Revista Argentina de Antropologia Biologica 8(1): 9-21 (2006)

EVALUACION DE LA CORRELACION ENTRE ATRIBUTOS
GENETICOS Y APELLIDOS: CARACTERISTICAS DE STRs
AUTOSOMICOS EN INDIVIDUOS CON APELLIDO MAPUCHE
Y EUROPEO

Andrea Sala
Miguel E. Marino
Maria C. Bobillo
Daniel Corach

PALABRAS CLAVE: ADN, STR autosémicos, Amerindios, Apellidos Mapuche

RESUMEN: Uno de los criterios de identificacion vigente en los paises occidentales es
el determinado por el apellido. En ciertas regiones los apellidos pueden asociarse a
grupos humanos definidos. Con el objeto de evaluar una posible correlacion entre el
origen étnico de diversas poblaciones se compararon las caracteristicas genéticas de
individuos cuyos apellidos incluyen elementos lingiiisticos Mapuche con otros asocia-
dos a un origen europeo. En el presente trabajo se investigaron 168 individuos varones
no relacionados, provenientes de las provincias patagonicas de Rio Negro y Chubut,
seleccionandose en cada provincia un nimero comparable de individuos con apellido
Mapuche y europeo. Se analizaron 15 microsatélites (STRs) autosémicos, ampliamente
usados en identificacion humana. Los resultados obtenidos indican una diferencia sig-
nificativa entre el grupo Mapuche y el europeo (Fst: 0.055; p<0,05). Los resultados de
distancias genéticas sugieren que el grupo Mapuche es genéticamente distante de las
poblaciones con apellido no aborigen. Rev. Arg. Antrop. Biol. 8(1): 9-21, 2006.
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ABSTRACT: One of the criteria of effective identification in western hemisphere countries
is determined by the surname. In certain regions, the first family names (paternal lineage)
can be associated to defined human groups. In order to evaluate a possible correlation
between the ethnic origin of diverse populations with their genetic characteristics, individuals
whose first family names (paternal) included Mapuche linguistic elements were compared
against others associated with a European origin. The present work included the study of
168 unrelated male individuals that inhabit the Patagonian provinces of Rio Negro and
Chubut. The sample was classified in two groups on the basis of their paternal family name:
of native or European ancestry. A total of 15 autosomal microsatellites (STRs), widely used
in human identification, were analyzed. The obtained results demonstrate significant
differences between the Mapuche and European groups (Fst: 0.055; p<0,05). Genetic
distances suggest that the Mapuche group is genetically distant from the populations with
non-aboriginal sumames. Rev. Arg. Antrop. Biol. 8(1): 9-21, 2006.

INTRODUCCION

El estudio de los apellidos ha sido desde hace tiempo tema de investigacion en
numerosas areas de la ciencia: antropologia, biologia y genética (Little y Malina,
2005; Manni et al., 2005; Santos et al., 2005). Uno de los primeros estudios de
apellidos fue realizado por Charles Darwin en 1875, quien calculé la proporcion
esperada de matrimonios entre personas del mismo apellido, trabajo que diera
lugar mas tarde al desarrollo de la estimacion de los coeficientes de endogamia o
“inbreeding” (Cockerham, 1971). Por otro lado, numerosos investigadores han
utilizado el apellido como herramienta para evaluar origenes geograficos (Martinez-
Labarga et al., 1999; Balanovskaia et al., 2000), relacién entre isonomia y
subestructura poblacional (Pettener et al., 1998; Barrai et al., 2002), movimientos
migratorios (Christensen, 1999), correlacion entre informacién genético-molecular
y genealogias (Bailliet et al., 2001) o para determinar etnicidad (Chakraborty et
al., 1989; Colantonio et al., 2002; 2003).

Las poblaciones amerindias han sido objeto de numerosos estudios tendientes a
determinar su composicion genética y trazar su historia evolutiva (Crawford, 1998;
Callegari-Jacques y Salzano, 1999). A la informacién aportada por marcadores
serologicos (Rothhammer et al., 1997; Kaufman et al., 1998; Goicoechea et al., 2000;
2001) se incorpord la gran variedad de sistemas hipervariables que pueden detectarse
en el genoma humano (Ginther et al., 1993; Sala et al., 1998; 1999; Deka et al., 1999).

Si bien los marcadores de herencia uniparental, en particular, los polimorfismos
presentes en el cromosoma Y han sido exitosamente usados en el rastreo de lina-
jes a través del estudio de individuos de determinados apellidos (Sykes e Irven,
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2000; Jobling, 2001), el uso de un numero considerable de polimorfismos
autosémicos no ha sido ain extensivamente empleado. Con el objeto de investigar
la posible correlacion entre la constitucion genética de polimorfismos autosémicos
y los apellidos, se seleccionaron dos grupos de muestras de habitantes de las provin-
cias patagonicas de Rio Negro y Chubut (N=168). Estos grupos incluyeron 86 indi-
viduos con apellidos Mapuche y 82 individuos con apellido Europeo. Se analizaron
15 microsatélites autosomicos o STRs (Short Tandem Repeats).

El presente estudio constituye la primera fase del analisis que sera comple-
mentado con la informacion que arrojen los marcadores de herencia uniparental,
de cromosoma Y y ADN mitocondrial, actualmente en curso.

MATERIALY METODOS
Muestras

El presente estudio empled muestras oportunamente analizadas por el Servicio de
Huellas Digitales Genéticas de la Facultad de Farmacia y Bioquimica de la Universi-
dad de Buenos Aires en estudios de identificacion, cuya obtencion conté con el con-
sentimiento informado por parte de los donantes o que fueron solicitadas por autorida-
des judiciales. El tratamiento de las mismas una vez seleccionadas fue realizado en
forma anénima. Se analiz6 un total de 168 muestras de individuos varones no relacio-
nados provenientes de dos provincias patagonicas: Rio Negro y Chubut. El criterio de
seleccion adoptado permitié establecer dos grupos, uno constituido por individuos
con apellido Mapuche y otro por individuos con apellidos europeos.

El primer grupo esta constituido por 86 muestras cuyos apellidos pudieron
asociarse a elementos lingiiisticos de la etnia Mapuche. En los mismos se encuen-
tran vocablos (Vg. apellidos terminados en lef, laf, queo, leo, man, fiir, pan, llan,
mil, cura, che, hue, etc.) que en la lengua Mapuche tienen un significado determi-
nado (Vg. lef: ligero, veloz; man: derecho, laf: plano, llano; etc)
(www.aborigenargentino.com.ar). Estos apellidos corresponden a nombres
castellanizados de origen Mapudungun (http://www.members.aol.com). Este gru-
po fue dividido en dos subgrupos, uno proveniente de Rio Negro, denominado
“Map-RN” (N=44) y otro de Chubut, denominado “Map-Chu” (N=42).

Por otro lado, el segundo grupo constituido por 82 individuos con apellidos no
aborigenes (o Europeos) fue dividido en dos “subgrupos” denominados de acuer-
do con su procedencia “Chubut” (N=40) y “Rio Negro” (N=42), respectivamente.

Para el analisis de distancias genéticas se considero un tercer grupo de compa-
racién, que denominamos “Buenos Aires”, constituido por muestras de indivi-
duos no relacionadas de Buenos Aires y conurbano bonaerense (N=516).
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Métodos

El ADN se extrajo a partir de muestras de sangre depositadas en papel de
algodon siguiendo los protocolos recomendados por el fabricante (FTA, Whattman
USA). Se analizé un total de 15 sistemas de STRs autosémicos (D3S1358, THO-
1, D21S11, D18S51, Penta E, D5S818, D13S317, D7S820, D16S539, CSF1PO,
Penta D, vWA, D8S1179, TPOX y FGA), en reacciones de amplificacion median-
te PCR multiplex. La deteccion se llevo a cabo en secuenciadores automaticos
ABI 310 y/o 3100 Avant (Applied Biosystems, Foster City, USA).

Analisis Estadistico

Las frecuencias alélicas se obtuvieron mediante el programa POWER STAT
v1.0 (http//www.power-stats.com).

El test de Equilibrio de Hardy-Weinberg se realizo de acuerdo al método propuesto
por Guoy Thompson (1992). La diversidad génica fue estimada de acuerdo a Nei (1987).

Se realizo el test de diferenciacion exacto (Raymond y Rousset, 1995) para eva-
luar la hipétesis de una distribucion aleatoria de individuos entre dos poblaciones.

Se llevo a cabo un Analisis de Variancia Molecular (AMOVA) empleando para
ello el programa Arlequin 3.0 (Excoffier et al., 2005).

A partir de las distancias genéticas y por el método UPGMA (Unweighed pair-
group method with arithmetic averages) se construy6 un dendrograma con el pro-
grama Tree View v 1.6.6.

RESULTADOS

El andlisis de los 15 microstélites hipervariables permitié comparar las fre-
cuencias alélicas de cada grupo considerado. Las frecuencias alélicas se encuen-
tran disponibles en http//www.ffyb.uba.ar/bdg. En la Figura 1 se presentan los
graficos de distribucion de frecuencias para cada locus considerado. Con el obje-
to de establecer el grado de diferenciacion entre los grupos investigados se realizo
un Test de Diferenciacion Exacto cuyos resultados se resumen en la Tabla 1. Entre
los subgrupos “Rio Negro” y “Chubut” no se observaron diferencias significati-
vas para ninguno de los marcadores, mientras que entre los subgrupos “Map-RN”
y Map-Chu” sélo se observaron diferencias en tres sistemas. La mayor cantidad
de diferencias significativas se observaron en las comparaciones cruzadas entre
grupos. Es de destacar la comparacion entre “Rio Negro” y “Map-RN” en la que
7/15 sistemas mostraron diferencias significativas en la distribucion de frecuen-
cias alélicas, indicando una estructura genética diferente en ambos subgrupos.
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Distribucion de frecuentas alélicas
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Tabla 1

Test de Diferenciacion Exacto. Numero de Replicaciones (Markov chain): 10000
RN RN Chu Chu RN Map-RN
vs vs vs vs Vs vs

Map-RN Map-Chu Map-RN Map-Chu Chu  Map-Chu

TPOX - - - ++ - +
D8S51 ++ + = " B .
vWA
Penta D
D7S820
D13S317
D5S818
Penta E
D21S11 ++ + + - - -
D3S1358 - - + + - +

+ o+ + 4
L]
L}
1
1
1

+

Co+

+|

+

+ o4
|
'

Nivel de significancia: + p< 0,05; ++ p <0,01; - no se observaron diferen-
cias significativas.

El test de equilibrio de Hardy-Weinberg indicé una desviacion del equilibrio
en ciertos loci, como en D18S51 y D8S1179, en el subgrupo “Map-RN” y en
CSF1PO y vWA en el subgrupo “Rio Negro”. Sin embargo, estas desviaciones
resultaron no significativas luego de aplicar la correccion propuesta por Bonferroni
(1936) (datos no mostrados).

La heterocigosidad, considerando los 15 loci investigados, resulta similar en las
poblaciones analizadas, siendo no significativos los resultados observados respecto
de los esperados para cada marcador en particular (p>0,05; dato no mostrado). En la
Tabla 2 se resumen las comparaciones de Heterocigosidad, Diversidad Génica Pro-
medio y Numero Medio de Diferencias entre pares de muestras para las cuatro po-
blaciones en estudio. El analisis de indices moleculares indica que los subgrupos
“Map-RN”y “Map-Chu” exhiben valores inferiores en el niimero medio de diferen-
cias entre pares de muestras, respecto de los valores hallados para “Rio Negro” y
“Chubut”, los que, por otro lado, muestran caracteristicas similares entre si. Este
resultado podria indicar una reduccion en el pool de genes en el grupo “Mapuche”
como consecuencia de una mayor endogamia entre individuos de un mismo grupo.

Con el objeto de analizar la existencia de variacion entre las poblaciones ana-
lizadas, se realizé un Analisis de Variancia Molecular (AMOVA). La Tabla 3 re-
sume los resultados obtenidos luego de realizar el test a partir de distancias RST,
basadas en el modelo evolutivo Single Step Mutation Model (SSM). Como puede
observarse, cuando el grupo Mapuche o el grupo no Mapuche es tomado por sepa-
rado no se observan diferencias significativas (p>0,736 y p>0,485, respectiva-
mente). Por el contrario, si se consideran todas las poblaciones en conjunto se
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Tabla 2
Niveles de heterocigosidad e indices de diversidad molecular
Poblacion n Ho Diversidad génica Nimero medio de
promedio diferencias entre

pares de muestras

Chubut 40 0.780 0.782 11.744
Rio Negro 42 0.773 0.787 11.810
Map-RN 44 0.789 0.746 8.206
Map-Chu 42 0.775 0.775 8.527

Ho: heterocigosidad observada; n: nimero de individuos.

observan diferencias significativas entre las poblaciones (p<0,0088). La compa-
racion entre grupos (Mapuche vs No Mapuche) indica que el 6,23% de la varia-
cion se debe a diferencias entre ambos grupos (Fst= 0,055; p<0,0058), no exis-
tiendo diferencias significativas entre las poblaciones dentro de los grupos (Fsc=
-0,0076; p>0,707) ni dentro de las poblaciones (Fct= 0,062; p>0,346).

Tabla 3
Test de Analisis de Variancia Molecular (AMOVA). Método de distancia: Rst
Poblacion Grupos Origen de la variacién Variacion  Significancia
(%) {valor P)
Mapuches 1 Entre poblaciones -1,04 >0,7360
(Map-RN+
Map-Chu) Dentro de las poblaciones 101,04
No Mapuches 1 Entre poblaciones -0,64 >0,4858
(Rio Negro
+ Chubut) Dentro de las poblaciones 100,64
Todos 1 Entre poblaciones 3,51 <0,0088
(Map-RN+
Map-Chu+
Rio Negro+Chubut) ~ Dentro de las poblaciones 96,49
Todos 2 Entre grupos 6,23 <0,0058
(Mapuches vs
no Mapuches) Entre poblaciones dentro -0,71 >0,7077

de los grupos

Dentro de las poblaciones 94,48 >(),3460

Significativo : p<0,05; Nimero de permutaciones: 1000



A.SALAETAL.

La comparacion entre pares de grupos por medio del estadistico F (pairwise
Fst) puede ser utilizada como un estimador de las distancias entre poblaciones
(Slatkin, 1995). Los valores obtenidos luego de 1000 replicaciones resultaron sig-
nificativos entre los subgrupos Mapuche respecto de cada uno de los subgrupos
de Chubut y Rio Negro (“Map-RN” vs “Rio Negro”: 0.01295; “Map-Chu” vs
“Rio Negro™: 0.00466 ; “Map-RN” vs “Chubut”: 0.01149; “Map-Chu” vs “Chubut™:
0.00850; p<0,05).

La Figura 2 representa el dendrograma radial obtenido por el método UPGMA
a partir de las de la matriz de Fst de los distintos subgrupos. Puede observarse que
“Chubut” forma un agrupamiento o “cluster” con “Rio Negro”, constituyendo el
grupo mas alejado del denominado “Mapuche”. Este resultado refleja una estruc-
tura genética diferente entre los individuos cuyo apellido presenta componentes
lingiiisticos aborigenes de aquellos con apellidos no Amerindios, considerando
que las muestras provienen de una misma area geografica.

Si bien el proceso histérico de movimientos migratorios de individuos perte-
necientes a la etnia “Mapuche’ hacia el conurbano bonaerense a fines de la prime-
ra mitad del siglo XX (Martinez Sarasola, 1995) puede haber provocado un ma-
yor flujo génico con pobladores de éstas areas (Avena et al., 1999), el grupo deno-
minado “Buenos Aires” queda ubicado proximo al cluster “Rio Negro-Chubut”,
alejado a su vez del grupo “Mapuche”.

RioNegro
Chubut

BsAs

MapRN
MapChu

0.001

Figura 2
Dendrograma obtenido a partir de los valores de Fst (Método Slatkin, 1000 replicaciones).
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DISCUSION

En la actualidad se estima que la poblacion Mapuche asciende a 100.000 habi-
tantes, distribuidos en las provincias de Neuquen, Rio Negro, La Pampa, Chubut
y Buenos Aires.

Seguin datos provisionales del relevamiento de pueblos Mapuche, a través de
la Encuesta Complementaria de Pueblos Indigenas 2004-2005 (ECPI) llevada a
cabo por el Instituto Nacional de Estadisticas y Censos INDEC: (http//www.
Indec.mecon.ar), el nimero de habitantes descendientes o pertenecientes a la et-
nia Mapuche en las provincias patagonicas es de 76.423. Al momento de la redac-
cién del presente trabajo atin no estaba disponible la cantidad total de habitantes
(abarcando las provincias de La Pampa y Buenos Aires).

La hipétesis de nuestra investigacion fue determinar si a través del analisis de
marcadores STRs autosémicos puede establecerse una correlacion entre variabili-
dad genética y los apellidos de diverso origen étnico.

Los resultados obtenidos, a través del uso de un niimero relativamente elevado
de STRs autosémicos, permitieron confirmar que existen diferencias genéticas
significativas entre los grupos considerados. Dado que los marcadores autosémicos
estan sujetos a la recombinacion meidtica al momento de la formacion de las
gametas, podria considerarse limitada la capacidad para diferenciar diversos gru-
pos étnicos, considerando que entre ellos se produce flujo génico. Sin embargo,
debido a que existen mecanismos de seleccion cultural, podria explicarse la de-
teccion de tales diferencias en el hecho del incremento de la endogamia en el
grupo de raices originarias. Por otro lado, debe destacarse el hecho de que la
transferencia del apellido no siempre refleja la pauta aceptada en forma general,
que implica que el progenitor masculino ceda a sus descendientes varones y mu-
jeres su apellido. En aquellos casos en los que los hijos no son reconocidos por su
progenitor masculino, la madre es quién cede el apellido a su descendencia. Esta
situacion se ve particularmente incrementada en las poblaciones genéticamente
heterogéneas como son las Americanas, en las que la constitucion de la poblacion
actual ha requerido de aportes aborigenes, europeos, africanos y mas reciente-
mente asiaticos (Avena et al., 1999; Corach et al., 2004; 2006; Martinez Marignac
et al., 2004). Dado que el apareamiento suele ser asimétrico, siendo las mujeres
las aportantes locales mayoritarias, podria considerarse que en aquellos casos en
los que el padre no reconoce a sus hijos la cesion del apellido puede enmascarar el
componente genético no Amerindio. La ponderacion de tal situacion estd siendo
analizada por nuestro grupo mediante el analisis de marcadores genéticos de he-
rencia uniparental (ADN mitocondrial, Y-SNPs e Y-STRs). El analisis de estos
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ultimos polimorfismos ha cobrado gran relevancia al demostrarse que constituyen
marcadores genéticos especificos de numerosos grupos étnicos como lo son las
poblaciones Amerindias (Bianchi et al., 1998; Bravi et al., 2000; Bailliet et al.,
2001; Bortolini et al., 2002).

El analisis combinado de marcadores matri y patrilineales permitira confirmar
la correlacién apellido/ascendencia aborigen, ademas de establecer el grado de
mezcla o admixture en los individuos que portan apellidos pertenecientes a la
etnia Mapuche. Tal informaciéon podra complementar la expuesta en el presente
trabajo.
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