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¢Qué hace a los ecuatorianos modernos diferentes de
otros individuos en el planeta?
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Resumen:

Este es un breve analisis que pretende contestar a la pregunta ;que hace a los ecuatorianos
modernos diferentes de otros individuos? y, por lo tanto, como podriamos utilizar dicha
informacion en beneficio directo de nuestra poblacion. Bajo esta premisa, los investigadores
intentan individualizar el diagndstico y tratamiento de enfermedades, de acuerdo a las espe-
cificidades bioldgicas y genéticas propias de la poblacion ecuatoriana. El autor analiza tres
factores indispensables: 1) el mestizaje, 2) vivir a gran altitud y 3) la diversidad étnica pro-
pia. En conjunto, estas tres caracteristicas estableceran lineas de investigacion que permitan
encontrar estas pequeiias diferencias bioldgicas y genéticas, a fin de identificar factores de
riesgo y de proteccion a diversas enfermedades y capacidades intrinsecas de adaptacion al
medio ambiente.

Palabras claves: flujo genético; variabilidad genética; genética de poblaciones; gran altitud;
diversidad étnica

Abstract:

This brief analysis aims to answer the question, what makes modern Ecuadorians different
from other individuals? And, therefore, how we could use that information for the direct
benefit of our population. Under this premise, researchers try to individualize the diagnosis
and treatment of diseases according to the Ecuadorian population’s biological and genetic
specificities. The author analyzes three indispensable factors: 1) admixture, 2) living at high
altitude, and 3) ethnic diversity. Together, these three characteristics establish research lines
that allow finding these small biological and genetic differences to identify risk and protec-
tive factors for various diseases and intrinsic capacities for adaptation to the environment.
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Introduccion

Una de las preguntas mds frecuentes en la
investigacion médica, en particular en nuestro
pais, es ;que hace a los ecuatorianos modernos di-
ferentes de otros individuos?, y por lo tanto, como
podriamos utilizar dicha informacién en bene-
ficio directo de nuestra poblacién. Bajo esta pre-
misa, los investigadores pretenden individualizar
el diagnostico y tratamiento de enfermedades, de
acuerdo a las especificidades bioldgicas y genéti-
cas propias de cada poblacion. La respuesta no es
sencilla, ya que la individualizacién de una pobla-
cidn es dificil de establecer en los tiempos actuales,
debido fundamentalmente a los constantes proce-
sos de migracion. Cabe sefialar, que el ecuatoriano
moderno, es el individuo que vive en el presente
en esta localizacion geografica, de forma indepen-
diente de su origen.

Los estudios sobre la diversidad genética
pretenden explicar estos procesos. La mutacién y la
recombinacién incrementan la diversidad genética
mediante la generaciéon de nuevos alelos y haploti-
pos. La deriva genética reduce la diversidad, mien-
tras que las migraciones aumentan la diversidad
especifica de una poblacion introduciendo alelos
nuevos. La seleccion natural puede operar en dife-
rentes formas para incrementar, disminuir o man-
tener la diversidad. Existen fuerzas diferentes que
acttian sobre las frecuencias alélicas que en princi-
pio podrian balancear la estructura de una pobla-
cién y con suficiente tiempo alcanzan un valor de
equilibrio, sin embargo, las poblaciones humanas
no estan en equilibrio. Existen factores genéticos
que influyen directamente en la respuesta que tie-
nen los individuos en el proceso salud-enfermedad
por una parte y en los mecanismos de adaptacién
al medio ambiente por otra.

Discusion

Desde el punto de vista genético y clinico y
desde un punto de vista personal, existen tres fac-
tores indispensables que deben ser considerados en
este analisis y que permiten clasificar a los ecua-
torianos como diferentes a otros individuos; estos
son: 1) el mestizaje, 2) vivir a gran altitud y 3) la
diversidad étnica propia. Haré un pequefo andlisis
de cada uno de estos aspectos.

Mestizaje

Significa que dos poblaciones aisladas se en-
contraron en algin momento del tiempo y se pro-
dujo un cruzamiento genético, causando cambios
inter e intra-poblacionales. Las poblaciones gene-
ralmente intercambian individuos que contribuyen
a un proceso bidireccional de flujo genético entre
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ellos, sin embargo, no siempre se produce una po-
blacion hibrida en este flujo. El termino mestizaje
se refiere a la formacion de una tercera poblacion
hibrida, fruto del cruzamiento entre dos pobla-
ciones ancestrales aisladas. Para que esto ocurra
debe existir no uno sino varios cruzamientos con
un punto de tiempo de contacto inicial. Desde lue-
go, las poblaciones modernas son el producto de
la suma de flujos genéticos acumulativos a lo largo
del tiempo y con multiples cruzamientos. Yo sue-
lo decir que “para cruzarse no hay que casarse”, lo
que representa que los cruzamientos no solo tienen
fines antropoldgicos sino sociales y culturales tam-
bién. Por supuesto, las consecuencias de la mezclay
de los flujos genéticos en las poblaciones modernas
han sido modificadas por los procesos de deriva
genética, seleccion y mutacion que moldean la di-
versidad genética.

Las poblaciones ancestrales pueden diferen-
ciarse unas de otras en cualquier tiempo y espacio.
En este contexto las contribuciones relativas de los
cazadores-recolectores del paleolitico y de los agri-
cultores europeos del neolitico deben ser conside-
radas en el analisis de las poblaciones originarias
nativas amerindias. De igual forma, las migracio-
nes humanas son uno de los factores que mas in-
fluye en el mestizaje. En 1492, 524 afios atras, con
la llegada de los europeos a América inicia este
amplio proceso de mestizaje. Entonces, jcual es
el resultado?, todos los ecuatorianos procedemos
de una mezcla de tres grupos originarios: caucasi-
cos europeos, nativos amerindios y africanos. En
un préximo estudio que sera publicado, se usaron
marcadores genéticos de ascendencia, llamados
ancestry informative markers AIMs, que muestra
que los mestizos actuales tienen un 65,8% de ADN
nativo amerindio, 30% caucdsico europeo y 4%
africano. Los afroecuatorianos mostraron 58,8% de
ADN africano, 28% de nativos amerindios y 13%
de caucdsicos. Finalmente, los kichwas mostraron
un 91,5% de ADN amerindio, 7% de ADN europeo
y 1,5% de ADN africano’.

En el afio 2007, 9 afos atras, realizamos un
estudio similar analizando microsatélites autoso-
micos, encontrando que los mestizos somos 73%
amerindios, 19% caucasicos europeos y 8% africa-
nos mientras que los afrodescendientes son 56%
africanos, 28% amerindios y 16% europeos. En
relacién a los marcadores genéticos del cromo-
soma-Y, que muestran el lado de la conquista, los
mestizos tienen 70% de ADN caucésico europeo,
28% nativo amerindio y 2% africano; mientras los
afroecuatorianos son 44% africanos, 31% ADN eu-
ropeo y 15% amerindio®.
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El mestizaje ecuatoriano comenzé6 a prin-
cipios del siglo XVI, cuando los conquistadores
europeos se cruzaron con mujeres nativas. Hoy
representan la mayoria de la poblacion, que en el
71,9% se autoidentifica como mestiza. En la actua-
lidad, 14 millones de ecuatorianos son mestizos,
representan el 60% de la poblacién y viven princi-
palmente en areas urbanas.

Sea cual fuera el marcador genético utili-
zado, los ecuatorianos modernos, de forma in-
dependiente a nuestra autoidentificacion, somos
una mezcla variable de ADN actual y ancestral,
NO existe por lo tanto grupos étnicos puros. So-
mos como el “café con leche”, unos con mds café y
otros con mas leche. Los ecuatorianos modernos
somos poblacion trihibridas con una significativa
carga genética nativa amerindia mal denominada
indigena. Esto podria explicar la variedad de caras,
caracteristicas y colores de la piel encontrados en
los actuales ecuatorianos. En adicion, es impor-
tante senalar que las poblaciones actuales son un
producto de 524 afios de mezcla y varias olas mi-
gratorias hacia y desde el pais.

Vivir a gran altitud

Vincular la historia evolutiva humana con
el conocimiento actual en biologia y genética ha
permitido comprender la evoluciéon humana. Uno
de los entornos en los que los humanos progresiva-
mente evolucionaron se debe a las limitadas condi-
ciones que caracterizan regiones de gran altitud por
sobre 2500 metros sobre el nivel del mar (msnm).
La adaptabilidad bioldgica ha facilitado la ocupa-
cion de este tipo de habitats con una variedad de
caracteristicas limitantes como son la alta radiacion
ultravioleta (UV), la dieta limitada y baja tempera-
tura. Solo el 2% de la poblacién mundial prospera
en estas regiones de gran altitud, que representa a
mas de 140 millones de personas. Las ubicaciones
a gran altitud se caracterizan por factores ambien-
tales unicos, uno de ellos es la baja compresibilidad
del aire. Aunque la cantidad de oxigeno permanece
constante (20,93%) tanto en altitudes altas como
bajas, el numero de moléculas gaseosas por unidad
de volumen es mayor a baja altitud que a gran alti-
tud, de ahi la presion barométrica que depende di-
rectamente de la concentraciéon molecular del aire
que tiene una relacion inversamente proporcional
con la altitud a la que estd midiendo.

En otros términos, un soplo de aire a 4.000
msnm contiene aproximadamente el 60% de molé-
culas de oxigeno que existen a nivel del mar. Por lo
tanto, las personas que viven en este entorno estan
expuestas a una disminucién del oxigeno por aire
inspirado, lo que da como resultado menos oxige-
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no disponible para difundir en el torrente sangui-
neo y en ultima instancia, menos oxigeno para la
produccion de energia en las células. Como resul-
tado de esta condicion fisioldgica, las poblaciones
residentes en zonas de alta altitud que han sopor-
tado estas condiciones durante afios, desarrollaron
adaptaciones fisioldgicas y genéticas al entorno.
Por ejemplo, las poblaciones de la meseta Qin-
ghai-Tibetana, las poblaciones andinas y etiopes
muestran adaptaciones circulatorias, respiratorias
y hematoldgicas unicas’. También muestran dife-
rencias fisioldgicas entre si.

El efecto directo de la gran altitud en la salud
de la poblacion andina y particularmente ecuato-
riana, se ha relacionado a una mayor prevalencia
de defectos congénitos®. Esto ha sido descrito con
detalle en la microtia-anotia en pacientes ecuato-
rianos®. Otro ejemplo importante relaciona genes
EPAS1 y EGLNI identificados en poblaciones de
gran altitud como dianas de una reciente seleccion
positiva, lo cual es un reflejo de la evolucién con-
vergente que tienen los mecanismos adaptativos.

Variaciones étnicas locales

Ecuador es un pais demograficamente mul-
tiétnico y multicultural con tres grupos étnicos
principales y 11 nacionalidades nativas. Los tres
grupos étnicos principales se clasifican en mestizos,
afroecuatorianos y nativos amerindios. Esta varia-
cidn ética podria afectar también la prevalencia de
las principales patologias y la respuesta individual
a las distintas enfermedades. Estas pequenas varia-
ciones genéticas intra e inter poblacionales pueden
constituir factores de riesgo o de proteccion ante
las enfermedades y mediar la respuesta bioldgica
ante el medio ambiente.

El primer grupo lo constituyen los mestizos,
descendientes del mestizaje entre europeos y na-
tivos amerindios a través de mas de 500 afos de
mestizaje y multiples cruces genéticos ocurridos a
lo largo del tiempo. Han existido numerosas olas
migratorias en ambos sentidos que contribuyen a
una mezcla cada vez mas heterogénea de los ecua-
torianos modernos.

El segundo grupo son los nativos america-
nos. En Ecuador existen 14 nacionalidades y 18
pueblos nativos amerindios con presencia en las
tres regiones del pais. Viven principalmente en zo-
nas rurales. En las zonas de integracion fronteriza
con Colombia y Perti habitan 11 grupos de ellos; las
Nacionalidades y pueblos indigenas amerindios del
pais, como se autodenominan, son colectividades
que asumen una identidad étnica basada en cultu-
ra, instituciones e historia que los define como los
pueblos originarios del pais, descendientes de so-



ciedades prehispanicas. Entre ellos, el grupo mayo-
ritario son los pueblos Kichwa que suman mas de
tres millones de habitantes y que viven en 48 comu-
nidades diferentes unidas por los Kichwa. Chim-
borazo es la provincia con mas kichwas. Los otros
grupos nativos son grupos pequeiios y dispersos,
que tienen entre 100 y 8000 individuos.

El tercer grupo son los afroecuatorianos.
Descendientes de esclavos africanos y trabajado-
res que fueron traidos al pais para la construccion
de vias férreas, también han sufrido mestizaje en
diferentes proporciones; viven en su mayoria en la
costa del Pacifico en las provincias de Esmeraldas
y Guayas, con una poblacion cercana al millén de
individuos. En la region andina, los afrodescen-
dientes se concentran en el valle del Chota en la
provincia de Imbabura. Gran parte descienden de
los sobrevivientes de barcos esclavistas varados en
la costa norte de Ecuador y sur de Colombia, entre
los siglos XVII y XVIII. Organizaron sus propias
comunidades al margen de los nativos amerindios
y los colonizadores espaioles, siendo libertos por
su cuenta. Estos se ubicaron en la zona de Esme-
raldas y sus cercanias y posteriormente han expe-
rimentado un proceso de migracion hacia otras
areas. Otro porcentaje importante proviene de es-
clavos llegados en el siglo XVIII de las haciendas
de Colombia, la costa y la sierra, que obtuvieron
la libertad después de la década de 1860. Ambos
grupos, libertos de Esmeraldas y esclavos en el res-
to del pais procedian habitualmente de pueblos del
Africa occidental.
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Esta gran diversidad étnica explicaria algu-
nos fendmenos relacionados con la salud de nues-
tra poblacion, asi como variaciones en los rasgos
genéticos y fenotipicos en la morfologia, pigmen-
tacion de la piel, tipo y color del cabello, color de
los ojos, estatura, entre otros. Son evidentes, tam-
bién, cambios dietéticos evolutivos producto de las
modificaciones en las practicas y habitos de vida,
como es el caso de la intolerancia a la lactosa.

Conclusion

Tres factores indispensables permiten clasi-
ficar a los ecuatorianos como diferentes de otros
individuos del planeta, estos son: 1) el mestizaje, 2)
vivir a gran altitud y 3) la diversidad étnica propia.
El mestizaje es propio del continente americano y
es una caracteristica inmanente de los ecuatorianos
modernos. La gran altitud, vivir a 2500 msnm, in-
duce cambios fisiologicos adaptativos en las pobla-
ciones que viven a este nivel. Todas las capitales de
provincia de la zona andina del Ecuador estan ubi-
cadas a esta altitud. Finalmente, Ecuador es un pais
demograficamente multiétnico y multicultural con
tres grupos étnicos principales y 11 nacionalida-
des nativas. En conjunto, estas tres caracteristicas
permitiran establecer lineas de investigacion que
faculten encontrar pequenas diferencias bioldgicas
y genéticas, a fin de identificar factores de riesgo y
de proteccion a diversas enfermedades y distinguir
particulares capacidades de adaptacion al medio
ambiente.
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