amplificados fueron inyectados a un sistema de electroforesis capilar (equipos ABI
3130XL y ABI 3500 Genetic Analyzer). Seguidamente, se determinaron las variantes STRs
(o alelos) por medio de los programas GeneMapper ID Versién 3.2 y GeneMapper ID-X
Versién 1.5 (Applied Biosystems, Foster City, CA, USA) tal como fue reportado en Sandoval
etal. (2013a). Finalmente, para el presente estudio, se seleccionaron los haplotipos Y-STR
aléctonos para los andlisis comparativos.

En el caso de ADNmt, los datos fueron generados en el transcurso del proyecto Geno-
grafico - Peruy los procedimientos técnicos de secuenciacion de la regidn control (16.024
- 576; 1.122 pb), alineamientos y andlisis, fueron reportados previamente (Sandoval et al.,
2013a).

Analisis estadisticos

Para determinar la asignacion de los haplogrupos o subhaplogrupos a cada individuo
se utiliz6 el programa de prediccion bayesiana implementado por Athey (2006). Las va-
riantes del marcador DYS389b fueron determinadas sustrayendo los alelos de DYS389II-
DYS389I. Por otro lado, para dilucidar las relaciones genéticas entre los individuos, se
utilizé el programa Network Version 10.2.0.0 (http://www.fluxus-engineering.com), bajo
el modelo de mutacién de un solo paso (SMM) y con algoritmos median-joining (MJ) y
maxima parsimonia (MP) (Bandelt et al., 1999; Polzin y Daneshmand, 2003), excluyendo
al marcador DYS385 en los andlisis. A la vez, se siguié un criterio de ponderacién para los
Y-STRs (Sandoval et al., 2013a). Por medio del andlisis molecular de la varianza (AMOVA)
se evaluod la diversidad genética a nivel poblacional. Las relaciones interpoblacionales
se visualizaron a través de PCoA (Analisis de Coordenadas Principales), el que se halla
montado en GenAlEx Versidn 6.5 (Peakall y Smouse, 2006, 2012); asi como, consideran-
do la distancia genética de Reynolds, incluido en el programa Arlequin Versién 3.5.1.2.
(Excoffier y Lischer, 2010). Finalmente, para inferir las correlaciones entre los perfiles ge-
néticos en el espacio bidimensional PCA (Analisis de Componentes Principales) se usoé el
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los programas de predicciéon Haplogrep 3 Version 3.2.1 (Schonherr et al., 2023) y MitoTool
(Fany Yao, 2011).

RESULTADOS

Luego del genotipaje mediante Y-SNPs y Y-STRs, se determiné la distribucion de fre-
cuencias de los haplogrupos o subhaplogrupos en las poblaciones estudiadas (Tabla 1)
por departamento (AM = Amazonas, AN = Ancash, AP = Apurimac, AR = Arequipa, AY
= Ayacucho, CA = Cajamarca, CU = Cusco, HU = Huancavelica, PA = Pasco, JU = Junin,
LA = Lambayeque, LI = Lima, LL = La Libertad, LO = Loreto, MD = Madre de Dios, Pl =
Piura, PU = Puno, SM = San Martin, UC = Ucayali). Se incluyeron datos de Sandoval et al.
(2013a,2016, 2018, 2020, 2023ay 2023b), Barbieri et al. (2014), Guevara et al. (2016) y de
Di Corcia et al. (2017). Asi, el escenario muestra que en la mayoria de los lugares mues-
treados hay una homogeneidad de prevalencia del haplogrupo Q (tipico de poblacio-
nes nativas, aunque en algunos casos también podrian ser de procedencia euroasiati-
ca). A escala nacional, se observa también que entre los haplogrupos mas frecuentes,
ademds de Q (76%), estan R1b (13%) y E1b1 (2,5%). La comparacién de datos con los de
algunos paises latinoamericanos (Argentina, Chile, Bolivia, Ecuador y México), conside-
rando simplemente a nivel de macrohaplogrupos Q, R, G, |, J, E, Ty L (Tabla 2), muestra
que solamente en Peru es predominante la frecuencia del haplogrupo Q. Estos datos
sugieren que la mayor contribucidén en estos paises es por parte de los haplogrupos
aléctonos R, Ey J. Con relacién a las poblaciones peruanas, el grafico de la distribucidn
de los macrohaplogrupos (Q incluye: Q-M3, Q-CTS1780, Q-M346, entre otros haplogru-
pos; R, G, |, J,E, TyL), por departamentos, se muestra en la Figura 1B. Con el fin de rea-
lizar un analisis detallado de los haplogrupos aléctonos encontrados en el Peru, foco
de este estudio, se descartaron los haplogrupos Q. En este proceso, cabe la posibilidad
que se hayan descartado algunas muestras con haplogrupo Q de procedencia euroasia-
tica. La Tabla 3 muestra la distribucién de subhaplogrupos al6ctonos del cromosoma Y
por departamento. Asi mismo, la relacién de haplotipos Y-STRs de 271 individuos y sus
respectivos lugares de nacimiento y coordenadas geograficas se muestra en la Tabla
Suplementaria S1. Cabe mencionar que se detectaron también tres muestras (una en
Lambayeque, una en La Libertad, una en Amazonas) que corresponden al haplogrupo
O (frecuente en el este asiatico), pero no se incluyeron en el presente estudio debido a
su baja representacion en el muestreo general.

TABLA 2. Distribucion de frecuencias de macrohaplogrupos del cromosoma Y segun el pais.

Pais n Q R G \ J E T L
Ecuador 362 0,373 0,343 0,028 0,05 0,05 0,124 0,008 0,003
Bolivia 226 0.2 0,58 0,027 0,03 0,03 0,06 0 0
Argentina 85 0,059 0,435 0,118 0,094 0,106 0,153 0,024 0
Chile 978 0,083 0,541 0,044 0,043 0,085 0,103 0,022 0,007
Peru 1585 0,765 0,136 0,015 0016 0,032 0,031 0,004 0,001
México 230 0,209 0,422 0,035 0,043 0,113 0,109 0,03 0,026
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FIGURA 2. Red de haplotipos Y-STR (n = 372) al6ctonos en las poblaciones peruanas. Los haplotipos
estan representados por circulos, proporcionalmente al nimero de individuos, y la longitud de las
ramas acorde a sus diferencias. Cada clado se indica, en lo posible, con lineas punteadas. La configu-
racion del clado R1b ha sido aumentada de tamafio y se indica también con lineas punteadas. AM =
Amazonas, AN = Ancash, AP = Apurimac, AR = Arequipa, AY = Ayacucho, CA = Cajamarca, CU = Cusco,
HU = Huancavelica, PA = Pasco, JU = Junin, LA = Lambayeque, LI = Lima, LL = La Libertad, LO = Loreto,
MD = Madre de Dios, PI = Piura, PU = Puno, SM = San Martin, UC = Ucayali.

TABLA 3. Distribucion de frecuencias de subhaplogrupos aléctonos del cromosoma'Y en las poblaciones.

Departamento n R1b R1a G2a N 12a 12b )1 J2a J2b Elblb  Elbla T L
Piura 23 13(0,57) 0 0 1(0,04) 0 0 3(0,13) 0 0 2(0,09 2(0,09) 2(0,09) 0
Lambayeque 26 12(046) 1(004) 1(004) 5(0,19) 0 1(0,04) 0 1(0,04) 0 4(0,15) 1(0,04) 0 0
Cajamarca 71 49 (0,69) 0 5(0,07) 1(,01) 1(001) 0 6(0,08) 2(0,03) 0 7(0,10) 0 0 0
La Libertad 6 2(0,33) 0 0 0 0 0 0 3(0,50) 1(0,17) 0 0 0 0
Ancash 28 16 (0,57) 0 2(0,07) 0 1(0,04) 0 3(0,11) 0 1(0,04) 5(018) 0 0 0
Lima 23 12(0,52) 0 2(0,09 3(0,13) 0 0 4(0,17) 0 1(0,04) 0 0 1(0,04) 0
Pasco/Junin 54 28(052) 1(0,02) 0 3(006) 1(0,02) 1(0,02) 0 7(0,13) 1002 9(0,17) 1(0,02) 1002 1(002)
Ayacucho 7 4(057) 0 1(0,14) 0 0 0 0 1(0,14) 0 0 1(0,14) 0 0
Huancavelica 8 4(0,50) 0 0 0 0 0 0 1(0,13) 0 0 3(0,38) 0 0
Apurimac 20 10 (0,50) 0 10,05 1(0,05) 0 0 0 3(0,15) 0 2(0,70) 2(0,10) 1(0,05) 0
Cusco 5 3(0,60) 0 0 0 0 0 0 0 0 1(0,20) 0 1(0,20) 0
Arequipa 14 10 (0,71) 0 0 0 0 1(007) 1(007) 1(0,07) 0 1(0,07) 0 0 0
Puno 13 5(0,38) 0 1(0,08) 1(008) 0 0 0 0 2(0,15) 3(0.23) 0 1(0,08) 0
Amazonas 51 32(0,63) 0 8(0,16) 0 3(0,06) 0 4(0,08) 0 0 4(0,08) 0 0 0
Loreto 14 8(0,57) 0 1(0,07) 0 0 0 1(007) 3(021) 0 1(0,07) 0 0 0
San Martin 5 1(0,20) 0 1(0,20) 2(040) 0 0 0 1(0,20) 0 0 0 0 0
Ucayali 1 (M 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Madre de Dios 3 3(1) 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Total 372 213 2 23 17 6 3 22 23 6 39 10 7 1

(0,573) (0,005) (0,062) (0,046) (0,016) (0,008)  (006) (0062) (0016) (0,105) (0,027) (0,019  (0,003)

LOS HAPLOGRUPOS ALOCTONOS DE PERU n



» A‘ Revista Entre tanto, las redes MJ-MP (Fig. 2) de las relaciones filogenéticas entre los haplo-
Argentina de

» | Antropologia
P Biolégica haplogrupo (combinacién de Y-STRs e Y-SNPs). El grupo de haplotipos J1 fue cercano a

los de J2a, asi como los de G2a a los de I1. Los del grupo R1b estuvieron separados de
R1a; al igual que los de E1b1b y E1b1a, de J2ay J2b y de T y L. No obstante, apartando
R1 en los andlisis de redes MJ-MP, la configuracion filogenética mostré una conexion cer-

tipos (o individuos) mostraron una correspondencia entre cada rama filogenética y su

cana entre J2a, J2b y J1, asi como entre 12a, I2b e I1. En el andlisis por departamento, se
observaron haplotipos compartidos. Por un lado, dentro de algunos clados, en el mismo
departamento (por ejemplo, LA, AM y PA/JU); y, por otro, entre individuos de distintos
departamentos (por ejemplo, CA, AM, PA/JU, en 12a; CA, AM, en J1; LAy AR, en J2a). En
R1b, se revelaron haplotipos compartidos entre CA, PA/JU y AR; CA, PA/JUy CU; LI y AR;
CAYyAR;LOyLI;LOYyCA.

El mapa del espacio PCA (Fig. 3), basado en los perfiles Y-STRs, muestra una corre-
lacién de los individuos acorde a su distribucién por clados (los cuadrados indican la
posicién espacial del baricentro). Asi, R1b es un gran conglomerado compacto que esta
distanciado de los demas clados, aunque ligeramente de R1a. Mientras tanto, los otros
haplogrupos también estan correlacionados entre si, y forman otro agrupamiento, pero
amplio. En este escenario espacial, por un lado, hay cercania genética entre J1, J2a, E1b1b
y T; y por otro, afinidad entre G2a, |23, I2b, J2b e I1, los cuales estan conectados a E1b1a.
El haplogrupo L (un solo individuo) es mds cercano a R1a que a los demas subhaplogru-
pos/individuos. El analisis por regiones geograficas (Costa_N = Costa norte [P, LA, LL,
Chimbote-AN]; Costa_C = Costa central [Carquin-LI]; Andes_N = Andes norte [CA, Kafa-
ris e Inkawasi-LA, AN]; Andes_C = Andes central [Huancayo-JU, Paran-LI, Huarochiri-LI]J;
Andes_S = Andes sur [AY, AP, HU, AR, CU, PU]; Yunga_N = Yunga norte [Chachapoyas-AM];
Yunga_C =Yunga central [Oxapampa-PA, Puerto Ocopa-JU, Reserva Comunal Yanesha-PA
y JUJ; Selva [LO, SM, UC, MD], en Fig. 4) muestra una variabilidad genética similar entre las
poblaciones del sur andino (Andes_S) y las que se hallan en las yungas de Pasco y Junin
(Yunga_Q). Asimismo, el perfil poblacional de estas dos regiones es mas cercano al de la
costa central (Costa_C) que al resto.

FIGURA 3. Plano espacial PCA, segun los perfiles Y-STRs aloctonos en las poblaciones peruanas.
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FIGURA 4. Plano espacial PCA, agrupado convencionalmente por regiones geograficas. Costa_N =
Costa norte (Piura, Lambayeque, La Libertad, Chimbote-Ancash); Costa_C = Costa central (Carquin-Li-
ma); Andes_N = Andes norte (Cajamarca, Kafaris e Inkawasi-Lambayeque, Ancash); Andes_C = Andes
central (Huancayo-Junin, Pardn-Lima, Huarochiri-Lima); Andes_S = Andes sur (Ayacucho, Apurimac,
Huancavelica, Arequipa, Cusco, Puno); Yunga_N = Yunga norte (Chachapoyas-Amazonas); Yunga_C
= Yunga central (Oxapampa-Pasco, Puerto Ocopa-Junin, Reserva Comunal Yanesha-Pasco y Junin);
Selva (Loreto, San Martin, Ucayali, Madre de Dios).

Por otra parte, al analizar la distribucién de frecuencias de los subhaplogrupos aléc-
tonos, es decir, de la composicion del 23%, por departamentos (Tabla 3), se observa una
prevalencia de R1b en todas las poblaciones analizadas, siendo alta en Arequipa (71%) y
Cajamarca (69%). Con excepcién de San Martin, Ucayali y Madre de Dios (donde el por-
centaje es menor), R1b fluctia desde 33% (en La Libertad) hasta 63% (en Amazonas). En
contraste, las frecuencias de todos los otros subhaplogrupos son bajas, aunque conside-
rando a nivel de pais, el segundo subhaplogrupo mas frecuente, luego de R1b (57,3%),
es E1b1b (10,5%). Siguiendo en ese marco, también el subhaplogrupo R1b es prevalente
en todas las otras poblaciones comparadas (62% en la referencia - Andalucia, Espana),
alcanzando un 82,9% en Bolivia (Tabla 4). La frecuencia de este subhaplogrupo en el com-
ponente aléctono de Perd es muy similar al de Chile (57,2%) y Ecuador (56,2%).

Igualmente, se observa una contribucion significativa de E1b1b, asi como de los
subhaplogrupos J1a y J2a en la mayoria de los componentes aléctonos de los paises
sudamericanos y de México. Asimismo, también hay una contribucién sustancial, aun-
que menor, de E1b1a, tanto en el componente aléctono de Ecuador (6,4%) como de
Perd (2,7%). En el caso de G2a, aunque también en menor proporcion, sobresale en la
poblacién de Buenos Aires, Argentina (12,7%). De igual modo, hay una contribucion
menor del subhaplogrupo 1T que también resalta en la parte no autéctona peruana
(4,6%). Finalmente, se revelan bajas proporciones de J2b, Ty L en la composicién aléc-
tona de las poblaciones de Sudamérica.
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PCoA de sus relaciones genéticas se muestra en la Informacion Suplementaria, Figura S1.
Ademas, este escenario esta relacionado a la elevada diversidad haplotipica (h) observa-
da en la mayoria de las poblaciones analizadas, a excepcién de una ligera disminucién en
San Martin/SM (h =,90), La Libertad/LL (h =,93) y Huancavelica/HU (h =,93). Incluso, al
agruparse en cuatro regiones geograficas (Andes, Yunga, Costa y Selva), el anélisis mostré
una ausencia de diferenciacién genética entre ellas (Rst =,0001; p = ,42).

Por el lado materno, los subhaplogrupos L1, L2 y L3 fueron revelados en Lima, Lamba-
yeque y Arequipa (n = 13), ademas de LO en Loreto. El subhaplogrupo D4h2 (n = 5) se ob-
servo en Cusco, Ancash, Cajamarca (2) y Loreto, y M33c en Apurimac y La Libertad (n = 3).
Asimismo, se hallaron HVO0, J2blay G1a1l (n = 3) en Cajamarca, U4b1 en Arequipa, M7a1b1
en Lima y M17a en Cusco. La lista de los haplotipos mitocondriales aléctonos asignados a
sus haplogrupos correspondientes se muestra en la Tabla Suplementaria S3. Sin embargo,
no fue posible asignar con certeza el correspondiente haplogrupo a un conjunto de mues-
tras (n = 19). Los haplogrupos aléctonos, en conjunto contribuyen con, aproximadamente,
3% en las poblaciones peruanas, siendo mayoritariamente el acervo prehispanico (97%,
que consiste en el grupo conformado por A2, B2, C1, D1y D4h3a) (Fig. 1C).

TABLA 4. Distribucién de frecuencias de subhaplogrupos aléctonos del cromosomaY segun el pais. Como poblacién europea de referencia, se incluyeron datos
de Andalucia, Espafia (segun Tabla 1 de Hernédndez et al. [2019]).

Pafs n R1b Rla G2a 1 I2a 12b N J2a J2b Elblb  Elbla T L
Ecuador 219 0,562 0,005 0,046 0,018 0,023 0,041 0,041 0,037 0,005 0,142 0,064 0,014 0,005
Bolivia 152 0,829 0,020 0,046 0,033 0,007 0 0,013 0 0 0,053 0 0 0
Argentina 79 0,392 0,076 0127 0,038 0,025 0,038 0,025 0,076 0,013 0,152 0,013 0,025 0
Chile 897 0,572 0,018 0,048 0,022 0,036 0,016 0,045 0,071 0,025 0111 0,002 0,025 0,008
Perd 372 0573 0,005 0,062 0,046 0,016 0,008 0,060 0,062 0,016 0,105 0,027 0,019 0,003
México 179 0525 0,017 0,045 0,006 0,045 0,006 0,073 0,067 0,006 0,101 0,039 0,039 0,034
Espana (Andalucia) 414 0618 0,017 0,053 0,034 0,043 0 0,027 0,041 0,006 0,089 0 0,036 0,007
DISCUSION

La incursion espanola a las Américas dio pase a una oleada de inmigraciones euroa-
siaticas trayendo consigo a la vez individuos de Africa. Esta parte de la historia ha sido
registrada por los cronistas y en el caso de Perd, se puede considerar como el periodo
colonial (1532-1821) o republicano (luego de la independencia). Ademas, es conocido
que los primeros colonizadores europeos han sido en su mayoria varones y procedian de
la peninsula ibérica (Boyd-Bowman, 1976). Por otro lado, durante la colonia, los esclavos
africanos tuvieron un rol importante en las diversas labores productivas y en particular en
las plantaciones y cultivos agricolas a lo largo de la costa peruana. Asimismo, hay registros
histdricos sobre las sucesivas oleadas migratorias desde las poblaciones euroasiaticas a
Pery, lo que explica hoy en dia la gran diversidad cultural o mestizaje, en sus diversos gra-
dos, de las poblaciones peruanas (Bonfiglio, 1986; Hunefeldt, 2004; La Torre Silva, 1992).

Por otra parte, los recientes estudios genéticos indican que existe una predominancia
del legado prehispanico en Peru, a pesar del colapso poblacional nativo padecido a lo
largo del periodo colonial (Asgari et al., 2022; Sandoval et al., 2013b). Sin embargo, hay
aun una falta de informacion sobre los perfiles genéticos aléctonos que permita trazar las
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toria registrada en el ADN. Asi, nos enfocamos en los marcadores ADN uniparentales, los

estudios de parentesco. Con respecto a la asignacion de haplogrupos, los programas de
prediccion mediante tipificacién de Y-STRs tienen sus limitaciones, y en algunos casos
pueden presentar predicciones no certeras, en contraste a la determinacion de SNPs a
través de los métodos experimentales (Muzzio et al., 2011; Schonherr et al., 2023). Esto
implica que los haplogrupos inferidos solo mediante tipificacidon de Y-STRs estan sujetos
a errores de prediccién. Por otro lado, la asignacién de los haplogrupos paternos Q como
autéctonos es una simplificacion que puede haber llevado a sobreestimar la contribucion
autéctona al acervo genético de las poblaciones peruanas.

En el presente estudio, debido a la escasez de datos correspondiente al haplogru-
po O (haplogrupo frecuente en el este asiatico), éstos no se incluyeron en los analisis
comparativos. En lo concerniente a las relaciones filogenéticas (a nivel individual), cu-
riosamente, nuestro resultado de la configuracion de grupos de haplotipos en la red
MJ-MP fue consistente con los obtenidos por Khubrani et al. (2018) en las poblaciones
del Medio Oriente y Asia Menor. Particularmente, de la afinidad genética observada
entre los de J1, E1b1b y J2a, y éste ultimo con L. Andlogamente, también fue similar
a lo reportado por Mut et al. (2023), a excepcion de las configuraciones haplotipicas
de R1a y T. En general, esa red de haplotipos se podria traducir a una escala macrorre-
gional de la siguiente manera: R1b (caracteristico de Europa), forma un agrupamiento
compacto; mientras que los demas conforman otra distribucién, pero dispersa (rela-
cionado al sur del Mediterrdneo, Medio Oriente, Asia Menor y norte de Africa), muy
semejante a lo mostrado por Balanovsky et al. (2011). Por otro lado, a nivel poblacional,
la prevalencia del subhaplogrupo R1b en el Peru, incluido otros paises colonizados por
Espafia (inmigrantes principalmente de la peninsula ibérica), corrobora la historia re-
gistrada después de 1492 en Latinoamérica (Boyd-Bowman, 1976; Chacén-Duque et
al., 2018). Asimismo, una proporcién considerable de inmigrantes europeos en Peru
han sido trazados genéticamente a la regiéon Austro-Germdnica e Italia (Barbieri et al.,
2014). En consonancia con esta observacion, la elevada frecuencia de R1b en el com-
ponente aléctono de Cajamarca y Arequipa (Tabla 3) coincide plenamente con los pre-
vios resultados genéticos sobre el grado de mestizaje de los peruanos (Sandoval et al.,
2013b). Por otra parte, también hay una contribucién, aunque menor, de I1, siendo
en el componente aléctono peruano mas alto (4,6%) que en otros paises comparados.
Actualmente, este subhaplogrupo es frecuente por el norte y este europeo, incluido los
Balcanes (Rootsi et al., 2004). Sin embargo, en el pasado, los visigodos germanicos (del
norte europeo) también se habian extendido hasta la peninsula ibérica hasta antes de
la incursién drabe (Adams et al., 2008). Probablemente, el perfil genético 11 sea de los
inmigrantes europeos de esa region.

En tanto, la contribucién de E1b1b en la mayoria de los paises comparados estaria re-
flejando un escenario de mosaico poblacional, y tal vez, sea un legado del norte de Africa
(donde se asume que se expandié el haplogrupo E-M96) o de la regidn que abarca desde
la peninsula ibérica al Medio Oriente (Adams et al., 2008). Ademas, el panorama genético
muestra que la distribucion de E1b1b se sobrepone en gran parte con los territorios que
fueron sometidos por el imperio romano, arabe y parcialmente turco-otomano; en con-
cordancia con el mestizaje sucedido a lo largo de la historia entre las poblaciones del nor-
te de Africa y las del Mediterraneo, asi como con las del Medio Oriente (Adams et al., 2008;
Benjamin y Wiesner-Hanks, 2015). Es decir, histéricamente este subhaplogrupo ya estaba
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- ﬁgfgg'gl‘;s; sido heredado del norte de Africa via imperio arabe, luego pasado a las Américas (Adams
P Bioldgica et al., 2008). Por su parte, la contribucién del subhaplogrupo E1b1a en los componentes

aléctonos de Ecuador (6,4%) y Peru (2,7%) estaria indicando el legado de los esclavos
traidos de la regién occidental del sub-Sahara y central africana acorde a estudios previos
(Chacon-Duque et al., 2018; Mathias et al., 2016; Toscanini et al., 2018; Zambrano et al.,
2019). Al respecto, en Bolivia, se ha reportado cerca de 6% de bagaje africano relacionado
al marcador E-M96 (Cardenas et al., 2015); inclusive, en dos comunidades de las yungas,
la proporcion afroboliviana en el perfil autosémico alcanza hasta un 80% (Pardo-Seco et
al., 2016). En esa misma linea, también se ha visto que la proporcién del componente afri-
cano es elevada en Brasil, Honduras y en el Caribe, en contraste a otros paises o regiones
donde es relativamente baja (Chacén-Duque et al., 2018; Mathias et al., 2016).

Asimismo, en Buenos Aires (Argentina), la prevalencia de G2a con respecto al de otros
paises, probablemente esté relacionado a la reciente inmigracién de individuos del Medi-
terrdneo, en particular de Italia y Espana (Parolin et al., 2012). Por su lado, la observacién
de la frecuencia de J1a y J2a (< 7,6%) en la fraccion aloctona de la mayoria de los paises
comparados (no detectado J2a en Bolivia) estaria sugiriendo el legado de las poblaciones
del Medio Oriente y de la peninsula arabiga, donde esos subhaplogrupos son predomi-
nantes (Razali et al., 2021), y esto guarda congruencia a lo reportado previamente por
Chacén-Duque et al. (2018).

En lo concerniente a los haplogrupos Ty L, los que se extienden en Medio Oriente
y Asia Menor (Elkamel et al., 2021; Mendez et al., 2011), su contribucién es infima en
Latinoamérica (Mut et al., 2023).

Igualmente, hay que destacar que incluyendo los haplogrupos Q-M3, Q-CTS1780,
Q-M346, caracteristicos de poblaciones autéctonas de las Américas (Espitia Fajardo et
al., 2023; Jota et al., 2016; Paz Sepulveda et al., 2022; Sandoval et al., 2013a, 2016), entre
otros, la distribucién de frecuencias de los macrohaplogrupos, de una muestra de 1.585
peruanos (Fig. 1B), mostrd consistencia con la predominancia de los haplogrupos Q (n
=1.213 [77%]) y R (n = 213 [13%]), respectivamente. Esto recapitula el retrato genético
que brindan los datos ADN autosémicos (Asgari et al., 2022; Norris et al., 2018). Por su
parte, la proporcién desvelada del componente aléctono, como un solo grupo (23%),
fue similar a lo obtenido (20%) a través de los marcadores ADN autosémicos de ances-
tralidad (Sandoval et al., 2013b). En otro estudio (Sandoval, 2013), la configuracion de
la distribucién de Q, R, F (clado que incluye subhaplogrupos G, 1y J) y E en las poblacio-
nes peruanas (Tabla Suplementaria S4) mostré una predominancia del subhaplogrupo
Q-M3 (60,1%), sequida de R-M207 (18,8%) y F-M89 (12,5%). En tanto, se observé un
pequefio porcentaje de E-M96 (4,3%), lo cual corresponderia a la contribucién de las
poblaciones del continente africano (Sandoval, 2013). A diferencia de este panorama
en el Peru; por ejemplo, en la mayoria de las poblaciones argentinas se ha observado la
prevalencia de los haplogrupos aléctonos, destacando en predominancia el haplogrupo
R (Sala et al., 2022). Igualmente, en Montevideo (Uruguay) cerca del 99% de la poblacion
corresponderia al grupo masculino aléctono, en cuyo componente, R1b (47%) estaria
predominando, seguido por E1b1b (15%) y J2 (8%) (Mut et al., 2023). De forma similar, en
el muestreo de la poblacién peruana (n = 1.585), se ha observado también esta misma
tendencia de mayor frecuencia de esos tres haplogrupos (R1b = 13%, E1b1b =2,5%, J2 =
1,8%). Sin embargo, Sala et al. (2022) reportaron una tendencia de Rlb > E > K> J2y G2
en la poblacion de Trujillo. Al respecto, y comparando con nuestro estudio, en Huanchaco
(cerca de Trujillo), de una muestra de 22 individuos, se observé 18% de J2 y 9% de R1b
(Tabla 1); es decir, la tendencia de J2 > R1b. Esto nos sugiere que la distribucion de los
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P Biolégica Por ultimo, el hallazgo de pocos haplogrupos mitocondriales aléctonos (~ 3%, ver Fig.

de la cantidad de muestras estudiadas.

1C) sefala que la mayoria de los haplogrupos mitocondriales, tales como A2, B2, C1, D1
y D4h3a (97%; de un total de 1.758 individuos), es del legado prehispanico. En contraste,
el porcentaje revelado del 3% se compone principalmente de los haplogrupos D4h2 (n
=1),Glal (n=3),J2bla(n=1),HV0O (n=1), M17a (n = 1), M7a1b1 (n = 1), M33c (n = 3),
U4b1 (n=1),L1 (n=3),L0 (n=1)yL3 (n=8), entre otros haplogrupos no determinados
(n.d.). Aqui, cabe mencionar que los haplogrupos aléctonos L1, L2 y L3 son frecuentes en
las poblaciones sub-saharianas de Africa, y la observacion de varios haplotipos de esos
clados en la costa peruana (en Lima y Lambayeque) es congruente con las crénicas. Por
su parte, el subhaplogrupo D4h2 esta asociado al este asiatico, y los haplogrupos HVO,
J2b1a,G1aly M alas poblaciones euroasiaticas (http://www.mitomap.org/MITOMAP). Un
estudio previo de diferentes regiones de Peru reporté una contribucidon de aproximada-
mente 6% de haplogrupos mitocondriales de Africa, y 3% de Europa (Messina et al., 2018).
En resumen, la mayor contribucidn en el mestizaje peruano, luego del bagaje nativo,

es de las poblaciones europeas (especialmente de la peninsula ibérica), seguida de las
africanas (particularmente del norte y sub-Sahara de Africa). El escenario mostrado es
AGRADECIMIENTOS consistente con los previos estudios genéticos y a pesar de la poca cantidad de muestras
usadas para inferir el aporte aléctono en la formacion de las actuales poblaciones perua-
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