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Introduccidn

Las aparentes diferencias fisicas entre los grupos humanos o lo que los antropdlogos
fisicos denominamos genéricamente fenotipo, se ha vuelto una cuestidon tan amplia de
abordar que su descripcion y clasificacién ha dejado de bastar. Una muestra simple y llana
de esto es que al momento que me encuentro escribiendo esta introduccién, solo tuve
que dar un vistazo alrededor para notar lo tan parecidos y tan diferentes que somos
simultdneamente los seres humanos. La primera motivacion para estudiar estas
diferencias debio ser el responder cémo se origind y a qué factores esta relacionada,
naturalmente la resolucidon de unos cuestionamientos conllevd al planteamiento de otros,
lo que gradualmente fue develando la complejidad detras de la diversidad bioldgica

humana.

El presente trabajo de investigacidon no constituye en si mismo un parteaguas en el
campo de los estudios de la diversidad bioldgica humana, sino mas bien un esfuerzo por
retomar las interrogantes alrededor del estudio de los fenotipos de pigmentacién. De las
cuales, en este texto, se abordan aquellas sobre las bases bioldgicas que los expresan, el
control genético detras de estas y por ultimo, la expresion diferenciada en grupos
humanos como producto de multiples dindmicas. La novedad la constituye la poblacién de
estudio, en la cual no ha sido abordado el planteamiento sobre el papel que las dindmicas
de flujo génico, entre poblaciones humanas, tienen en la expresion diferenciada de estos

fenotipos.

La presente investigacion se desarrolla a lo largo de cinco capitulos, cada uno con
apartados que abordan tematicas especificas, disefiados para acercarnos a los
lineamientos centrales sobre los que se ha transitado en el estudio de los fenotipos de

pigmentacion.

El capitulo 1 presenta el panorama de lo que, hasta ahora, se sabe sobre las bases
bioldgicas y ontogenéticas de los fenotipos de pigmentacién (color de piel, cabello y ojos),

los fundamentos fisioldgicos que dan lugar a las diferentes tonalidades de pigmentacion.
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Asi mismo, se explora la informacidn correspondiente a las variantes genéticas asociadas a
la produccién y distribucion de los diferentes tipos de melanina responsables de la
variabilidad en los fenotipos de pigmentacion. Estas variantes se presentan de manera
diferenciada en las poblaciones mundiales como respuesta a mecanismos evolutivos y
adaptativos, por lo que se hace una aproximacién a las teorias sobre el origen y evolucién
de los fenotipos de pigmentacién y, a las investigaciones sobre su diferenciacién en
poblaciones humanas como respuesta a la seleccidon natural y la ocurrencia de dinamicas

demograficas como el mestizaje.

Continuando con la linea de conexion del texto, el capitulo 2 explora de manera
general, la expansién de los grupos humanos en la didspora fuera de Africa para
particularizar mas adelante en las poblaciones americanas y, en especial, el caso de la
poblacion mestiza mexicana. Este capitulo se centra, en primer término, en el mestizaje
bioldégico desde la perspectiva de la genética de poblaciones, acercandonos a las
dinamicas demogréficas antes mencionadas. Posteriormente se aborda el mestizaje social,
término al que se hace referencia para diferenciarlo del concepto bioldgico de flujo génico
y, hacer hincapié en las repercusiones sociales de la mezcla entre grupos humanos
historica y geograficamente aislados y que entraron en contacto al momento de la
conquista. La percepcion de este mestizaje alcanzé su maxima expresion durante la época
de la colonia y contribuyd, en la época posrevolucionaria, a la constitucién del concepto
mestizo en el imaginario mexicano, en ambos casos la observaciéon de las diferencias

fisicas, como el color de la piel, jugd un papel central.

El tercer capitulo explica la metodologia seguida en la presente investigacién para
analizar el papel del mestizaje en la expresién de los fenotipos de pigmentacién. Expone
su insercidon en un proyecto de mayor magnitud, los objetivos generales del mismo y la
eleccidn de la poblacion de interés, asi como la procedencia y descripcién de la poblacién
participante. Metodologicamente se privilegido un abrodaje cuantitativo de los fenotipos
de pigmentacidén, por lo que se designé un apartado especifico en el que se explica cdmo

se logré este objetivo. Finalmente se definen los métodos de laboratorio, bioinférmaticos



y estadisticos seleccionados para analizar la relacion entre la contribucién ancestral

individual y la expresion fenotipica.

El capitulo 4 describe los resultados encontrados a partir del seguimiento de la
metodologia expuesta en el capitulo anterior. En ellos se observa en primer lugar, la
huella que la historia microevolutiva ha dejado en los fenotipos de pigmentacién en
poblacién mestiza mexicana, esto se refleja en las correlaciones entre tonalidades de
pigmentacion mas clara (a partir de la medicién del indice de melanina) e individuos con
un mayor componente ancestral europeo, lo cual puede atribuirse a la fuerza de seleccién
positiva bajo la cual se moldearon algunas variantes genéticas como adaptaciones para
proteger la célula y optimizar el metabolismo. Sin embargo, esta observacion no es
definitiva ni concluyente ya que no es totalmente clara para todos los fenotipos de
pigmentacion ni se presenta de manera exclusiva para individuos con determinado

componente ancestral.

De manera general las conclusiones versan alrededor de los puntos anteriores, la
importancia que tiene la historia microevolutiva de las poblaciones mundiales y en
especial las poblaciones mestizas, ya que la dindmica de flujo génico promueve el
establecimiento de mecanismos de expresiéon diferenciados en los fenotipos de
pigmentacidon. Asi mismo, consolidar la importancia que tiene el estudio de estas
dindmicas, a partir de en la relacidn que se da entre estos rasgos fisicos y la

autopercepcion y la construccion social de la identidad vy la filiacidn étnica.

Las siguientes paginas desarrollan exhaustivamente las ideas expuestas en las
lineas anteriores, la motivacion principal reside en ampliar el conocimiento sobre los
fenotipos de pigmentacién en la poblacion mestiza mexicana para sentar el precedente a
investigaciones futuras que, como la presente, busquen integrar su compleja historia

bioldgica y cultural.



Justificaciéon

Es de gran importancia llevar a cabo investigaciones que aborden la interaccién entre la
expresion de los fenotipos de pigmentacidon y los componentes ancestrales en una
poblacion. Particularmente en la poblaciéon mestiza mexicana que es un collage de
diversidad bioldgica y cultural. Todo esto con el interés de construir hipdtesis integrales
con respecto al origen y evolucion de los fenotipos de la pigmentacion en poblaciones
mestizas. Consideramos que el aporte de esta investigacién permitird considerar estos
rasgos como el producto de dindmicas demograficas y evolutivas particulares.

El interés por analizar los fenotipos de pigmentacién desde una perspectiva que
combina el conocimiento de las vias de expresién e interaccién génica que subyacen su
expresion, el conocimiento de la historia, los procesos de mestizaje y la interaccidon genes-
ambiente-fenotipo, permite englobar un pensamiento mas antropoldgico respecto de la
relaciéon entre estos ambitos. Lo anterior indudablemente tendrd, también, una
repercusion en las construcciones sociales de pertenencia étnica y de percepcién de la
apariencia fisica, los cudles han constituido un elemento central de diferenciacion o
identificacion de los individuos.

La fuente de datos de la presente investigacion esta constituida por una serie de
poblaciones analizadas en el Proyecto CANDELA (Consorcio para el Anadlisis de la
Diversidad y la Evolucion de Latinoamérica), el cual tiene como objetivo principal la
exploraciéon y analisis de la diversidad bioldgica latinoamericana, con la finalidad de
comprender de mejor manera los procesos particulares de evolucién, adaptacién y
mestizaje, a través de un abordaje integral de la diversidad bioldgica. Como coordinador
principal funge el Dr. Andrés Ruiz Linares (University College of London), y como
investigador principal en México el Dr. Samuel Canizales Quinteros (Instituto Nacional de
Ciencias Médicas y Nutricién “Salvador Zubirdn”), coordinadores A.F. Victor Acuia Alonzo
(Escuela Nacional Antropologia e Historia) y el Dr. Jorge Gémez Valdés (Universidad
Nacional Auténoma de Meéxico). Este proyecto es un esfuerzo coordinado de
investigadores de diferentes universidades en Latinoamérica (Colombia, Chile, Brasil,

Argentina, Perd y México).



Objetivos

El objetivo principal de este trabajo es el andlisis del grado de participacion de los
componentes ancestrales poblacionales en la expresién de los fenotipos de pigmentacion
de piel, cabello y ojos en poblacién mestiza mexicana. Lo anterior tomando en cuenta los
mecanismos evolutivos y adaptativos subyacentes que llevaran a una mejor comprension
de como los fenotipos de la pigmentacion, en nuestro pais, son un reflejo de su compleja

historia demografica y evolutiva.

A continuacion enlistamos los objetivos derivados de la presente investigacién,
partiendo de la premisa de que si los fenotipos de pigmentacidon a nivel global estan
modelados por procesos de adaptacidén a la presidn selectiva ambiental, la diversidad al
interior de las poblaciones, especialmente aquellas con una historia de mestizaje como la

de nuestro pais, reflejaran la interaccién de dichos procesos macro y microevolutivos.

1. Analizar cuantitativamente los fenotipos de pigmentacion de la piel y los ojos en las
muestras del Proyecto CANDELA.

2. Conocer la asociacién entre los fenotipos de pigmentacién y las proporciones de
contribucion de los componentes ancestrales (nativo americano, europeo y

africano) en poblacién mestiza mexicana.

Como se describe en el primer objetivo, el abordaje cuantitativo de los fenotipos de
pigmentacion de la piel y ojos es de gran importancia ya que una clasificacién arbitraria en
categorias subjetivas, como se habia abordado anteriormente, ha conllevado al
establecimiento de diferencias grupales que no corresponden con una explicaciéon

cientifica de la diversidad contenida en estos rasgos.
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Capitulo 1. Diversidad de los fenotipos de
pigmentacion en poblaciones humanas

Aportes desde distintas disciplinas han permitido asentar el conocimiento sobre la unidad
biolégica de nuestra especie, sin embargo, la diversidad biolédgica humana, regional y
global, es vasta. Las causas de su diversificacién responden al grado de participacion de los
mecanismos evolutivos, el nivel en el que actldan y a la ocurrencia de diversas dindmicas

poblacionales.

Al hablar de diversidad biolégica humana es necesario definir si se trata de aquella
contenida en nuestro material genético, la manera en que este se expresa y hasta su
interaccidon con el medio ambiente. Para fines de la presente investigacion, de todo el
conjunto de la diversidad bioldgica humana hemos centrado nuestra atencién en la
expresion de los fenotipos de pigmentacidn, rasgo que ha sido utilizado ampliamente a lo
largo de la historia para abordar la naturaleza del gran espectro de diversidad que alberga.
Para poder aproximarnos a dicha diversidad primeramente debemos enunciar los

mecanismos evolutivos que le dan origen.

Los responsables de los cambios a nivel genético y fenotipico que participan en la
generacion de diversidad en los organismos son cuatro: mutacién, seleccidon natural,
deriva génica y flujo génico. Sus efectos pueden ser a nivel de la evolucidn de las especies
en tiempos geoldgicos (macroevolucién) o en la evolucién de una sola especie a lo largo
de las generaciones (microevolucion) (Jobling, et al. 2014). De manera general
abordaremos estos cuatro mecanismos ya que su conocimiento representa la base para
entender el origen y diversificacion en la evolucidn bioldgica de las especies, entre ellas la

especie humana.
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1. La fuente primaria de variacion es la mutacidn, Unico proceso generador de
nuevos alelos’ (Jobling, et al. 2014). Su ocurrencia a lo largo del genoma es
azarosa, es heredable solo cuando actua a nivel del material genético de las
células germinales. Los cambios ocurridos tanto en células germinales como
somaticas pueden tener efectos sobre la expresidén y sintesis de productos
posteriores, como en la formacién de aminodcidos y proteinas y por lo tanto a
nivel del fenotipo. La recombinacidon aunque no es un tipo de mutacion,
participa en la generacién de diversidad ya que segrega azarosamente los
alelos parentales en la descendencia.

2. La seleccidon natural es el proceso a través del cual las frecuencias alélicas
cambian debido a diferencias en la supervivencia y reproduccién de individuos
con genotipos diferentes. La seleccion actua de manera diferenciada a lo largo
del genoma ya que solo la regién alrededor del gen que esta bajo seleccién
cambia, un efecto distinto al que tienen la deriva génica y el mestizaje que
afectan a marcadores a todo lo largo del genoma (Frudakis 2008).

3. La deriva génica actua sobre la variacidén ya existente, a nivel poblacional el
efecto de la deriva génica dependera del tamafio de poblacidn, modificando
drasticamente las frecuencias alélicas en poblaciones pequefias, llevando a
algunos alelos bien a desaparecer o a fijarse.

4. El flujo génico se refiere al intercambio de alelos de una poblacién a otra y es
de gran relevancia en la formacién de poblaciones nuevas, su impacto depende
en gran medida de los tamafios de poblacién que tengan las poblaciones

interactuantes.

Una vez que hemos abordado los mecanismos evolutivos, es importante mencionar el
Desequilibrio de Ligamento (DL) como otra medida de la diversidad. Si partimos del
supuesto de que la recombinacién es un evento azaroso, el DL a nivel poblacional es la
correlacién existente entre distintos alelos mas alld de lo que pudiera esperarse que se

presentard por azar (Jobling, et al. 2014). Este tipo de intercambio puede resultar en lo

1 .
Formas alternativas de un gen en un locus en un cromosoma.
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que se denomina Desequilibrio de Ligamiento por Mestizaje?, el cual puede ser utilizado
para mapear los genes participantes en la variacién de rasgos distintivos de poblaciones

(Frudakis 2008).

El consenso con respecto a los mecanismos de diversificacion y sus distintos niveles
de accién tiene su momento histérico en la conformacidon de la Teoria Sintética de la
Evolucién, en la cual se integraron los conocimientos de la Teoria de la Evolucion por
Seleccion Natural de Darwin con los de la Herencia Genética de Mendel y, cuya principal
expresiéon académica e investigativa se da con la genética de poblaciones impulsada

principalmente por Theodosius Dobzhansky (Lewontin 1997).

Previo a esto, las diferencias entre los grupos humanos, entre ellas las relacionadas
con la pigmentacién de la piel, cabello y ojos constituian un instrumento para la
clasificacién en “razas” humanas (Jablonski y Chaplin 2000). En la actualidad el término
raza ha sido utilizado para referirse a aspectos de la variacién tanto biolégicos como
culturales, ha sido aplicado desde la geografia hasta los genes, de la ancestria® al lenguaje
(Relethford 2009). Multiples esfuerzos en la investigacion antropofisica se han
encaminado a esclarecer la nula utilidad de este término, el continuo de la variabilidad
bioldgica en todas las poblaciones humanas es imposible de ser compactado en unas

cuantas categorias.

La antropologia fisica se ha sumado al estudio de los caracteres fenotipicos con el
objetivo de buscar explicaciones de tipo evolutivo-adaptativo, en las que se propone la
interaccion de diversos factores como lo son la ecologia, la genética y la cultura. La
genética de poblaciones constituye el sustento tedrico-metodoldgico para abordar la
diversidad biolégica humana a partir de las diferencias en las frecuencias de genes
relacionados con los rasgos fisicos en funcién de su pasado evolutivo, su interaccién con

los factores ambientales y sus efectos en la fisiologia, el metabolismo y su historia

% Asociacién no azarosa de alelos de diferentes loci, lo que permite identificar regiones y genes de interés a
través de marcadores a lo largo del genoma.

El conjunto de los ancestros para un individuo, un grupo o un linaje dados. Hablando de dos individuos,
grupos o linajes, la ancestria comun se refiere al ancestro comin mas reciente (Glosario del Instituto
Nacional de Ecologia).
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demografica (Frudakis 2008; Hancock y Di Rienzo 2008), todo esto en relaciéon con la
esfera cultural intrinseca al ser humano. Los principales campos de estudio se han
centrado en el origen del Homo sapiens, la dispersion de las poblaciones humanas, la
relacion de la variaciéon genética con la expresion de determinado fenotipos y la

adaptacion a diferentes presiones selectivas del ambiente (Acufia-Alonzo 2011).

Las diferencias en el color de la piel entre poblaciones han sido erréneamente
entendidas como indicativos de profundas diferencias bioldgicas (Parra, et al. 2004), sin
embargo, la propuesta desde la genética de poblaciones es la de entender de mejor
manera la diversidad, que las evidencias senalan es invalido categorizar dado que se
presenta como un continuum debido a su amplio espectro de variacion (Lieberman, et al.
1992). Richard Lewontin a través del estudio de la variabilidad de los grupos sanguineos
entre grupos humanos encontré ya en la década de los 70°s que el 85% de la diversidad se
encuentra al interior de los grupos y un 6.3% cuando se compara entre grupos (Lewontin

1972).

Para Nina Jablonski (Jablonski y Chaplin 2000), una de las principales estudiosas de
la pigmentacién de la piel, los fenotipos de pigmentacion se remontan al linaje de los
primeros hominidos. Jablonski se apoya en la teoria de que estos probablemente tenian
pieles poco o nada pigmentadas, como las de los chimpancés en la actualidad, por lo que
la ausencia de pigmentacion en ciertas dareas corporales (cara, parpados, areas
anogenitales) de individuos de especies de primates no humanos (Kittles 1995; Westerhof
2007) es la condicién ancestral, se propone que la aparicién de colores de piel mas oscuros
ocurrié en etapas muy tempranas en la evolucién del género Homo (Jablonski y Chaplin
2000). El cabello negro, ojos café y un tono de piel oscura se consideran el estado
primordial de los humanos tras las primeras migraciones transcontinentales (Westerhof

2007).

Dado el amplio espectro de diversidad que comprende este rasgo, uno de los
principales cuestionamientos se enfocan en las causas que le dan lugar, la relacion

existente entre esta y una distribucion geografica determinada (latitud y longitud), los
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factores internos (fisioldgicos) o externos (ambientales/culturales) participantes en su
expresion. Este Ultimo punto siendo altamente importante ya que la pigmentacién de la

piel, cabello y ojos fungen, en seres humanos como rasgos socialmente relevantes.

Para poder cumplir con la finalidad del presente trabajo de investigacidn, el
apartado siguiente tiene como objetivo abordar los mecanismos biolégicos y genéticos
gue conllevan a la expresién de la pigmentacién en seres humanos, de manera que su
relevancia pueda ser comprendida a partir de la explicacién de las diferentes hipdtesis
sobre su origen, evolucién y diversificacion. Como primer paso abordaremos los
mecanismos y elementos participantes en su expresién, para después dar paso a las
hipdtesis sobre su origen y diversificacion en poblaciones humanas y su relacién con

aspectos de indole demografica y cultural.

1.1. Aspectos fisiolégicos y ontogenéticos de la
pigmentacion

El espectro de variacidon continua que contemplan los fenotipos de la pigmentacion tiene
un sustrato genético y biolégico que culmina en la expresién del caracter y que depende
de la participacién e interaccion de los genes responsables, de la produccion de
determinadas proteinas y de la respuesta a la exposicién a factores externos (dieta, medio
ambiente, etc.). La produccidon de diversos elementos en el ambiente interno de un
organismo (intracelular) asi como la interaccién de estos con factores externos conlleva a

la expresién de un determinado tipo de pigmentacién en nuestra piel, cabello y ojos.

El trasfondo ontogenético de la pigmentacidn involucra una serie de procesos
fisioldgicos que pueden variar a lo largo de la vida de un organismo asi como entre
individuos y entre poblaciones. Para abordar dichos procesos este apartado explora las
bases bioldgicas de la pigmentacidn en seres humanos, para comprender la naturaleza de

la variabilidad en este rasgo.
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Los principales elementos responsables de la pigmentacion de la piel son: la
oxihemoglobina (color rojo), la hemoglobina reducida (color azul), los carotenos (color
amarillo) y la melanina (color oscuro o café) (Jurado Santa Cruz 2003; Kittles 1995), siendo
la melanina el pigmento que mas participa en la expresidn de este rasgo. La pigmentacién
en seres humanos es el resultado de la sintesis y distribucién de la melanina y los
melanosomas en la epidermis, en los foliculos pilosos, asi como en estructuras oculares y

auditivas.

La via fisioldgica de produccién de melanina empieza en los melanocitos, células
gue se originan en los melanoblastos que se producen en el tubo neural, a partir de la
octava semana de gestacién y desde donde migran hasta sus territorios definitivos
(epidermis, drganos, estructuras). Una vez ahi adquieren la capacidad de sintetizar y
distribuir la melanina, los melanosomas que son paquetes de melanina se localizan en Ila
capa basal de la epidermis, en la piel o en el bulbo piloso en el cabello, en estos organulos
los melanocitos® estdn conectados con los queratinocitos, cuya principal proteina, la

gueratina, tiene las funciones de estructurar la epidermis y volverla impermeable.

La unidn entre melanocitos y queratinocitos se da a partir de las dendritas
melanociticas en relacién aproximada de 1 por cada 20, lo que da lugar a la formacién de
la denominada Unidad Epidérmica de Melanizacion (UEM) (Figura 1) (Mantoux y Ortonne
2003; Montaudié, et al. 2014), donde la fagocitosis de los melanocitos por parte de los

queratinocitos los fija a la capa mas superficial de la piel.

Figura 1. Unidad Epidérmica de Melanizacion (www.histologia.es)

4 . see .y .
Células dendriticas encargadas de la produccion de melanina.
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Las melaninas, son polimeros y pueden clasificarse en dos tipos a partir de sus
propiedades fisicoquimicas: la eumelanina tiene mayor peso molecular y su color café
oscuro o negro resulta de su estructura ciclica que atrapa la luz, la feomelanina por otro
lado es de coloracién amarilla o rojiza debido a su alto contenido de nitrégeno y azufre
(Mantoux y Ortonne 2003; Wilde, et al. 2014), el precursor de ambos pigmentos es la
tirosina y en mamiferos cominmente se puede presentar la combinacién de ambos

(Hearing y Tsukamoto 1991).

La melanina tiene como funcién la fotorrecepcion, absorbe la radiacion
ultravioleta (UV) y la transforma a través de un proceso denominado Conversidn Interna
Ultrarrdpida (Meredtih y Riesz 2004) lo que protege a las células y al 4cido

desoxirribonucleico (ADN) del dafio por la radiacidn.

Demasiada luz solar dafia el ADN, a nivel molecular las uniones entre las bases
nitrogenadas, en especial la timina, forman lo que se conoce como dimeros de timidina o
enlaces covalentes, esta unidn obstaculiza la escisién de las bases nitrogenadas durante
los procesos de replicacion y transcripcién y por lo tanto impide la duplicacién normal de
las hebras de ADN para el mantenimiento y reparacion celular (Mantoux y Ortonne 2003).
Es por ello que en gran medida la exposicion solar es considerada el principal riesgo para

el desarrollo de cancer de piel (melanoma) (Acosta, et al. 2009; Evans y Johnson 2010).

Las enzimas participantes en la produccidon de melanina son la tirosina, enzimas
relacionadas a la tirosinasa 1 y 2, y la dopacromo tautomerasa. La regulacidon en la
produccién de la melanina estd asociada a diversos factores influenciados por el ambiente
interno y externo, tales como la absorcién de radicales libres generados al interior del
citoplasma (Hearing y Tsukamoto 1991) y, en especial, bajo la influencia de los rayos UV
que favorecen la eumelanogénesis (Mantoux y Ortonne 2003; Mitra, et al. 2012). La
produccién de melanocitos epidérmicos activos aumenta con la exposicion a radiacion UV
y su densidad en el cuerpo humano es mayor en la cara, los antebrazos y la region genital

(2000/mm?) en relacién al resto del cuerpo (900-1500/mm?) (Mantoux y Ortonne 2003).
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Dentro de los mecanismos internos que estimulan la produccion de melanina estan
los activados por la accion de las hormonas estimulantes de melanocitos (MSH, por sus
siglas en inglés), estas sefiales hormonales pueden inducir la produccion de pigmento
cuando los organismos se exponen a la luz solar o cuando sufren dafio, como podria

observarse en la coloracién mas oscura de procesos de cicatrizacion.

A la cantidad de melanina en la piel también se le puede encontrar en la literatura
como fototipo de la piel (skin phototype) (Pathak, et al. 1976) y de acuerdo con los autores
estd constituido por la denominada pigmentacion constitutiva, es decir el color de piel de
un individuo sin respuesta a factores externos, determinada no por la cantidad de
melanocitos sino por la distribucién, forma y nimero de los melanosomas y con un
importante grado de participacién del sustrato genético. Por otra parte la pigmentacion
facultativa es aquella que se adquiere por interaccién con los factores externos, en el caso
de la piel lo que se conoce coloquialmente como el bronceado, el cual puede tener dos

componentes: el inmediato y el tardio.

Es asi que un organismo puede sufrir cambios en el color de su piel a lo largo de su
vida como una respuesta a la exposicidn solar, sin embargo, otras sustancias en especial

aquellas que ingerimos en la dieta pueden de igual manera tener efectos.

En general la exposicion a radiacion UV oxida las biomoléculas de la célula lo que
conlleva a un envejecimiento prematuro de las células de la piel, este efecto sobre los
organismos esta intervenido por el consumo de antioxidantes en la dieta (acido ascorbico,
vitamina E, carotenos, coenzima Q10, zinc, cocoa, té verde) y forma parte de los
mecanismos de proteccidon que interactian con la pigmentacién constitutiva (Pandel, et
al. 2013). Este aspecto es de suma importancia dado que el consumo cultural de ciertos
alimentos por parte de los grupos humanos tiene una intima relacion con la proteccion

gue aunada a la pigmentacién contrarresta los efectos dafinos de la exposicién solar.

Ademas de las variaciones en la pigmentacion constitutiva debidas a la interaccion
con los factores externos, otro aspecto ontogenético de la pigmentacion sefiala la
ocurrencia de cambios en el rasgo en diferentes etapas de la vida (Robins 1991),
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principalmente como respuesta a modificaciones en el sistema endocrino, por ejemplo
durante el embarazo los estrégenos influencian un oscurecimiento de la pared abdominal,

los pezones y la cara (Kittles 1995).

En un estudio transversal realizado en mujeres, la ocurrencia de la menarquia
(primera menstruacion) ha sido la variable a tomar en cuenta para ser correlacionada con
un aclaramiento en la parte superior interna del brazo (Rosique, et al. 1991). Este efecto
esta principalmente dirigido por la relacidén existente entre la exposicidn a los rayos UVB,
gue son radiacidén ultravioleta pero de mayor longitud de onda y que propician una mejor
absorcién de vitamina D, la cual estd intimamente relacionada con un mejor
aprovechamiento del calcio de la dieta y a un desarrollo normal del esqueleto (Chaplin y
Jablonski 2009; Parra 2007), ésta y otras teorias sobre la evolucidon de la pigmentacion

seran abordadas en apartados mas adelante.

El desarrollo de una determinada pigmentacidon no es un rasgo aislado al resto de
las estructuras fisiolégicas de un organismo y pone de relevancia el sustrato genético
interactuante y participativo de diversas expresiones bioldgicas en el ser humano. Ejemplo
de ello es un estudio en el que se encontré una menor tolerancia a los anestésicos cuando
individuos femeninos son pelirrojos naturales, resaltando el papel que uno de los
principales genes de la pigmentacidon (MC1R) tiene en la modulacién del dolor en mujeres
(Liem, et al. 2004), mostrando asi la participacidn que este y otros genes pueden tener en

otros aspectos de la fisiologia de los organismos.

Por su parte, el cabello al igual que la piel obtiene su pigmentacién por la
distribucién de melanosomas y por la cantidad de melanocitos y el tipo de pigmento que
envian a los queratinocitos (Wakamatsu, et al. 2006). La produccién de melanina en el
cabello se lleva a cabo en los melanocitos en la fase de crecimiento activo de los foliculos
de cabello, posteriormente los melanosomas maduros son tranferidos a los queratinocitos
que conformaran el tallo del cabello (Slominski, et al. 2005). A su vez existen diferencias
entre la morfologia de los melanosomas de tonos de cabello oscuros y tonos de cabello

claros, debidos no solamente al tipo de melanina empaquetada sino también a la unién de
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iones metalicos (cobre y zinc- tonos oscuros y de hierro- tonos claros) diferenciados en los

melanosomas (Liu, et al. 2005).

A diferencia del color de la piel y del cabello, la pigmentacién del iris expresa
diferencias en su distribucién en los tejidos. El iris estd compuesto por dos capas celulares
con diferente origen embrionario: la capa posterior o epitelio pigmentado (IPE, por sus
siglas en inglés) originado en el ectodermo neural y el estroma originado en el mesodermo
neural (al igual que los melanocitos de la piel) (Jimbow, et al. 1993), éste ultimo esta
constituido por fibroblastos no pigmentados y melanocitos (Imesch, et al. 1997). El color
de los ojos estd determinado principalmente por la densidad y estructura del estroma del
iris, del epitelio pigmentado y el contenido de pigmento (Sturm y Larsson 2009; Ulivi, et al.
2013). El estroma del iris retiene el pigmento, haciendo menos variable el color del ojo a
lo largo de la vida, contrario a lo que observamos con el color de la piel o el

encanecimiento del cabello.

Podria decirse entonces que la pigmentacion estd regulada a nivel genético,
debido a la accion de los distintos genes codificadores de las enzimas participantes en la
melanogénesis asi como otros tantos que se han encontrado asociados a las diferencias en
pigmentacion de piel, cabello y ojos en distintas poblaciones humanas y que constituyen

el tema central del siguiente apartado.

1.2. Genes de la pigmentacion

Los avances tecnoldgicos y la adopcion de metodologias que abordan la pigmentacién
como un caracter cuantitativo continuo, por encima de la categorizacién cualitativa, han
impulsado el desarrollo de estudios que permiten analizar la pigmentacién de la piel,
cabello y ojos de manera mas integral estableciendo una asociacidn significativa con los
hallazgos de variantes genéticas como participantes en la expresién (Branicki, et al. 2009;

Chan, et al. 2005).
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El entendimiento de las dindmicas de las poblaciones humanas, en el contexto de
la investigacion de las bases genéticas participantes en la expresidn de estos fenotipos,
permite el desarrollo de planteamientos que integran el estudio de rasgos complejos,
resultado de la interaccidn entre el sustrato genético, los factores ambientales y en su
justa medida su relacién con las dinamicas culturales. Los fenotipos de la pigmentacién se
cuentan entre los rasgos denominados poligénicos, debido a que el efecto combinado de
multiples genes resulta en la variacion continua. Algunos autores consideran que la
expresion de estos rasgos es de indole no genético en el sentido formal sino génico dado
que es el resultado de la activacion de vias metabdlicas en estos genes y no de los genes

en si (Shriver 2008).

De acuerdo a lo revisado en la seccién anterior, el pigmento melanina es el
elemento de mayor relevancia en cuanto a su participacion en la expresion del color de la
piel, cabello e iris. El sustrato genético de la produccién de melanina recae en el gen TYR
tirosinasa (tyrosinase), el cual se encarga de la sintesis de la enzima tirosina. Este gen
cataliza los primeros dos pasos y un paso subsecuente en la transformacién de la tirosina
en melanina. En mamiferos el producto de este gen o la accién de cualquier otra proteina
no cumple una funcién mendeliana’ para este rasgo (Frudakis, et al. 2003), la variacion se
atribuye mas a la interaccién poligénica, que a la presencia o ausencia de un alelo de un

Unico gen (Pospiech, et al. 2011).

Existen otros genes reguladores de la expresidn de melanina, TYRP1 proteina 1
relacionada a la tirosinasa (tyrosinase related protein 1) el cual sintetiza una enzima que
participa en la biosintesis de melaninay MCIR receptor 1 de melanocortina (melanocortin
1 receptor) que regula la melanogénesis. Estos genes parecen ser parte fundamental de las
vias que regulan la pigmentacidon en seres humanos (Frudakis, et al. 2003), en especial la

pigmentacién de la piel (Candille, et al. 2012).

5 . . . . . e
Aqguella en la que un alelo es dominante sobre otro y las diferencias discretas de un caracter estdn
determinadas por la diferencia en un solo gen.
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TYR y TYRP1 estan presentes en todas las poblaciones humanas y Unicamente las
mutaciones deletéreas evitan la sintesis de melanina conllevando a un fenotipo con
ausencia de pigmentacion (albinismo), sin embargo, hay una gran bateria de genes cuyas
frecuencias diferenciadas tienen el papel principal en la amplia diversidad de expresiones

de color de piel, cabello y ojos en seres humanos.

Hasta el momento MCIR es el Unico gen identificado como participante mayor en
la varianza fenotipica substancial en la pigmentacion y muestra por ello una importante
huella de seleccién con respecto a la radiacion UV, especialmente en poblaciones africanas
(Harding, et al. 2000), esto debido a que diferencias en su cadena de aminodcidos son
responsables de la produccién diferenciada de eumelanina y feomelanina (Rogers, et al.
2004). En poblacién africana y en asiaticos de Papua Nueva Guinea y la India, la ocurrencia
de variaciones en las cadenas de aminoacidos del gen MCIR es casi nula, lo que muestra
una alta conservacién del gen y un espectro muy amplio de proteccion a la radiaciéon UV

(Harding, et al. 2000).

La identificacion de los genes encargados de la pigmentacion humana tiene
también implicaciones de tipo forense, las mutaciones encontradas en dichos genes
pueden constituir un buen predictor del color del cabello, piel y ojos de un individuo
(Brilliant 2008; Liu, et al. 2009). En andlisis de ADN antiguo realizados en especimenes de
neandertal y Paleo esquimales se han logrado reconstrucciones faciales a partir de la
prediccion de los genes de la pigmentacion entre otros (Lalueza-Fox, et al. 2007;

Rasmussen, et al. 2010).

Resultan relevantes también para el campo de la medicina debido a la asociacion
de polimorfismos contenidos en estos genes relacionados con ciertos tipos de cancer de
piel, algunos estudios sefialan un mayor riesgo de padecerlo cuando se tiene determinado

fenotipo pigmentario (Ibarrola-Villalba, et al. 2012).

Entre individuos de una poblacidn, la correlacién entre la pigmentacién de la piel,
cabello y ojos es minima; sin embargo, entre poblaciones se muestra cierta concordancia,
la presencia de un color de iris en promedio mas oscuro tiende a correlacionar con tonos
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mas oscuros de piel y cabello (Frudakis, et al. 2003; Kittles 1995), esto sugiere que existen
determinantes de la pigmentacién distintos para cada tejido, pero que a la vez los mismos
han estado sujetos a ciertas fuerzas evolutivas que han moldeado la variabilidad de este
rasgo en las poblaciones mundiales o que las variantes de estos genes estdn siendo

heredadas conjuntamente.

Uno de los primeros rasgos de la pigmentacién estudiados a nivel molecular fue el
albinismo; este grupo de desérdenes, dado que no hay un solo tipo de albinismo, en la
sintesis de melanina es causado por mutaciones genéticas. A grandes rasgos existen dos
tipos de albinismo el tipo IA (OCA1) y el albinismo tipo Il (0CA2) (Branicki, et al. 2009;
Donelly, et al. 2012).

El gen OCA2 oculocutaneo 2 (oculocutaneous 2), sintetiza una proteina membranal
involucrada en el transporte de moléculas pequenas en especial la tirosina, un
polimorfismo de un solo nucleétido contenido en este gen se asocia con los colores de
ojos verde y almendra (Duffy, et al. 2007). Alrededor de 35 polimorfismos de un solo
nucledtido contenidos en este gen albergan diferencias marcadas en sus frecuencias en
diferentes poblaciones, lo cual las hace potenciales para explicar los diferentes fenotipos
de pigmentacién entre poblaciones (Sturm y Frudakis 2004). A la par, una mutacidon no
sindénima® contenida en este gen se ha descrito en asociacién a tonos de piel mas clara en
poblaciones asiaticas (Yuasa, et al. 2007). Recientemente se ha demostrado la existencia
de una forma de albinismo café denominada OCA3, el cual elimina la expresidon de TRP1y

promueve la sintesis de melanina café por sobre la negra (Boissy, et al. 1996).

Los analisis de asociacién gen-fenotipo resultan ser bastante precisos en la
prediccién de ojos de color azul o café, sin embargo, esto no se cumple para la
identificacidon de colores intermedios, debido a la interaccidn poligénica que afecta a este
rasgo. En especial la interaccién entre los genes HERC2, dominio contenedor de E3
ubiquitina ligasa 2 (domain containing E3 ubiquitin protein ligase 2) y SLC24A4 miembro 4

de la familia de portadores de solutos 24 (solute carrier family 24, member 4), que afecta

6 .z . . o . 7 . P
Mutacion de una base nitrogenada que conlleva la sintésis de un aminoacido distinto.
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la determinacidn del color almendrado y el azul, mientras que HERC2 y TYRP1 para el color

verde (Pospiech, et al. 2011).

La diversidad de los fenotipos de pigmentacién se ha abordado de manera
cualitativa agrupdndola en categorias, en estas metodologias la variacion en la
pigmentacion se explica en clasificaciones poco representativas de la complejidad del
caracter, lo que ademads de arbitrario resulta en no abarcar todo el espectro de diversidad
presente en el mismo. A diferencia de esto, un andlisis cuantitativo de estos fenotipos ha
permitido corroborar asociaciones previamente reportadas y descubrir la interaccién y

participacién de genes previamente no contemplados.

Un polimorfismo de un solo nucleétido (SNP) contenido en el gen HERC2
(rs12913832) se ha identificado como el mejor predictor del color del iris cuando el rasgo
se explica cuantitativamente a partir de dos valores matiz y saturacion, explica un 44.5%
de la variacién en el matiz y un 48.31% en la saturacién (Liu, et al. 2009). Se encuentra en
una region cercana al gen OCA2, las frecuencias para el alelo ancestral (A: adenina) se
acercan a 1 en poblaciones del norte y sur de América lo que puede sugerir el efecto de
seleccidén positiva para estos alelos (http://hgdp.uchicago.edu/), el alelo derivado esta

asociado con ojos de color azul.

Tres polimorfismos de un solo nucledtido contenidos en los genes SLC24A5
miembro 5 de la familia de portadores de solutos 24 (solute carrier family 24, member 5)
(rs16891982), IRF4 factor regulador de interferona 4 (interferon regulator factor 4)
(rs12203592) y HERC2 (rs12913832) (Figura 2) se encontraron asociados positivamente al
indice de melanina y en los tres casos sus alelos derivados se relacionan con una

disminucion con los niveles de melanina (Norton, et al. 2015).
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Figura 2. Distribucién geografica de los alelos ancestral G y derivado A del gen HERC2
(rs129113832), el alelo derivado se presenta en frecuencias altas en poblaciones americanas,
entre ellas Pimas y Mayas de México (http://hgdp.uchicago.edu/).

Las variantes genéticas son susceptibles de modelarse en patrones particulares
cuando los mecanismos evolutivos (mutacién, flujo génico, seleccidn, deriva génica)
actuan sobre ellas; uno de estos patrones es el DL el cual se identifica con la desviacién en
la frecuencia de los haplotipos en una poblacién con respecto a lo esperado cuando los
alelos de los loci estan asociados aleatoriamente, esto quiere decir que estas regiones
estan heredandose en bloque. Si la recombinacion es baja o nula, entonces otros genes
entraran en DL con los genes seleccionados (Pinho y Hey 2010). El DL es un fenémeno de
herencia genética que se observa como resultado de la formacion de bloques, en

. . 7 ,
poblaciones “jovenes”’ estos bloques se presentan de manera mdas marcada.

Estudios recientes han demostrado la existencia de epistasis® entre genes
localizados en cromosomas distintos, se encontré que los genes OPRM1 (cromosoma 6)

en poblaciones nativas americanas y SLC24A5 (cromosoma 15) en poblacion europea,

7 . .y . .y . .
De reciente formacion, por ejemplo la poblacion nativa americana
8 .z . . s e .y
Interaccidn entre diferentes genes para una determinada caracteristica. Sucede cuando la accion de
un gen se ve modificada por la accidén de uno o varios genes.
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contribuyen a la expresion de fenotipos de la pigmentaciéon de manera diferenciada en

estas dos poblaciones (Quillen, et al. 2012).

Las investigaciones mas recientes continlan sefalando la participacion de
polimorfismos de un solo nucleotido en la expresion diferenciada de los fenotipos de
pigmentacion. Entre ellos esta el SNP rs12203592 presente en el gen IRF4 (Figura 3) que
muestra un fenotipo interesante entre poblaciones humanas ya que participa en la
expresion de pigmentacion de piel mas clara y a la vez de pigmentacién oscura para el
cabello en las poblaciones donde la frecuencia del alelo derivado T es mayor (Norton, et

al. 2015).
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Figura 3. Distribucion geografica del alelo ancestral T y el alelo derivado C del gen IRF4
(rs12203592), participante en la expresion de fenotipos de pigmentacion diferenciados de piel y
cabello en poblaciones europeas (http://hgdp.uchicago.edu/).

Para abordar de mejor manera cémo es que las frecuencias de los genes de la
pigmentacion pueden haberse modelado a lo largo de la historia evolutiva de las

poblaciones humanas el siguiente apartado hace una exploracion de las hipétesis de

origen, evolucion y diversificacion de los fenotipos de la pigmentacion.
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1.3. Teorias del origen y evolucion de la

pigmentacion en seres humanos

Una de las principales preguntas en el estudio de los fenotipos de pigmentacién, es en qué
momento aparece el rasgo, asi como qué mecanismos de presion ambiental o evolutiva
pudieron llevarlo a diversificarse tan ampliamente. La busqueda del origen de la aparicion
de la pigmentacion puede rastrearse hasta los primeros organismos en nuestro planeta,
dada la estrecha relacion de dependencia que tienen algunos de ellos con la luz solar para
su supervivencia. Sin embargo para fines de esta investigacion y debido a que nuestro
principal objetivo es el abordaje de la diversidad biolégica humana, el presente apartado
se centra en los postulados tedricos basados en las huellas evolutivas presentes en las

ramas mas cercanas en la filogenia de nuestra especie.

De acuerdo con algunos autores la huella evolutiva de la aparicién de la
pigmentacion en el linaje Homo puede rastrearse hace 1.2 millones de afios (Harding, et
al. 2000; Rogers, et al. 2004), momento en que el gen codificador del receptor de
melanocorticoides (MC1R) se estabilizé en los homininos, lo que proporciona una datacién
aproximada para la migracion de los melanocitos a la epidermis interfolicular (Elias y
Williams 2013), la evidencia de los importantes beneficios en la supervivencia es que hasta

nuestros dias este gen esta altamente conservado.

Algunas de las teorias que apoyan la pérdida del cabello y en consecuencia la
aparicién de la pigmentacién en seres humanos estan relacionadas con los efectos de la
bipedestaciéon (Wheeler 1992), con su status como precondicién para el desarrollo
cerebral (Jablonski y Chaplin 2000) y por ultimo con la funcién de disipacion del calor
(Montagu 1964). Este ultimo punto toma en cuenta la importancia de las glandulas
sudoriparas en la supervivencia de los individuos, debido a su funcién de
termorregulacién, algunos autores consideran que dada la localizacién de estas glandulas,
a una profundidad en la cual se encuentran totalmente protegidas de los rayos UV es poco

probable que la pigmentacion tenga un efecto real de proteccidn en ellas.

27



La reproduccion es la condicion mas importante para la supervivencia de un rasgo

o genotipo determinado, es por ello que algunos autores seflalan que Ia

hiperpigmentacién en la regidn genital en seres humanos, donde se encuentran

almacenadas las células germinales, es fundamental para la supervivencia, lo que Robins

denomina “Proteccion de la Capacidad Reproductiva” (Kittles 1995; Robins 1991).

En general podriamos hablar de tres componentes diferenciados afectando la

evolucion de la pigmentacion, asi como de tres postulados:

Cancer de piel como principal fuerza de seleccién. Algunas teorias
consideran que la pigmentacién representa el Unico mecanismo de
proteccién que poseen las células a factores externos, en especial a la

radiacion.

Absorcion de nutrientes. Postulados que resaltan la importancia de la
pigmentaciéon para facilitar la adquisicion de nutrientes altamente

importantes para la reproduccion y otras funciones metabdlicas.

Seleccidn sexual. Algun grado de dimorfismo sexual pareciera ser indicativo
de la variacidn en los niveles de pigmentacién entre hombres y mujeres en
diferentes poblaciones. Esta hipotesis parte de una condicién posterior a la
accién de la seleccion natural y parte de las ventajas en la absorcién de

nutrientes que promueve la pigmentacion mas clara.

Es importante mencionar que los tres postulados consideran a la radiacion UV como una

variable causal de la pigmentacién, sin embargo los enfoques que cada uno da a la

explicacion de la actual variacién estan en funcién de la participacion de factores

diferenciados. Para abordarlos de manera mas exhaustiva los siguientes parrafos resumen

lo que cada una de las teorias del origen y diversificacion de los fenotipos de la

pigmentacion ha propuesto.
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1.3.1 Cancer de piel como principal fuerza de seleccién

Para los tedricos que postulan que la pigmentacién es un mecanismo de proteccion, la
principal funcion de la melanina en los tejidos es la de protegerlos contra los efectos de la
radiacion UV y la sintesis de melanina por parte de los melanocitos es la base del sistema
pigmentario (Sturm, et al. 2001). Este sistema pigmentario actua en funcién de la cantidad
de radiaciéon UV en el ambiente (Jablonski y Chaplin 2010). En la historia evolutiva de
nuestra especie el lugar de origen, Africa, se encuentra en latitudes muy cercanas al
ecuador donde la radiacion UV es constante a todo lo largo del afio, por lo tanto Ila
pigmentacion de la piel en seres humanos muestra una alta correlacién entre la latitud y
los niveles de radiacidn ultravioleta (Jeong y Di Rienzo 2014). En la siguiente ilustracién se
observa una tendencia a que las pieles en el hemisferio sur presenten una pigmentacién

mas oscura que aquellas de las del hemisferio norte (Relethford 1997).
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Figura 4. Regresion lineal de la reflectancia’ de la piel y la distancia al ecuador (modificado de
Relethford, 1997).

? Capacidad de un cuerpo de reflejar la luz
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Una explicacion del porqué conservamos la pilosidad en la cabeza y el area genital en
mayor grado es que estas dreas, de vital importancia, necesitan ademas una proteccién
adicional a la que proporciona la pigmentacion, lo que resalta también la existencia de

diversidad en los colores de cabello en poblaciones a diferentes latitudes.

En la actualidad existe un didlogo con respecto al papel del cancer de piel como
variable causal para la seleccion de pigmentaciones mas oscuras en dreas de intensa
radiacion solar (Greaves 2014; Jablonski y Chaplin 2014b), la cuestidn recae en el hecho de
gue a nivel evolutivo el cancer de piel tiene muy poca o nula aparicion previa a la edad
reproductiva por lo que para algunos autores es poco probable que a nivel evolutivo tenga

un efecto tan agudo (Crawford 1999; Jablonski y Chaplin 2014b).

1.3.2 Absorcion de nutrientes

La exposicion a radiacion UV no es forzosamente una condicién maligna para el ser
humano, su absorcion convierte el 7-dehidrocolesterol en vitamina D, la cual es un
nutriente esencial para el desarrollo normal del esqueleto (Parra 2007; Westerhof 2007).
Otra manera de obtener vitamina D es a partir del consumo de pescado en la dieta, Kittles
considera que éste es un recurso dificil de obtener para aquellas poblaciones humanas
ancestrales que estaban asentadas o explotaban recursos primordialmente al interior de
los continentes (Kittles 1995) por lo que en aquellas poblaciones con alto grado de
pigmentacion y asentadas en latitudes mayores como resultado de la migracion
transcontinental (por ejemplo Europa y el este de Asia), el aclaramiento de la piel se volvié
una estrategia evolutiva para el mantenimiento de un desarrollo normal en especial en

mujeres durante el embarazo y la lactancia (Jablonski y Chaplin 2010; Westerhof 2007).

La denominada “Teoria de la Vitamina D” propone entonces que esta vitamina es el
Unico agente que puede explicar la observacién de tonos de piel mas claros en areas

donde la radiacién UV es estacional, ausente o variable (areas alejadas del ecuador),
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mientras que en areas donde la radiacién es constante la pigmentacion oscura estd

seleccionada positivamente (Chaplin y Jablonski 2009).

Mientras que para la dptima absorciéon de vitamina D algunas poblaciones que
ocupan areas de baja intensidad de radiacién UV presentan tonos de piel mas clara,
aquellos individuos en areas con alta intensidad de radiacion han mantenido su alto grado
de pigmentacién en orden de proteger vitaminas y nutrientes altamente sensibles a la luz

(acido félico, vitamina E) (Branda y Eaton 1978).

Dentro de los componentes principales del sistema de reparacidon y conformacién
celular se encuentra el acido fdlico, el cual participa en la sintesis de aminodcidos y en la
formacidn del tubo neural en la etapa embrionaria (Branda y Eaton 1978; Jablonski 1992)
este compuesto es altamente susceptible a la degradacion por accion de la luz (fotdlisis) lo
gue conlleva a grandes efectos cuando las células no estdn protegidas al efecto de ésta.
Retomando la propuesta de Jablonski la pigmentacion evoluciondé como mecanismo
protector del acido félico y sus metabolitos ante los efectos de la radiacion que pueden

originar malformaciones neurales congénitas, tales como la funcidn de la espina dorsal.

La evolucion de la pigmentacidon de la piel en poblaciones humanas es, por asi
decirlo, un equilibrio entre facultades de proteccidn y mecanismos de optimizacién de
absorcién de nutrientes y mantenimiento del organismo. Ajustes generados por un lado a
los altos niveles de radiaciéon UV cerca del ecuador conllevando a una pigmentacién
oscura, fotoprotectora y rica en eumelanina y por el otro, a los requerimientos de
fotosintesis cutanea de vitamina D lo que resultd en la evolucién de pieles despigmentadas

(Jablonski y Chaplin 2000, 2010).

1.3.3. Seleccidén sexual

Por ultimo, la hipdtesis de la seleccidon sexual sostiene que este mecanismo actia en
escenarios donde la pigmentacién es mas clara en latitudes mayores y donde hay mayor

presencia de dimorfismo sexual, esto por un lado parece apoyar la teoria de la vitamina D
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y sostiene que inconscientemente los hombres eligen a mujeres con pieles mas claras
(Aoki 2002) debido a que demuestran con ello una mejor salud hormonal, mejorando la
absorcién de calcio para la lactancia (Jablonski y Chaplin 2000; van den Berghe 1986). Sin
embargo, los estudios sobre atractividad que abordan las preferencias de pieles claras por
sobre pieles oscuras suelen tener efectos afiadidos dado que no solo se someten a

observacién segmentos aislados de piel, sino otros rasgos fisicos de los individuos.

Peter Frost toma en cuenta el efecto de las practicas de supervivencia de los seres
humanos que en tiempos remotos poblaban regiones de mayor latitud, en especifico el
norte y el este de Europa, postulando dos factores que considera de gran importancia, el
primero la alta mortalidad entre hombres jovenes, producto de las practicas de caza y, en
segundo lugar, la disminucion de la poliginia, de acuerdo a lo cual resultaria en una
desproporcion en la cantidad de hombres y mujeres lo que conllevaria a una inusual

seleccion de mujeres con fenotipos de piel mas clara (Frost 2006, 2007, 2008).

Para probar la validez de estas hipdtesis Madrigal en 2007 llevé a cabo una revisiéon
de los postulados de la hipdtesis de seleccidn sexual para la pigmentaciéon de la piel y
encontrd que en principio no existe una relacion directa entre la distancia al ecuador y un
aumento en el dimorfismo sexual y por otro lado, que la obtencion de los datos a partir de
los cuales se sustentaron estos estudios tienen carencias metodoldgicas importantes

(Madrigal y Kelly 2007).

Hasta ahora hemos revisado principios y conocimientos relevantes sobre la
pigmentacion en seres humanos incluyendo las bases biolégicas de la pigmentacion, la
variabilidad del sustrato genético y por ultimo las teorias postuladas a partir de la
observacién de la diversidad de los rasgos. Sin embargo, estas bases tedricas son el
trampolin para el abordaje de la diversidad en los fenotipos de pigmentacién mostrada a
nivel mundial y que se muestra como producto de la historia evolutiva de nuestra especie,
aunada a los factores ambientales actuales, asi como a aspectos paleo climaticos y a las

dindmicas de movilidad poblacional. Son estos tépicos los que cobran sentido a la luz de
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una investigacion enfocada en los aspectos antropoldgicos de la variacion de estos rasgos

fisicos.

1.4. Seleccion positiva en fenotipos de
pigmentacién en poblaciones humanas

En el capitulo anterior abordamos la estrecha relacion entre los fenotipos de
pigmentacion y los niveles de exposicion a radiacion UV en diferentes latitudes. Si bien
este factor ambiental ha constituido el principal director en la diversificacién de los
fenotipos de pigmentacién, la gran variacidn existente entre individuos, dentro y entre
poblaciones humanas, tiene una expresion y distribucién mas compleja y se relaciona con

los mecanismos evolutivos y en gran medida con las dindmicas demograficas (tamafio de

poblacion, migracion y mestizaje).

Figura 5. Mapa de la prediccion de la reflectancia de la piel por regresion multiple (tomado de
Chaplin, 2004).
El mapa anterior ilustra la prediccidon en la distribucién de los fenotipos de pigmentacién
en poblaciones mundiales siguiendo las teorias de proteccién contra el cancer de piel y

absorcién de nutrientes, las cuales apoyan que mientras mas cercanas al ecuador se
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encuentren las poblaciones mayor sera la produccion de melanina y, a mayor latitud los
tonos de piel mas claros seran seleccionados positivamente (Chaplin 2004; Chaplin y

Jablonski 2009; Frost 2008).

Los mecanismos evolutivos a los que hicimos referencia en el capitulo 1 (mutacién,
seleccion natural, deriva genética y flujo génico) promueven, cada uno en diferente grado,
la existencia de diversidad. En el caso de caracteres poligénicos, como lo es la
pigmentacion, permiten explicar los mecanismos que dan lugar a su expresién, en especial
cuando estos estan a merced de cambios en el ambiente (Klug y Cummings 1999). La
seleccion natural ha actuado favoreciendo los extremos de la variacion en el color de la
piel de manera favorable en cada ambiente determinado, en el caso de tonos mas oscuros
como proteccién a la radiacion UV en latitudes cercanas al ecuador y de los tonos mas
claros en funcién de la 6ptima absorcién de nutrientes y el desarrollo normal de
estructuras fisioldgicas en latitudes mayores. Esta seleccidon diferenciada de unos alelos
por sobre otros, se denomina seleccion positiva o direccional, ya que aumenta la
frecuencia de los alelos ventajosos para una poblacidn en un ambiente determinado
(Hedrick 2011b:131). Las estimaciones de la aparicion de tonos de piel mds clara asumen
que existi6 seleccién positiva de variantes de diferentes loci'® (Hancock y Di Rienzo 2008).
Estas sefiales de seleccién se evidencian por las frecuencias diferenciadas, las cuales son

calculadas con el estadistico Fst de Wright o indice de fijacion (Hedrick 2011a:385).

Para entender de mejor manera el proceso de cambio a la exposicidén ambiental y
la seleccion de ciertos fenotipos de pigmentacion en las poblaciones humanas es
necesario hacer un recuento de las rutas migratorias fuera de Africa. La historia de la
especie humana comenzd a escribirse hace alrededor de 120,000 afios con las primeras
poblaciones de Homo sapiens que poblaron el continente africano (Cann 1987), desde
entonces los humanos anatémicamente modernos han ocupado rapidamente diversos

ambientes.

10 . .z ,ee . Y
Localizacion especifica de un gen, una secuencia de ADN o una posicién en un cromosoma.
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La datacion de los efectos de la radiacion sobre las especies en el continente datan
de hace mas de 2 millones de afios, donde los mayores eventos de especiacion llevaron a
la emergencia del Homo sapiens. Ya se ha mencionado el efecto negativo que tiene la
radiacion sobre las células, por lo que la evolucién de una piel altamente pigmentada, rica
en eumelanina, lampifia, capaz de broncearse en respuesta a la exposicion, fue una de las

claves en la evolucidn biolégica humana (Jablonski y Chaplin 2014a).

Estudios basados en variantes contenidas en regiones gendmicas codificantes
revelan patrones de seleccidon diferenciada. Los genes SLC24A5 y TYRP1, muestran
frecuencias de hasta el 96% en poblaciones europeas y del este de Asia y se han estudiado
bajo el presupuesto de que su distribucidon se debe a seleccién positiva (Harding, et al.
2000; Lamason, et al. 2005; Norton, et al. 2007; Soejima, et al. 2006). La clina de variacidon
en las frecuencias se mueve hacia el norte de Africa (>0.80) y regiones aledafias mientras
gue en poblacion del sur la presencia de la variante (A111T) relacionada con tonos de piel

mas clara se mantiene en frecuencias muy bajas (<0.35) (Canfield, et al. 2013).
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Figura 6. Distribucion geografica de los alelos ancestral C y derivado T del gen OCA2 (rs1800414),
propuesto como indicador de seleccidon positiva para pigmentacion de piel mas clara en
poblaciones asiaticas (http://hgdp.uchicago.edu/).
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Como se ha visto los genes OCA2 y HERC2 estan altamente involucrados en la
pigmentacion en seres humanos (Branicki, et al. 2009). Ademdas OCA2 ha estado bajo
seleccién en Europa y un alelo derivado de uno de sus polimorfismos (rs1800414) ha
estado bajo seleccion en Asia del este (Donelly, et al. 2012). Tres polimorfismos de un solo
nucledtido ubicados en un bloque haplotipico en el intron 1 del gen OCA2 (Figura 6) se
han asociado con fenotipos de pigmentacion mas clara de cabello, piel y ojos (Duffy, et al.
2007). Otro de los genes sefialados como altamente participativo en el cambio en la
expresion de los fenotipos de pigmentacién es MCIR, en afroamericanos e individuos del
sur de Asia se observa una elevacidon en las frecuencias de variantes de MCIR lo cual
puede explicarse por accion del mestizaje, ya que en poblaciones africanas cualquier
variacion del fenotipo hacia una menor produccion de melanina es evolutivamente

deletéreo (Harding, et al. 2000).

En poblacién europea el gen SLC24A5 muestra sefiales de seleccion positiva y se
asocia con fenotipos de piel mas clara y con las frecuencias mds altas a nivel mundial

(SLC24A5 111*A, rs1426654: 96%) (Figura 7) (Norton, et al. 2006).
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Figura 7. Distribucion geografica del alelo ancestral Ay el alelo derivado G del gen SLC24A5
(rs1426654), que presenta sefnales de seleccion positiva para fenotipos de pigmentacion de piel
mas claros en poblaciones europeas (http://hgdp.uchicago.edu/).
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Dos variantes contenidas en el gen AIM1 codifican un antigeno de diferenciacion
de los melanocitos, aunque no estan contempladas como variantes importantes para la
determinaciéon de los fenotipos de pigmentacidn se presentan en poblacién europea con
frecuencias cercanas al 100% pero casi ausentes en poblacidn africana o del este de Asia
(Jeong y Di Rienzo 2014; Soejima, et al. 2006), y se asocian con variacion normal de

pigmentacion oscura de piel, cabello y ojos en poblacién caucdsica (Graf, et al. 2005).

Los ejemplos anteriores exponen la diversidad contenida en genes involucrados en
la pigmentacién humana y en los que algunas de sus variantes muestran sefales de
seleccion positiva en diferentes poblaciones. La informacién contenida en este capitulo
sirve para asentar el precedente bibliografico de estudios llevados a cabo aproximandose
a la variacion de los fenotipos de pigmentacion en poblaciones mundiales. El siguiente
capitulo, asi como cada uno de sus apartados, servirdn para particularizar nuestro objeto
de estudio sobre la pigmentacién y el mestizaje en México. Como sabemos a partir de
datos histéricos, nuestra poblacién es el producto del contacto e intercambio biolégico
entre algunas de las poblaciones abordadas, por lo que el apartado siguiente explora su
origen y diversificacion en funcidn de su constitucion como una poblacién mestiza desde

las evidencia bioldgicas y culturales.
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Capitulo 2. Origen y diversificacion de la poblacion
mestiza mexicana

En el capitulo 1 se describieron las bases bioldgicas de la pigmentacién en seres humanos,
las teorias del origen y diversificacion de estos fenotipos, asi como las variantes genéticas
gue muestran diferencias en su expresidon entre poblaciones. Lo anterior debe tomarse
como la base para abordar un nivel de complejidad mayor en la expresion de los fenotipos
de pigmentacién ya que, en poblaciones humanas contemporaneas las dindamicas

demograficas han contribuido al modelado de vias de expresidn particulares.

A nivel global la diversidad de los fenotipos de pigmentacién se explica como
respuesta a las dindmicas de cambio evolutivo. En funcidn de poder explicar la
distribucién de los fenotipos de pigmentacidn, es preponderante hacer una revision de los
estudios sobre el origen y dispersion de las poblaciones humanas, asi como las
implicaciones evolutivas de la exposicion a ambientes diferenciados y la ocurrencia de

eventos demograficos a lo largo de la historia de nuestra especie.

Cada una de las poblaciones que contribuyeron a la conformacion de la poblacién
mestiza mexicana tuvo tiempos y modos de aparicién de determinadas variantes
genéticas como respuesta a dindmicas adaptativas particulares; los procesos de
microevolucién y adaptacion de estas poblaciones ancestrales, las consecuentes
migraciones y el flujo génico fueron delineando patrones de expresion de los fenotipos de

pigmentacion.

A lo largo de la historia de nuestra especie la ocurrencia de intercambios genéticos
y culturales no ha sido poca, todas las poblaciones humanas compartimos en ultima
instancia ancestros comunes diseminados en diferentes locaciones geograficas. El
reencuentro de algunos de estos grupos ancestrales en un momento histdrico

determinado reune la diversidad a la que cada uno fue dando lugar.
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La poblacion mexicana es muestra de este collage de diversidad cultural y
bioldgica, la cual es resultado de procesos histéricos que pueden rastrearse, a partir del
estudio de ciertos elementos, hasta el poblamiento del continente americano y que
aportan datos sobre la naturaleza de su componente poblacional. Es por ello que en el
presente apartado se recapitula la informacion, principalmente desde las evidencias

genéticas, del origen de la poblacion nativa americana.

El presente capitulo y cada uno de sus apartados delinearan de mejor manera la
importancia de investigar los fenotipos de pigmentacion en poblaciones mestizas, tal
como la poblacién mexicana en estudio. Para ello es necesario aproximarnos a su origen,
pasando por los eventos de contacto con dos de las poblaciones que mayor contribucién

bioldgica y cultural han tenido, la poblacién europea y la poblacién africana.

2.1. Origenes de |la poblacion mestiza mexicana

El continente americano constituye la regién geografica en ser poblada mas tardiamente,
este evento ha sido documentado desde un sinfin de disciplinas como la arqueologia, la
lingliistica, la historia y por supuesto, la genética antropolégica. El hallazgo de informacion
continua permite el replanteamiento constante de hipdtesis sobre los origenes, rutas y

temporalidades del poblamiento de América.

El ADN mitocondrial (ADNmt) ha sido el marcador genético mas ampliamente
utilizado para hacer reconstrucciones fileogeograficas de la dispersion humana fuera de
Africa. A partir de analisis de los cambios contenidos en secuencias de ADNmt se observé,
a partir del andlisis de secuencias de diferentes partes del mundo, un nodo principal que
da lugar a otras ramas diversificadas (Cann 1987). Este patrdn en la representacion grafica
de la diversidad puede indicar la ocurrencia de un evento conocido como cuello de

botella™ (Nei, et al. 1975) que indicaria el éxodo de una parte de la poblacién y por lo

11 o P . .z p

Drastico descenso en el nimero de miembros de una poblacién en algin momento del pasado, llegando en
algunos casos a estar al borde de la extincion. Como consecuencia, los individuos de las generaciones
posteriores al cuello de botella presentan una escasa variabilidad genética.
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tanto de la diversidad fuera de Africa y la posterior colonizacién de Eurasia (Kivisild, et al.
1999; Metspalu, et al. 2004). Con esto se interpreta que los linajes exclusivos de Africa
reflejan acumulacién de variabilidad a lo largo del tiempo (Tishkoff, et al. 2009), aquellas
poblaciones que migraron del continente dejaron atras parte de esta variacién y con el

paso de las generaciones desarrollaron variantes especificas.

Varios estudios documentan la poca o nula variabilidad expresada en el gen MC1R
en poblacién africana, en comparacion con la gran cantidad de variabilidad contenida en
otras regiones gendmicas (Harding, et al. 2000; John, et al. 2003; Sturm, et al. 2003). En
los apartados anteriores se ha mencionado que esto es resultado de la fuerte presién
selectiva a la que esta sujeto este gen, sin embargo, como se observa en el mapa (Figura
8), al interior del continente africano los fenotipos de pigmentacion muestran diferentes
valores de reflectancia que no solo son la expresion de la accidn de la seleccién sino que
también, son el reflejo de procesos de migracién de poblaciones adaptadas a la variada
orografia del continente africano, a condiciones de humedad y exposicion a la radiacién

UV diferenciadas (Jablonski y Chaplin 2014a; Tishkoff, et al. 2009).
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Figura 8. Valores de reflectancia de
los tonos de piel en poblaciones de
Africa (Tomado de Jablonskiy
Chaplin, 2014)
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La dispersion fuera de Africa conllevé a un muestreo azaroso de esta diversidad,
por accién de la deriva génica, las adaptaciones locales a las cuales se sometieron las
poblaciones migrantes la complejizaron. Miles de afios mas tarde individuos portando
parte de esa variacion poblarian el continente americano y se encontrarian con sus
parientes lejanos (cada poblacidon con una historia evolutiva particular) al momento del

contacto y con el traslado de esclavos africanos en la época colonial.

Para continuar con la historia de las migraciones fuera de Africa, otros estudios en
los que se utilizd ADNmt muestran diversificacion en los linajes mitocondriales o
haplogrupos®, lo que relata las rutas migratorias, asi como la datacién para los linajes. Del
linaje L3 africano se diferenciaron después los macrohaplogrupos My N (60,000 aios), los
cuales se expandieron por toda Asia y Europa respectivamente, diversificdndose y dando
lugar a variantes especificas de cada continente. Grupos que portaban el haplogrupo N
llegaron a Medio Oriente, en la regidon geografica que comprende las costas del Mar
Mediterrdaneo, desde el Istmo de Suez hasta las montafias Tauro, incluyendo Israel,
Libano, el oeste de Jordania, Egipto y Siria y derivaron en los haplogrupos europeos,
norafricanos y del oeste de Asia (H, I, J, K, T, U, W y X) (55,000- 30,000), mientras que M
dio lugar a la mayoria de haplogrupos asiaticos, polinesios y nativos americanos (A, B, C, D,

E, F, G) (Maca-Meyer, et al. 2001).

Tomando en cuenta el poblamiento ancestral de la regidon europea, diversos
estudios proponen que el surgimiento de variantes asociadas a tonos de piel mas clara se
relacionan con el favorecimiento en el aumento de sus frecuencias y datan su apariciéon
alrededor de los 11,000-19,000 anos producto de las primeras migraciones fuera de
Africa, sobre todo por la acumulacién de variantes ventajosas en diferentes loci como

resultado del aumento del tamafio de poblacién (Beleza, et al. 2012).

Como se abordd en el apartado de seleccién positiva de los fenotipos de
pigmentacion, el progresivo cambio en las latitudes pobladas contribuyd a la seleccidn de

fenotipos mas claros como resultado a la disminucion en la exposicion a radiacién UV vy,

12 . . . S
Combinaciones de variantes en lugares especificos del genoma.
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secundariamente, como ventaja para la dptima absorcién de nutrientes como la vitamina
Dy el 4cido fdlico, cuando no se disponia de alguna otra fuente para obtenerlos (Chapliny

Jablonski 2009; Elias y Williams 2013).

Es ampliamente aceptado que son cinco los haplogrupos mitocondriales los que
estan representados en la variabilidad del ADNmt en las poblaciones nativas del
continente americano A, B, C, D y X, la datacidon aproximada para la llegada de estos
haplogrupos a América esta alrededor de los 25,000 aios (Achilli 2008; Brown 1998;
Salzano 2002; Torroni, et al. 1992) Si bien el origen asiatico de los primeros pobladores del
continente se ha visto apoyado por diversos estudios, especialmente los estudios
genéticos, se ha buscado conocer como es que esta variabilidad dio lugar a la existente en

las poblaciones nativas americanas (Morell 1998; Wallace 1995).

Las poblaciones nativas de nuestro continente comparten una gran porcién de
variantes genéticas presentes en poblaciones del este asidtico (Siberia), esto se
complementa con evidencias de tipo linglistico y arqueoldgico que trazan una conexion
entre ambos continentes (Crawford 1999). A partir de las evidencias lingliisticas en 1988,
Joseph Greenberg propuso un modelo de tres oleadas migratorias ocurridas en
temporalidades distintas, basandose en la dispersidon de tres familias linglisticas asocid
cada uno de estos eventos migratorios a un grupo humano: 1. Amerindios con una
temporalidad aproximada de arribo al continente de 11,000 aios, presentes en todo el
norte, centro y sur del continente; 2. Nadene, 9,000 aiios, representados en poblaciones
del Pacifico noroeste y 3. Aleutiano-esquimal, 4,000 anos restringido a la regién
circumpolar (Greenberg 1988), esta teoria representa un problema al momento de

integrar otros tipos de datos como son los morfolégicos y los genéticos.

La presencia de cuatro tipos mitocondriales representativos del continente llevd a
pensar que cuatro poblaciones distintas dieron lugar a cada uno de ellos y que al contrario
de sufrir una rdpida expansiéon poblacional estuvieron sujetas a una reduccién en el
tamafio poblacional que se reflej6 en la poca diversidad en el genoma mitocondrial

americano (Horai, et al. 1993). Muy probablemente no toda la diversidad mitocondrial que
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ingreso al continente se mantiene hasta nuestros dias (Bailliet 1994). Esta reduccion de la
diversidad se explica por la ocurrencia de dos tipos de eventos de deriva génica: los cuellos
de botella y el efecto fundador, a partir de los cuales de la totalidad de la diversidad
representativa de una poblacién, solo algunas variantes pasan a las poblaciones en
formaciodn, en este caso los grupos migrantes que se establecieron en Beringia y mas tarde
con los procesos de expansion en localidades geograficas distintas, se restablecieron las

frecuencias de ciertas variantes o se generé nueva diversidad.

El reconocimiento del haplogrupo X, que se encuentra en el noroeste de América a
muy baja frecuencia, se pospuso hasta la confirmaciéon de que su origen no era el
continente europeo dado que también estd presente en este continente, los célculos de su
llegada estdn en el orden de los 12,000 a 36,000 anos a.P., similar a los 26,000-34,000
propuestos para el resto de los haplogrupos americanos (Achilli 2008; Brown 1998),
indicando que muy probablemente ingresd junto con el resto, pero con la presuncién de
que tiene un origen distinto, inicialmente se intentd explicar a partir del mestizaje reciente
con poblaciones europeas, pero la falta de evidencia de otros haplogrupos europeos hizo

esta propuesta poco plausible (Brown 1998).

Actualmente, se reconoce la existencia de mas variantes contenidas dentro de cada
uno de los haplogrupos previamente descritos, llegando a nueve haplogrupos posibles
(A2, B2, C1, D1, X2a, D2a, D3, D4h3 y C4c). Los cuatro primeros haplogrupos son
mayoritarios y ubicuos del continente, X2a Unicamente se encuentra entre poblaciones del
norte de Norteamérica, D2a y D3 estdn presentes en poblaciones aleutianas y esquimales,
D3 solo en esquimales (Achilli 2008); D4h3 se encuentra en Alaska y Tierra del Fuego
(Kemp 2007) y C4c se encontrd en hablantes de ljka de Colombia. Esta distribucidn se debe
a diversos movimientos poblacionales y a que, segun lo propuesto por la teoria del
“Modelo de Incubacion en Beringia” (Beringia Incubation Model) las poblaciones pasaron
por un periodo de aislamiento y desarrollo de variantes especificas, posterior al cual siguid

una rapida expansién hacia el sur (Tamm, et al. 2007).
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Estos haplogrupos mitocondriales no se mantuvieron aislados y en frecuencias
estables a lo largo del tiempo ya que las poblaciones nativas establecieron dinamicas de
contacto y aislamiento que fueron moldeando las frecuencias no solo de estos marcadores
sino de todo su bagaje genético. Al respecto de esto la “Hipdtesis de Fision-Fusion”

propuesta por Francisco Salzano desde la década de los 70’s, expone:

Las bandas de cazadores-recolectores aparentemente endogdmicas pueden bajo
condiciones de tension social, separarse. Estas fisiones generalmente ocurren a lo largo de
generaciones (kinship lines), llevando a grandes efectos de migracion no azarosa. El grupo
fisionado puede unirse a otra villa, reunirse con la primera después de algun tiempo o
formar otra villa. Generalmente, existia mestizaje entre los migrantes y los no migrantes.
Estos eventos tenian las siguientes consecuencias: a) la unidad de difusion se compone de
individuos relacionados; b) dado que son grupos némadas, las distancias geogrdficas que
los separan en un momento dado no son muy importantes; c) después de un periodo de
varias generaciones, debié haber ocurrido el suficiente intercambio entre los grupos que
origind a que la tribu, y no solo la poblacion local, pudiera ser considerada una unidad de

mestizaje (Salzano 2009:1).

Lo anterior explicaria la imposibilidad de considerar a cualquier poblacién humana como
una unidad Unica y diferenciable del resto, esto en la investigacion de los fenotipos
complejos como lo es la pigmentacidén implica una no direccionalidad en la expresién de
los rasgos y la necesidad de plantear nuevos cuestionamientos con respecto a la
participacién de las dindmicas de flujo génico. En este escenario las poblaciones mestizas
de las poblaciones nativas americanas, y muy probablemente de todas las poblaciones
mundiales, las dindmicas de fisidn-fusion repercuten en el grado de recombinacion génica
lo cual tiene un efecto en la formacién de bloques de DL, los cudles participan de manera
diferenciada en la interaccion entre genes y por lo tanto en la expresion de determinados

fenotipos.

La hipdtesis del aislamiento por Sewall Wright propone, de manera general, que las
poblaciones inician procesos de diferenciacion que estan mediadas por la distancia

geografica, por el tamafo efectivo de la misma y por el grado de flujo génico que
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mantienen. Finalmente estos factores van conllevando a que cuanto mayor sea este

aislamiento  geografico mas diferenciadas se encontrardan las poblaciones
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Figura 9. Escenarios probables del poblamiento de América: los circulos rojos marcan eventos
migratorios, las flechas las rutas, las iniciales G,M, Y y A el tipode evidencia que soporta cada
una de las propuestas (Tomado de Raff y Bolnick, 2014).

Los haplogrupos mitocondriales nativos americanos son altamente frecuentes en Ia
poblacién mestiza, sin embargo, existe una disparidad en la representacién con respecto a
su contraparte masculina, el cromosoma “Y”, el cual se hereda Unicamente por via
paterna; en la poblacion mestiza actual Unicamente un pequeno porcentaje del pool
genético nativo masculino se ve representado, dando lugar a la hipdtesis del mestizaje
especifico por sexos (Underhill y Kivisild 2007). Esta hipotesis se basa en la representacion
desequilibrada de los marcadores uniparentales (ADN mitocondrial y cromosoma “Y”) en
las poblaciones mestizas, indicando que los procesos de mestizaje y eliminacién de la
poblacién se dieron de manera diferenciada, en los que gran parte de las mujeres nativas
se convirtieron en las madres de los mestizos, mientras que los varones nativos fueron

asesinados en los procesos de conquista y dominacion.
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2.2. Mestizaje bioldgico en poblacion mexicana

Hablar de mestizaje bioldégico en una poblacién supone necesariamente hacer un
recorrido por la historia de sus dindmicas demograficas echando mano de la informacién
disponible en el ambito arqueoldgico, histdrico, linglistico y cultural. Todos estos
antecedentes y recursos complementan los datos de variabilidad bioldgica y
metodolégicamente fundamentan a la genética antropoldgica. Los esfuerzos que se
emprenden desde esta disciplina contemplan la sustentacién integral de toda esta

informacidn para comprender de mejor manera la historia bioldgica de las poblaciones.

La revision historica de los eventos de contacto con otras poblaciones
continentales nos relata el proceso de construccidn de la diversidad de la actual poblaciéon
mestiza mexicana. Para dar cuenta de lo anterior en los siguientes parrafos desglosamos
los datos provenientes de diversas disciplinas que relatan el origen de la poblacién
mestiza mexicana haciendo una revisién general de las teorias de origen y diversificacién
de los tres componentes principales en el modelo de mestizaje trihibrido (nativos

americanos, europeos y africanos).

Los marcadores uniparentales, aquellos que son heredados Unicamente por uno de
los padres, como el ADNmt y el cromosoma “Y” son buenos marcadores de relaciones
fileogeograficas, sin embargo, al contenerse en regiones muy especificas del genoma y por
lo general no participativas de la expresién de fenotipos, no favorecen al esclarecimiento
de cuestiones evolutivas de corte adaptativo, para ello se requiere la exploracién de
regiones gendmicas de genes que se presupone son participantes de la expresién de los

fenotipos involucrados.

Los parrafos anteriores resumen, de manera general, las aportaciones hechas a
partir del analisis de los marcadores uniparentales ADNmt y Cromosoma Y, sin embargo,
el estudio de segmentos de ADN nuclear también ha aportado datos relevantes. El

mestizaje genera asociaciones alélicas entre los marcadores de loci cuyas frecuencias
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difieren enormemente entre poblaciones parentales (Chakraborty y Weiss 1988). Estas
diferencias analizando diferentes marcadores genéticos pueden hablarnos de los grados

de contribucidn de las poblaciones participantes en el proceso de mestizaje.

Muy frecuentemente se mide la ancestria como una variable categdérica usando
cuestionarios, utilizando la nocién del mismo individuo o los rasgos fisicos (color de la piel,
textura del cabello, caracteres faciales) lo cual puede estar influenciado por las creencias o
vivencias pasadas de cada persona, los cuales por supuesto difieren de persona a persona

y de cultura a cultura (Shriver 2008).

Hay una gran variacion existente en el grado de contribucién ancestral basado en
marcadores genéticos, debido a la recombinacién y a la segregaciéon independiente. Lo
que se mide con estos marcadores genéticos es un valor que puede denominarse
ancestria gendémica, que es el nivel promedio de mestizaje calculado en el genoma
utilizando Marcadores Informativos de Ancestria (AIMs) y su exactitud dependera de
cuantos AlMs utilicemos, que tan buenos sean y su distribucién a lo largo del genoma

(Shriver 2008).

Los estudios de mestizaje genético estan basados en la busqueda de similitud entre
fragmentos del genoma en poblaciones diferenciadas, estas diferencias pueden ser de
tipo geografico o linglistico principalmente. Posterior a la dispersion de los primeros
grupos humanos fuera de Africa, los mecanismos evolutivos actuaron en las poblaciones,
las cuales fueron divergiendo con el paso del tiempo y desarrollando variantes especificas,
aungue en el genoma permanece la huella del pasado comudn. Cuando se menciona que
las poblaciones americanas son descendientes de poblaciones del este de Asia, no
Unicamente se hace referencia a una ascendencia exclusiva, el pasado evolutivo de los
grupos humanos remonta a los sitios mas recénditos del planeta y se infiere que la actual

diversidad bioldgica humana no es producto de rutas unidireccionales o cerradas.

Aguellas poblaciones, que presentan altos grados de DL y asociacién de ciertos

bloques, al contribuir a las poblaciones mestizas pueden presentar diferencias debido a la
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historia particular de sus componentes, en el caso de la poblacién mestiza mexicana,
especialmente a su componente nativo, el cual transcurrié por un proceso de aislamiento
reproductivo y al efecto de la deriva génica al momento de las primeras migraciones. Los
posteriores eventos de flujo génico establecidos con las poblaciones europea y africana,
principalmente, dejaron en las poblaciones mestizas un trazo bioldgico que remonta hasta
los origenes y primeras dispersiones de nuestra especie y que se complejiza con las

dinamicas de mestizaje.

Como ya se ha mencionado, el uso de una metodologia cualitativa, donde se
establecen categorias que engloban multiples expresiones de la diversidad no constituye
la mejor manera de analizar cientificamente rasgos continuos como lo es la pigmentacion.
Uno de los primeros estudios donde se aplicé un abordaje cuantitativo al color de la piel
(reflectancia) y su relacion con la ancestria, encontré a grandes rasgos que aquellos
individuos con proporciones de ancestria espafiola mayor presentaban tonos de piel mas
clara, al igual que otro estudio llevado a cabo en grupos quechua de Peru donde aquellos
que no provienen de zonas urbanas presentaban pigmentacion de piel mas clara,
probablemente como consecuencia de un mayor grado de mestizaje con poblacién

espanola (Crawford 1999).

Un estudio llevado a cabo en poblaciones del caribe comparé las curvas medias de
reflectancia entre éstas y otras poblaciones mundiales, dentro de los resultados se
observé que los individuos de los grupos con mayor grado de mestizaje (Criollos y Negro

del Caribe) son los que albergan mayor variabilidad (Byard 1984).

El ejemplo de las frecuencias del gen AIM1 muestra como distintas regiones del
genoma pueden ser participantes en la expresién de un fenotipo determinado en algunas
poblaciones como producto de su historia evolutiva particular, sin que eso conlleve a la
expresion del fenotipo de forma abruptamente distinta y como resultado de la deriva
génica al momento de la separacidén y migraciéon de ese grupo poblacional, asi como del

desequilibrio de ligamiento. De la misma manera puede darse el surgimiento de
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adaptaciones altamente variables aun bajo presiones selectivas similares (Jeong y Di

Rienzo 2014).

En apartados anteriores se abordaron los estudios de Desequilibrio de Ligamiento
por Mestizaje (DLM), este concepto estd basado que en ocurrencia de mestizaje entre dos
poblaciones, el DL inicialmente se crea entre todos los loci que presentan diferencias
importantes entre las dos poblaciones, con la sucesiva ocurrencia de mestizaje el DL entre
loci no ligados empieza a decaer (Stephens, et al. 1994), mientras que los marcadores
ligados persisten por muchas generaciones (Collins-Schramm, et al. 2002), por lo que las
poblaciones con historias de mestizaje reciente tendran regiones de DL mucho mads
grandes (Chakraborty y Weiss 1988). Como puede ser el caso de las regiones gendmicas
gue interactuan para dar lugar a la expresién de fenotipos tan complejos como lo son los

fenotipos de pigmentacion.

En un estudio reciente se encontré que los individuos masculinos mestizos
mexicanos presentan mayoritariamente ancestria europea (64%) seguida por la nativa
americana (25-21%) y en menor medida africana (~15%), principalmente en individuos del
norte y occidente de la republica mexicana atribuible a una mayor presencia de poblacién
europea en esta zona, en comparacion con la region centro-sur, en época colonial (Rangel

Villalobos 2008).

Conforme a lo observado por Rangel en 2008, un estudio de microsatélites que son
Repeticiones Cortas en Tandem (STRs, Short Tandem Repeats) en poblacion mestiza
mexicana refleja una pequefia pero significativa diferenciacion regional entre los
individuos del noroeste con respecto a los de la region centro-sur, probablemente debido
a diferencias en los aportes de poblaciones ancestrales, se observdé un gradiente de
detrimento de la contribucién europea de norte a sur (Rangel Villalobos 2008; Rubi-

Castellanos, et al. 2009).

Los STRs constituyen una metodologia para el abordaje de las proporciones de
mestizaje en una poblacion, sin embargo cada vez mas estudios hacen uso de AlMs y
Estudios de Asociacion del Genoma Completo (GWAS, Genome-wide Association Studies)
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para aproximarse a regiones del genoma con frecuencias con diferencias significativas
entre poblaciones, su utilidad recae en el poder de discriminacién que poseen (Galanter,

et al. 2012).

Es importante aclarar que, todos los estudios que se han conducido con la finalidad
de calcular el grado de mestizaje en poblacién mexicana han tomado una u otra poblaciéon
indigena como referencia. La mayor parte de ellos ha tomado como criterio de seleccion la
pertenencia del grupo al area cultural de Mesoamérica ya que en ella se encuentra la
mayor proporcidon de grupos indigenas por ello hay una sobrerrepresentacién de grupos
indigenas como los mayas, purépechas y otros grupos de los estados de Puebla e Hidalgo
(Martinez-Cortés, et al. 2010). Sin duda esta tendencia tiene repercusiones en el cdlculo
del grado de participacion de este componente ancestral, asi como lo demostré un grupo
de investigadores que tomaron diferentes grupos del norte y noroeste del pais como
poblaciones indigenas de referencia, basandose en su filiacion etnolinguistica (Norte:
tarahumara, mayo, seri, guajiro) (Noroeste: tepehuano, mexicanero, cora, huichol);
encontraron que en un intento de agrupacion de los grupos indigenas por categoria
geografica no se representa realmente el grado de diversidad existente y por lo tanto

improbable de agrupar (Rangel Villalobos, et al. 2013).

Un claro ejemplo de esto se observa en un estudio realizado en 2010, en el se
exploraron los probables grupos ancestrales contribuyendo en las poblaciones mestizas vy,
en el caso de la poblacién mexicana y utilizando a la poblacién nahua como referencia, se
observé que presentaba una alta contribucién, esto se adjudico a que es un grupo que se
encontraba ampliamente distribuido en época precolombina a diferencia de otras

poblaciones nativas americanas (Bryc, et al. 2010).

Los datos moleculares analizados con la finalidad de aproximarse a la diversidad
biolégica de la poblacion mestiza mexicana conforman una parte importante de la
informacién que permite comprender de mejor manera las dinamicas de expresion de los
fenotipos de la pigmentacion, sin embargo, éstos no pueden ser tomados en solitario

dado que su presencia subyace a las dindmicas sociales acontecidas histéricamente en las
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gue el encuentro de las poblaciones ancestrales contribuyen a delinear la diversidad

bioldgica y cultural.

A lo largo del texto se han utilizado los términos flujo génico y mestizaje
indistintamente para referirnos al proceso de mezcla, seguida por entrecruzamiento,
entre dos o mas grupos humanos que originalmente habian estado aislados unos de otros
(Stone y Lurquin 2007), como es el caso de las poblaciones nativas americanas, europeasy
africanas, esta definicién corresponde al termino en inglés admixture. Esta aclaracion es
pertinente ya que en la literatura de corte mas bioldgico, este término no necesita ser
aclarado como en el caso de los textos en espanol, en los que normalmente se especifica

si se esta hablando de mestizaje bioldgico o mestizaje social.

Existe una cantidad considerable de términos que han sido utilizados como
sinébnimos dependiendo de si se estd abordando el mestizaje desde su perspectiva
bioldgica o social, entre ellos el concepto de miscegencrcio'n13 que se corresponde mas al
ambito de lo social ya que no hace referencia Unicamente al intercambio genético entre
individuos de grupos poblacionales distintos, sino que contempla el establecimiento de

relaciones con un trasfondo social como puede ser el establecimiento de alianzas.

Por su parte, el término flujo génico es restrictivo en el sentido que solo hace
referencia al intercambio de segmentos del genoma por accién de la recombinacion en el
entrecruzamiento de gametos sexuales de individuos de poblaciones distintas, posterior a
la migracién. Por lo anterior, el titulo de los siguientes apartados incluye el término
mestizaje como sindnimo de mezcla y especifica, en cada caso, la naturaleza de las fuentes
de informacién desde las cuales se construyeron dando lugar a la diferenciacidn entre

II'

“mestizaje bioldgico” y “mestizaje socia

13 , .= . . . . . .
Del latin miscére- mezcla y genus- tipo, cohabitacidon, matrimonio o relaciones sexuales entre personas de
diferentes razas.
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2.3. El proceso de mestizaje social en México

Como se ha mencionado anteriormente los fenotipos de la pigmentacién en poblaciones
humanas ademas de ser ampliamente variables, al ser caracteres visibles han constituido
elementos de diferenciacidén, por lo que los mecanismos subyacentes a su expresién
cobran una importancia social mayor, especialmente en investigaciones que como la

presente buscan abordar la diversidad desde la perspectiva antropoldgica.

La interaccion de las poblaciones humanas a lo largo de la historia tuvo
repercusiones importantes no solo a nivel de la diversidad bioldgica, el presente apartado
explora los efectos sociales del mestizaje en nuestro pais, asi como las dindmicas sociales
generadas a partir de la realizacién de las diferencias en el color de la piel, especialmente
en época colonial. El fendmeno de la migracion®* se muestra mas complejo en los seres
humanos, ya que esta influido por factores de tipo social, politico, econdmico, psicolégico
y cultural y no solo de indole fisiolégico (Lagunas Rodriguez 2010). El contacto entre las
poblaciones nativas americanas y europeas, durante la conquista de nuestro continente,

es reconocido como el punto clave del inicio del proceso de mestizaje.

La cual tierra jamds se habia descubierto, ni se habia tenido noticia de ella hasta entonces,
y desde los navios vimos una gran pueblo que al parecer estaria a dos leguas, y viendo que
era de gran poblazon y no habiamos visto en la isla de Cuba ni en la Espafiola pueblo tan

grande, le pusimos por nombre el Gran Cairo (Diaz del Castillo 1795:5) Cap. Il: 5.

Algunos autores estiman que para 1519la zona central de México al oeste y el norte del
istmo de Tehuantepec, contaba con una gran densidad demografica de poblacién nativa,
entre 18 y 30 millones (Cook y Borah 1978). Con la llegada de las tropas espafiolas a
Meéxico, inicid el proceso de conquista y mestizaje, Serge Gruzinski hace referencia a este
proceso como el “choque de la conquista” para sintetizar el desorden provocado por el
encuentro, el autor analoga esta serie de elementos que irrumpieron de manera abrupta

con los cuatro jinetes del apocalipsis, siendo asi las guerras, la muerte, las plagas y la

' Desplazamiento de poblacién que se da en dos sentidos, emigracion (salida) e inmigracién (entrada).
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esclavitud la maldicion de las poblaciones locales (Gruzinski 2007), estos excesos de los
recién llegados para con la poblacion indigena, especialmente femenina dejan entrever

gue el mestizaje bioldgico tiene un desafortunado inicio.

Este hecho sexual, cimiento de la ideologia mestizante, determina de entrada el cardcter
ilegitimo y de bastardia de los mestizos (Gomez Izquierdo y Sdnchez Diaz de Rivera

2011:27).

Otros textos refieren una aprobacidon por parte de la corona espafiola para que
conquistadores y pobladores concretaran matrimonios con los nativos con la finalidad de

transformarlos en buenos cristianos (Uchmany 2013).

Con la colonia establecida, comenzé a surgir el descontento de los herederos
directos de los colonizadores, los criollos, aquellos nacidos en América pero con
ascendencia europea. No son espaiioles y, no gozan de los beneficios de serlo, por lo tanto
estan bajo la tutela politica de un pais al que no pertenecen, sin embargo, controlan la
tierra, la mineria y buena parte de la mano de obra, pero no tienen legitimidad genética,
cultural o demogréafica (Warman 1970). Esto los impulsa en la busqueda de una
independencia de identidad y por supuesto de gobernancia, a su modo contindan
promoviendo el proyecto occidental y forman parte activa de lo que Bonfil Batalla define
como México imaginario-sector que encarna e impulsa el proyecto dominante (Bonfil

Batalla 2005).

La idea de independizarse de Espafia parecia cada vez mas necesaria y se
alimentaba de los conflictos que se estaban viviendo en Europa con la invasién francesa,
ideolégicamente las naciones hispanoamericanas suponian que la idea de nacidon estaba
por encima de la de cultura y las maximas eran la democracia, el progreso y la
occidentalizacidn, donde se implicaba también que la poblacién fuera blanca o en proceso

de ser blanqueada, asi como filoccidental (Basave Benitez 1992).

Por supuesto estaban los grupos indigenas, que fueron empujados hasta sus

“regiones de refugio” (Aguirre Beltran 1967) y que principalmente eran y, son hasta la
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actualidad, definidos basandose principalmente en criterios lingliisticos, este aspecto es
importante porque como se verd mas adelante dentro de las politicas mestizantes
postrevolucionarias, la institucion del espanol como lengua nacional no daba cabida a

estos grupos en el proyecto de construccién del Estado-Nacidn.

Este uso del criterio linglistico se integra con otros para definir los denominados
grupos indigenas y Alfonso Caso los identifica y describe de la siguiente manera: el
biolégico (personas con caracteres fisicos no europeos), el cultural (grupos que utilizan,
objetos, técnicas, ideas y creencias de origen prehispdnico o europeo pero adaptados
como indigenas), lingliistico (personas que hablan idiomas indigenas), y el psicolégico
(individuos que se sienten parte de una comunidad indigena) (Basave Benitez 1992), el
México Profundo- lo indio, la persistencia mesoamericana que encarna hoy en grupos

definidos (Bonfil Batalla 2005).

Dentro de los planes de expansién europea en territorio americano la mano de
obra barata se volvidé una necesidad, posterior a la explotacion de ciertos sectores de la
poblacién indigena los espanoles comenzaron a “importar” la fuerza de trabajo de otras
colonias europeas establecidas en Africa; principalmente Senegal y Nigeria, Congo-Angola
y Mozambique (Quijano 2000), con un flujo continuo desde 1569 a 1867 que significd una
importante contribucién de la poblaciéon africana al acervo genético y cultural de nuestro

pais, las actividades a las que se destinaba eran diversificadas:

Eran de gran valor especialmente como sirvientes de los espafioles, auxiliares en las
expediciones, encargados de sus haciendas, trabajadores en las plantaciones de azucar y
cacao en la regiones calurosas, y obreros de las recién establecidas minas de las regiones

de la meseta (Cook y Borah 1978:185)

Posteriormente en el periodo colonial, una reorganizacién de la estructura social implicé
el establecimiento de un modo de gobierno virreinal que trajo consigo una estratificacién
de la sociedad. A pesar de que algunos autores hacen referencia a un mestizaje abierto en
los inicios del contacto, se refiere también a que debido a conflictos de intereses y a las

discusiones sobre la pureza de la sangre se determind una politica de segregacion de las
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razas (Uchmany 2013). Los ideales politico-sociales, econdmicos y religiosos de los
europeos introdujeron una nueva forma de vida social que categorizaba la diversidad

como forma de control:

La division racial en México se empieza a estabilizar hacia el fin del virreinato en las
siguientes categorias: espafioles —criollos de aqui y gachupines de alld-, mestizos, indios y

castas —todos los otros tipos— (Aguirre Beltran 1989).

Estos “otros tipos” a los que se hace referencia resumen caracteres que se perciben como
mas deseables o menos deseables dependiendo de los rasgos fisicos, los primeros se
representan con tonos de piel mas claro —castizo, morisco, saltapatrds— o con
caracteristicas totalmente “irregulares” donde se indianizan o africanizan los cuerpos —
coyote, zambaigo, chino— (Lépez Beltran 2007).
Nacid asi para la Administracion Colonial la necesidad de verificar una rigida separacion de
grupos sociales, basada en las diferencias raciales principalmente, que condujo a la
formacion de una sociedad dividida en castas, como medio para asegurar el dominio sobre

las tierras recién ganadas (Aguirre Beltran 1989).

El término casta, viene del latin castus- puro, en las Américas el término denota un
aspecto de pureza de la sangre (Katzew 2004). Pureza que no es absoluta, es decir, se
puede presentar en distintos grados. El contacto entre las poblaciones nativas americanas
y europeas, durante la conquista del continente americano, es reconocido como el punto
clave del inicio del proceso de mestizaje, sin embargo, en época colonial y virreinal tres
grupos poblacionales distintos participaron en dicho proceso: europeos (espafioles
principalmente), nativos americanos y africanos (venidos de diferentes partes del
continente). Para efectos del presente trabajo nos referiremos a estos grupos
poblacionales como unidades de herencia. En la estratigrafia social, los espafioles se
encuentran en la punta de la piramide, por lo que la mencionada gradualidad en la pureza

se mide dependiendo de lo cerca o lejos que se encuentren los individuos de la cima.

La finalidad de establecer castas superiores es esencialmente «mantener» una

perfeccion primordial, y el sentido «descendente» de la génesis de las castas explica que
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la casta puede perderse pero no ganarse; esta perspectiva del mantenimiento hereditario
es la clave misma del sistema (Schuon 1982). La unidad hereditaria privilegiada es la
espafiola y es por ello que dentro de las diversas mezclas, aquellas mas cercanas a dicha
unidad se ven beneficiadas, un ejemplo es la mezcla entre espafioles y castizos, en el que
su descendencia adquiere la categoria de espafiol, junto con los derechos y ventajas que

esto conlleva.
A partir de entonces, el mestizaje habria de convertirse en un mecanismo que
paulatinamente buscaria limpiar las manchas de la sangre y las tonalidades de piel oscura
provenientes de las mezclas con los inferiores [...] (Gomez Izquierdo y Sdnchez Diaz de

Rivera 2011:32).

La pintura de castas en México se popularizdé durante el siglo XVIIl como una manera de
representar a los distintos grupos étnicos que convivian en la época virreinal,
comunmente se pintaba a una pareja acompafiados de uno de sus hijos y se inscribia un
texto alusivo a su designacidon de acuerdo a la clasificacién racial establecida (Castro-
Morales 1983). La pintura de castas pone de relieve las diferencias existentes en el
sistema social colonial a través de un discurso racial (Catelli 2012).

Si tomamos en cuenta que especialmente se toma el color de la piel como
referente para agrupar a los individuos en uno u otro grupo, la pintura de castas en su
momento sirvid6 como un catdlogo de representaciones de los grupos étnicos y sus
entornos, estas representaciones perviven hasta nuestros dias y en cierto sentido han
influido en la percepcién de los otros como parte de grupos separados y diferentes, pero

también como espejos en los cuales los individuos pueden encontrarse reflejados.

De Efpafiol y Mulata ;Morif2s De MeltizoydIndia;Coyote <

Figura 10. Ejemplos de la pintura de castas,. Izq. De espafiol y mulata. morisca, Der. De mestizo
y'dindia coyote (Tomado de Katzew, 2004).
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Los principales autores de la pintura de castas son individuos que se identifican a si
mismos como criollos y con sus obras buscan revelar una expresion del imaginario cultural
racial de este sector (Catelli 2012). En términos identitarios, como indica Walter Mignolo,
“la conciencia criolla, como conciencia racial, se forjé internamente en la diferencia con la

poblacién africano y amerindia” (Mignolo 1993).

Incluso aquellas denominaciones que no tienen alguna definicién que refiera a
rasgos fenotipicos, reflejan de alguna manera la percepcion que se tiene de aquellas
castas que poco a poco se van alejando de la cima de la estratigrafia social, “tente en el

n u

aire” “no te entiendo”, “tornatras” o “ahi te estas”, son intentos de definicion de la
diversidad que parece ser incomprendida o irregular, como Aguirre Beltrdn ya habia

apuntado.

Estas categorias sociales, nacidas en la época colonial, fueron perdiendo vigencia
como resultado de la instauracion en la ideologia del concepto mestizo, de cuya

construccion y consolidacion se hablard en el siguiente apartado.

2.2.1. El concepto mestizo en el imaginario social

En México, como en muchos paises de Latinoamérica, el concepto de mestizo forma parte
del imaginario social como una categoria que comprende a aquellos individuos que son
producto de la mezcla de distintos grupos poblacionales, especificamente de europeos e
indigenas. Sin embargo, el mestizaje y sus implicaciones sociales, son parte de un todo
complejo. Las investigaciones que abordan la construccidon del concepto mestizo estan
principalmente dirigidas a plantear el contexto histdrico y politico, asi como a dar una
interpretacion que contempla los intereses del estado y de sus instituciones, donde se
descubre como un mecanismo de “unificacién” y homogenizacion de la diversidad que
deja de lado las particularidades culturales que deberian enriquecer la vida de cualquier

nacién y dotar al bagaje histdrico y antropoldgico de la importancia que merecen.
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Hay mezcla de sangre, de ideas, de industrias, de virtudes y de vicios: el tipo
mestizo aparece con pristina pureza pues constituye el primer armonioso producto donde

contrastan los caracteres raciales que lo originan (Gamio 1916:117)

El uso del concepto mestizo, ha migrado histéricamente hasta permear en las
disciplinas que abordan la diversidad bioldgica y cultural de nuestro pais, resultando en su
utilizacién, no siempre afortunada, para referirse de manera genérica a la mezcla entre
grupos poblacionales. En la actualidad para describir a la poblacién mexicana se hace un
uso extensivo de este concepto, un ejemplo claro esta en la publicacién del Proyecto del
Genoma del Mexicano, impulsado por el Instituto Nacional de Medicina Gendmica

(INMEGEN) y publicado en mayo de 2009 (Silva-Solezzi, et al. 2009).

Si bien los resultados presentados en la ocasion pudieran capearse con la retérica del
interés nacional y del futuro de la salud publica mexicana, el simbolismo y el lenguaje
utilizados trascendieron el dmbito de la salud publica y claramente se adentraron en

cuestiones ideoldgicas y de identidad nacional (Lopez Beltran 2011).

La relevancia de abordar al mestizaje y el papel del mestizo recae en el cuestionamiento
que se hace del grado de reconocimiento que se tiene de la diversidad biolégica y cultural
en México, y en qué medida esta categoria, es o no capaz de englobar todo el espectro de

la misma.

Los grupos indigenas mas adelante se convertirdn en el centro de atencidén de la
antropologia mexicana contemporanea y que en la época de la independencia se
presentan como un problema dado que en el ambiente politico y social permea la idea de
que:

[...] para que Meéxico, como pais, constituya una nacion, se requiere que todos sus

ciudadanos sean iguales, lo que en la sequnda década de nuestro siglo se traduce en que

sean homogéneos (territorial, étnica, lingliistica, cultural y econémica), la aculturacion y la

integracion pasa a ser la ocupacion principal de la antropologia social (Nolasco 1970).

Para lograr este cometido, habria que incorporar simbdlicamente al “indio”, lo que

implicaba la homogenizaciéon en el plano racial y cultural, desapareciendo los rasgos
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indigenas, para convertirlo en un nuevo ser mas cercano al concepto de belleza, fuerza y

progreso (Portal Ariosa y Ramirez Sdnchez 2010).

La categoria colonial de mestizo fue un recurso ideoldgico de la identidad nacional,
criollizar o mestizar al mexicano implicaba estrategias poblacionales radicales, y que de
acuerdo con Loépez Beltran estaban dirigidas en dos sentidos: aislarlos y dejarlos
extinguirse darwinianamente, mientras la migracion selectiva de europeos aseguraba el
blanqueamiento y mejoramiento de los mestizos, la denominada mestizofilia blanca o
incorporar a la poblacién indigena al cuerpo mestizo mediante cruzadas biolégicas y

aculturacidn educativa, mestizofilia morena (Lépez Beltran y Garcia Diester 2013).

Es en pensadores como Andrés Molina Enriquez, obas como “La raza cdsmica”
(Vasconcelos 1925) e incluso en poemas como “La Raza de Bronce” (Nervo 1902) que se
exacerba la denominada mestizofilia morena, idea que considera al mestizo mexicano
como el producto del contacto y que resume las mejores virtudes de ambas
contribuciones (Saade Granados 2011). Esta predileccidén por los individuos mestizos, mas
gue sintetizar ideolégicamente una verdadera construccién nacional, basada en la cultura,
la niega y se sustenta en el imaginario anclado al interés politico de borrar del panorama a

las minorias sociales que no encajan en el proyecto civilizatorio occidental.

En el dmbito de la antropologia mexicana el proyecto de construccién de nacién
tuvo también sus repercusiones y marco, en buena medida, los caminos de la
investigacion en nuestro pais:

En la medida en que el Estado nacional con su peculiar tendencia hacia la homogenizacion

de aspectos clave de la vida dirige la legitimacion del orden social vigente, también acota y

en ocasiones interviene directamente en la generacion del conocimiento llamado cientifico

(Krotz 2009).

El componente europeo participante en el proceso de mestizaje representa en si mismo y
como producto de su propio contexto, un proyecto civilizatorio que se enfrenta a otros,
considerados como anti-modernos, ya existentes y puestos de realce en los rasgos ajenos

de las poblaciones indigenas (Echeverria 2008). En nuestro pais, la poblacién indigena es
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considerada como el estrato cuyas caracteristicas linguisticas, culturales e incluso fisicas
no encajan dentro de la definicién de modernidad, es por ello que el proyecto de nacidn

mexicana, esta sustentado en la construccién de la identidad mestiza.

El grado cero de la identidad individual moderna es en verdad un grado
insostenible, evanescente, que en la historia cede su lugar enseguida a un grado primero o

inicial de concrecion identitaria [...] la identidad nacional (Echeverria 2007).

La necesidad estatal de establecer un conjunto poblacional homogéneo responde a los
requerimientos globales de establecimiento de un estado capitalista, es aqui donde recae
el conflicto entre la introduccién de las formas de vida modernas y las tradicionales, en
donde estas Ultimas son concebidas como anti-modernas o retardadas, por su
mantenimiento de ciertas costumbres, ideologias y por su resistencia a la adopcion de
ciertas formas de vida. Estos elementos desencajados (anti-modernos) encuentran un
lugar en el establecimiento de la llamada “blanquitud” en donde mas alla de sustentarse

III

en rasgos como el “color” o la “cultura”, se pueden incluir dentro de la identidad moderna
nacional y que hasta cierto punto tolera, algunos de los rasgos raciales y culturales ajenos

(Echeverria 2007).

Lo anterior puede relacionarse con el fendmeno de la etnicidad, dado que la
definicidon de un grupo étnico se deriva de la conjuncién de rasgos culturales objetivos de
su conducta (como su conducta linglistica) y de sus visiones subjetivas de si mismos
frente a otros (Barth, 1976 en (Bonfil Batalla 1988)), siendo asi que la identidad étnica se
materializa por la concepcidn de representaciones colectivas, que trascienden al ser
individual y expresan una realidad mas alta, la de la sociedad (Cardoso de Oliveira, 1976

en (Bonfil Batalla 1988).

Son diversas las estrategias que se han puesto en marcha con la finalidad de
transformar al mestizo mexicano en un individuo moderno y la ineficacia de esta empresa,
reside en la resistencia de caracter ideoldgico y politico que pervive en las formas de vida
tradicionales. La coexistencia de modos distintos de construccion del mundo de la vida, se

pone de manifiesto en el proceso de mestizaje en América Latina, particularmente en
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México, donde hasta nuestros dias la idea de la constitucion de una identidad mestiza

mexicana pervive en el imaginario de la poblacidn.

Es asi que en México la exacerbacién del concepto mestizo como definitorio de su
poblaciéon se encarna en una serie de caracteristicas que, por asi decirlo, combinan un
poco de aqui y un poco de alld (indigenas y europeos) y que a grandes rasgos excluyen la
aportaciéon de otras contribuciones poblacionales (africanos, asiaticos, entre otros), por lo
que el resultado final es una denominacién que pareciera englobar todo y nada, ya que
historicamente solo se reconocen ciertos elementos, principalmente culturales,
constitutivos del mestizo mexicano. Si bien se puede abordar cuantitativamente el grado
de contribucidon genética de una poblacion a otra, el individuo mestizo como tal
(biolégicamente hablando) es indefinido, la historia evolutiva humana y las migraciones
histéricas son un escenario complejo que plantean un reto a la elucidaciéon de la
constitucién genética de una poblacién, por lo que en cierto modo el concepto mestizo

tiene solo cierta utilidad para abordar la diversidad biolégica humana.
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Capitulo 3. Metodologia de la investigacion

La finalidad de la presente investigacion, como se ha reiterado en los capitulos anteriores,
es la de establecer el grado de relacion existente entre los fenotipos de pigmentacion y el
mestizaje en poblaciones mestizas mexicanas. En el apartado de teorias del origen y
evolucidon de los fenotipos de pigmentacién abordamos como, en gran medida, estos
estan relacionados con la dispersidon de las poblaciones humanas en distintos ambientes,
siendo la cantidad de exposicidn a radiacion UV el principal factor ambiental regulador.
Diversos investigadores han llegado al consenso de la fuerte correlacion existente entre la
latitud y el color de la piel y entre el color de piel y la intensidad de exposicién a radiacidn

UV (Jablonski y Chaplin 2000; Relethford 1997).

Hemos explorado también el grado de participacidon del componente genético en la
expresion de estos fenotipos, abordando los llamados genes de la pigmentacién y, como
se vio en dicho apartado, los cambios en las frecuencias de dichos genes dependiendo de
la poblacidn de estudio, tomando en cuenta las presiones selectivas que contribuyen a
estos cambios, asi como la participacidon del mestizaje como dinamica que promueve el
establecimiento de vias de expresién de fenotipos diferenciada. Por ello también se
destind un capitulo para exponer el grado de complejidad en la conformacién de la
poblacién mestiza mexicana, esto como recurso para entender que en la expresién de los
fenotipos de pigmentacién se da la interaccidn entre los procesos microevolutivos y el

mestizaje.

Los capitulos anteriores han servido para sentar las bases biolégicas y las teorias de
la evolucién y diversificacion de la pigmentacion en seres humanos vy, para recalcar las
dinamicas poblacionales que han conllevado a que gran parte de nuestra poblacién sea
considerada mestiza por estar constituida por la combinacién de distintos componentes
ancestrales. Una investigacion con estos antecedentes requiere un esfuerzo académico
gue no hubiera podido ser completado en solitario por lo que los siguientes parrafos

describen de manera general su inclusiéon en el Proyecto CANDELA, mientras que el
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capitulo en su conjunto esta destinado a exponer los procesos metologicos elegidos para

llevar a cabo los objetivos.

3.1. Proyecto CANDELA

La presente investigacion se desprende de un proyecto de mayor escala, el Consorcio para
el Analisis de la Diversidad y Evolucion de Latinoamérica (CANDELA) el cual es un esfuerzo
coordinado de investigadores de diferentes instituciones Latinoamericanas: Universidad de
Antioquia (UDEA) en Colombia, Universidad de Chile (UC) y Universidad de Tarapaca (UTA)
en Chile, Universidad Federal do Rio Grande do Sul (UFGRS) en Brasil, Centro Nacional
Patagénico (CENPAT) en Argentina y la Universidad Peruana Cayetano Heredia (UPCH) en
Perd; en México la Universidad Nacional Auténoma de México (UNAM), la Escuela
Nacional de Antropologia e Historia (ENAH) y el Instituto Nacional de Ciencias Médicas y
Nutricion “Salvador Zubirdn”(INCMNSZ) y el University College London en Inglaterra. Para

mas informacion se puede visitar la pagina en internet http://www.ucl.ac.uk/silva/candela.

El consorcio tiene como coordinador principal al Dr. Andrés Ruiz Linares (UCL),
como investigador principal en México al Dr. Samuel Canizales Quinteros (INCMNSZ) y
como coordinadores al A.F. Victor Acufia Alonzo (ENAH) y al Dr. Jorge Gomez Valdés

(UNAM).

La finalidad del proyecto esta en conocer y analizar la diversidad biolégica de las
poblaciones latinoamericanas en general, aunque se tuvo el limitante de solo poder
abordar algunas de ellas, en concreto, las de los paises de las instituciones participantes. El
objetivo principal es comprender los procesos particulares de microevolucién, mestizaje y
adaptacion local que han ocurrido en la regién de Latinoamérica. Esta region al igual que
todo nuestro continente es una de las mas jovenes, ya que fue la ultima en ser poblada,
tiene ademds una extensa historia de mestizaje entre las poblaciones nativas, las
poblaciones europeas al momento del contacto y con poblaciones africanas con practica

de la esclavitud en época colonial, lo que resulta en un trasfondo genético de gran
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heterogeneidad que a la vez muestra una gran variacion en la apariencia fisica (Ruiz-

Linares, et al. 2014).

Con el establecimiento de los objetivos generales del proyecto se hizo necesaria la
recopilacion de datos de diversa indole. Los materiales y métodos a partir de los cuales se
abordaron los elementos de interés, la seleccidon de la poblacién de estudio, la obtencion
de muestras para extraccién del material genético, la metodologia de fenotipificacion, asi

como los cdlculos y herramientas estaditicas utilizadas se describen a continuacion.

3.1.1. Conformacion de la muestray
metodologia de muestreo

En este punto es necesario recordar que la presente investigacion se desarrollé haciendo
uso Unicamente de los datos recopilados dentro del Proyecto CANDELA-México, por lo que
las descripciones y especificaciones metodoldgicas subsecuentes hacen solo referencia a lo
llevado a cabo en nuestro pais. En febrero de 2011 se inicié una campafia de divulgacién
del Proyecto CANDELA por parte de las instituciones participantes, la estrategia se basé en
tener charlas informativas en grupos pequefios y proporcionar volantes con los datos de
contacto, las fechas y horarios de los muestreos. Durante el tiempo que durd el muestreo
acudieron alrededor de 1,682 voluntarios mayoritariamente pertenecientes a la

comunidad universitaria, quien colaboré enormemente a la divulgacién del proyecto.

El muestreo se llevd a cabo en diferentes instalaciones, teniendo como sedes
principales el laboratorio de Antropologia Fisica del departamento de Anatomia de la
Facultad de Medicina de la Universidad UNAM vy el laboratorio de Fisiologia, Bioquimica y
Genética de la ENAH. La recoleccién concluyé en marzo del 2012. Dentro de la descripcion
general de la muestra hay que subrayar que los voluntarios no estdn emparentados,
ambos sexos estan representados, se encuentran en un rango de edad entre los 18 y los 60

afos y se han autodeclarado como sanos.
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Todos los participantes firmaron un consentimiento informado (véase anexo 1), el
cal fue aprobado por los comites de ética de las diversas instituciones, este
consentimiento se les presentd posterior a su asistencia a una platica introductoria. El

muestreo consistio en cuatro fases, las cudles se describen a continuacion:

1. Coleccion de sangre periférica: a cada participante se le extrajeron 10 ml de
sangre periférica, recolectada en dos tubos morados (6 ml por cada uno)
conteniendo el anticoagulante EDTA (Acido Etilendiaminotetraacético). Las
muestras fueron centrifugadas para separar las células blancas (leucocitos) que
contienen el material genético, ya que poseen un nucleo y otros organelos
celulares como mitocondrias. La extraccion del ADN de estas células se llevo a
cabo en los laboratorios de la Unidad de Biologia Molecular y Medicina
Gendmica del INCMNSZ con el kit QIAmp 96 DNA blood kit de QlAgen®. El uso
de estos kits maximiza la cantidad de material obtenido, asi como su calidad y
pureza. Alicuotas®conteniendo el material genético fueron enviadas al
Departamento de Genética, Evolucién y Ambiente del UCL en Londres, donde
se realizaron los andlisis genéticos correspondientes al calculo de los
porcentajes de componentes ancestrales, a partir de los AlMs vy, a la aplicacién

del chip conteniendo los 700 mil marcadores genéticos.

2. Recopilacion de datos fenotipicos: cédulas que comprenden variables
cuantitativas correspondientes a mediciones antropométricas clasicas como
talla, peso, indices corporales y mediciones craneofaciales, indice de melanina,
entre otros y, variables categéricas tales como color de cabello y ojos (dato que

posteriormente se analizd cuantitativamente a partir de las fotografias de alta

15 parte que se toma de un volumen (alicuota liquida) o de una masa (alicuota sélida) iniciales, para ser
usada en una prueba de laboratorio, cuyas propiedades fisicas y quimicas, asi como su composicion,
representan las de la sustancia original.
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calidad y cuta metodologia se describe en apartados posteriores), presencia de
calvicie y/o encanecimiento y estructura del cabello, entre otros datos

especificos (vedse anexo 2).

3. Toma de series fotograficas de alta calidad: Tres series de cinco fotografias
fueron capturadas. Las cinco fotografias corresponden a las posiciones frontal,
lateral izquierda y lateral derecha y frontolateral izquierdo y derecho. La
finalidad de estas esta en que a partir de su digitalizacion se puede abordar la
variabilidad en la morfologia craneofacial. Estas imagenes fueron tomadas con
un fondo blanco y sin iluminacién artificial focalizada, ni flash, para reducir el

ruido principalmente en la extraccion digital del color del iris.

4. Aplicacion de un cuestionario: el cuestionario esta constituido por distintos
apartados, uno de estos comprende datos personales como son nombre, sexo y
edad, fecha de nacimiento, lugar de nacimiento de ego, padres y abuelos, tanto
maternos como paternos. Otro apartado esta encaminado a conocer el status
socioecénomico, comprendiendo datos como Uultimo grado de estudios,
ingresos y condiciones de vida material. Un ultimo apartado se encamind a
conocer la percepcién de los voluntarios con respecto a la participacion de sus
genes en la expresion de rasgos fisicos, y cdmo perciben también la relacidon
entre estos y la pertenencia a un grupo étnico, este abordaje se realizd a partir
de la definicidén de categorias especificas, pero también considerando la opcion

de que el participante pudiera dar una respuesta libre de su opinidn.

La cédula fenotipica y algunos datos del cuestionario contemplan variables de naturaleza
cuantitativa, pero se considera que mucha de la informacién recopilada tiene un trasfondo
cualitativo. En esta, la opinidn de los participantes esta ampliamente influenciada por sus
estilos de vida y por la poca o mucha informacién a la que han estado expuestos sobre lo
gue es la genética y cdmo se relaciona con los rasgos fisicos y la autopercepcidn étnica.
Este ultimo punto constituye una de las preguntas mas relevantes, el inciso de la

autopercepcién étnica contempla nueve categorias: negro, mulato, indigena, moreno,
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cobrizo, mestizo, blanco, pardo y europeo; la razén por la que se hace hincapié en esta
cuestion es que de las categorias contempladas, en México, solo se hace uso comun de
cinco de ellas (negro, indigena, moreno, mestizo y blanco), el resto son categorias sociales
poco vigentes y de mayor uso en otros de los paises participantes como Colombia y Perq,
su inclusidn se establecié como parte de la busqueda de homogeneidad en las estrategias

de recopilacién de la informacién.

Los datos de la cédula fenotipica y las respuestas del cuestionario se vaciaron a una
hoja de Excel como primer contenedor de la informacidn, a partir de esta base de datos se
hizo un filtro, en el que para fines de la presente investigacion, se seleccioné a aquellos
participantes que hubieran declarado haber nacido en territorio nacional al igual que sus
padres y abuelos (para evitar sesgos en el cdlculo de las proporciones de mestizaje por
presentar ascendencia de otro origen poblacional) y que cumplieran con el rango de edad
de 18 a 60 afios. De la misma manera, se excluyeron los datos de voluntarios que tuvieran
datos perdidos (principalmente porque dejaban respuestas en blanco en el cuestionario o
porgue no fue posible extraer digitalmente el color del iris), esto con la finalidad de no
tener sesgos en ninguno de los andlisis. Posteriormente la base fue exportada al programa
estadistico IBM SPSS Statistics 20. De los 1,682 individuos muestreados inicialment, el
numero final de poblacion analizada fue de 747 individuos. Esta reduccién en la
representacién de la muestra, como ya se menciond, se debid principalmente a la
incapacidad de abordar el color del iris cuantitativamente, lo cual constituye uno de los
objetivos secundarios de la presente investigacion y punto al que se le dedicara un

apartado mas adelante.

Del material genético se obtuvieron datos de dos tipos, por una parte se
genotipificaron®alrededor de 700,000 marcadores distribuidos a todo lo largo del genoma
nuclear, con cobertura de las regiones donde se han identificado genes asociados con la
pigmentacion, los resultados de estos datos estan comtemplados para ser incluidos en en

una investigacion mas exhaustiva a futuro. Se calcularon también las proporciones de

16 . . . .y st . .
Caracterizacidn de la informacion genética que posee un organismo en particular.
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componentes ancestrales haciendo uso de un set de 42 AlMs y cuya metodologia y

utilidad en estudios de mestizaje serd abordada en el siguiente apartado.

3.1.2. Calculo de las proporciones de contribucidon ancestral

Como se abordod en el capitulo de mestizaje bioldgico y social, la historia del poblamiento
del continente americano y la conformacion de la poblacién mestiza mexicana contempla
tres principales componentes ancestrales identificados, el componente nativo americano o
indigena, el componente europeo y el componente africano, por lo que los resultados del
calculo de proporciones de ancestria se encuentran en funcion de estos tres ejes. La
seleccion de estos tres componentes ancestrales se hizo teniendo en cuenta que hay un
numero mayor de componentes poblacionales participando (por ejemplo: asidtico, medio
oriente, entre otros), la finalidad de seleccionar Unicamente estos tres, ademas de tener
un sustento histérico, se hizo para delimitar de mejor manera los resultados de los analisis

de correlacion.

Los denominados AIMS consisten en una serie de SNPs distribuidos a todo lo largo
del genoma, y cuyas frecuencias alélicas muestran grandes diferencias entre dos o mas
poblaciones continentales (Kosoy, et al. 2009). Las proporciones de ancestria individual
pueden oscilar desde el 0.000 hasta cifras cercanas a 1 de correspondencia para cada uno
de los componentes (Declaracién de la Sociedad Americana de Genética Humana sobre los

estudios de ancestria, 2008).

Los AIMS ademas de ser utiles para medir la proporcion de componentes
ancestrales que contribuyen en poblaciones mestizas, han sido utilizados para abordar
Desequilibrio de Ligamiento por Mestizaje (ALD, por sus siglas en inglés), que consisten en
grandes bloques de haplotipos y asociaciones no aleatorias entre polimorfismos. Estas
asociaciones pueden corresponder a dos modelos de mestizaje: el de un evento unico,
ocurrido en una sola generacion (Hibridacion-Aislamiento) o en un tipo de mestizaje

continuo, en el cual el mestizaje ocurre a una tasa constante a lo largo de las generaciones
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(Flujo génico continuo) (Pfaff, et al. 2001). Probablemente las poblaciones ancestrales
pasaron por un evento de migracion uUnico y a lo largo de la historia se activo, en la
mayoria de las poblaciones mundiales actuales, una dindmica de mestizaje que se
corresponde mas al segundo modelo, esto debido a la apertura y optimizacién de las rutas

de migracion.

Las muestras de material genético de cada uno de los participantes se sometieron
a analisis comparativos con el set de marcadores informativos para ancestria africana,
europea y nativa americana, obteniendo de esta manera las proporciones de ancestria
individual de cada uno de los componentes ancestrales, variables que se afiadieron a la

base de datos.

3.1.3. Analisis cuantitativo de los fenotipos de pigmentacion

Los datos de fenotipos de pigmentacién recopilados en la presente investigacion
corresponden a color de cabello, piel y ojos. Una de las principales premisas
metodoldgicas es la de analizarlos cuantitativamente. Como se ha mencionado a todo lo
largo del texto las poblaciones humanas presentan una gran variabilidad en los fenotipos
de pigmentacién, las cuales no son debidas a profundas diferencias biolégicas sino a
procesos adaptativos sujetos a los cambios en la exposicion a radiacién UV vy la
consecuente absorcién de nutrientes. La combinacién de estas adaptaciones ha producido
un amplio espectro de variacién y por lo tanto no es un rasgo que sea susceptible de ser
categorizado. Sin embargo, esta ha sido la tendencia metodoldgica, reducir la diversidad
como estrategia para analizarla, especialmente el color de la piel y el color de los ojos en

los que la cantidad y tipo de melanina se expresan de maneras mas complejas.

Blumenbach, el destacado antropdlogo aleman, apoyaba la teoria de la unidad
bioldgica de la especie humana, sin embargo en el siglo XVII clasifico a los grupos humanos
en cinco tipos a partir de la consideracién de la morfologia craneal y de sus tonos de piel:
caucasicos (blanco), etiopes (negro), mongoles (amarillo), americano (rojo) y malayos

(café) (Blumenbach 1790-1828).
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Un siglo después el gedgrafo italiano Renato Biasutti propuso la distribucion global

de seis fototipos de piel (Biasutti 1959) distintos utilizando la escala cromatica de von

Luschan®.
1[10 Fototipo I: 1-5 "Muy claro”
; i;_l‘ Fototipo II: 6-10 "claro”
: S Fototipo lll: 11-15 "Medio”
E i: Fototipo IV: 16-20 "Mediterraneo”
é l; Fototipo V: 21-28 "Oscuro o Marron”

Fototipo VI: 29-36 "Muy Oscuro o Negro”

Figura 11. Fototipos del color de la piel de Biasutti, basado en la escala cromatica de von
Luschan.

Incluso en la actualidad aproximaciones no cientificas se han decantado por Ia
representacién de los distintos colores de piel en inventarios cromaticos, donde ellos
mismos expresan que el objetivo es registrar y catalogar todos los colores de piel posibles,

para mas  informacion se puede visitar la  pagina del proyecto

(http://humanae.tumblr.com/). Ejemplos como los anteriores pueden derivar en la mal

interpretacién de que los colores de piel pueden catalogarse, lo que puede conllevar a la
concepcidn de que un numero limitado de categorias tienen un trasfondo genético de la
misma naturaleza, lo cual no es asi. Por ello uno de los objetivos de la presente
investigaciéon es el de aproximarnos cuantitativamente a la inmensa variabilidad de los

fenotipos de la pigmentacion.

e Color de la piel

La cantidad y tipo de melanina que se acumula en los melanosomas epidérmicos es lo que
da color a nuestra piel, esta media de la cantidad de pigmento se obtuvo a partir de su
medicion con un colorimetro digital (DSM Il Color Meter). Un colorimetro, también

denominado reflectémetro, es un instrumento sensible a la luz que emite un haz de luz, la

17 . e . . . .
Método de clasificacion de los colores de piel, consistente en 36 baldosas de cristal que representan los
tonos de piel desde el mas claro hasta el mas oscuro.
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cual es absorbida o reflectada por un cuerpo, el aparato mide cuanta cantidad de esa luz
es absorbida por el objeto o reflectancia. Esta puede descomponerse en el modelo de
color RGB*® (rojo, verde y azul) en funcién de su intensidad; en el caso del instrumento
utilizado en esta metodologia, el aparato da un indice de melanina/eritema, posterior a la
aplicacién de un algoritmo integrado. Mientras mas alto sea el valor que arroja el aparato
se interpreta que menor es la concentracién de pigmento en la piel (Relethford 2009), ya
gue implica que la cantidad de luz reflejada por superficies de tonalidades mas claras

absorben una menor cantidad de la misma.

Esta medicidn se hizo en la parte superior interna (debajo de la axila), ya que esta
zona se ha reportado como una localizacion menos expuesta a los efectos ambientales, asi
como a menor absorcién de radiacion UV (Relethford 1997), la medicidn se realizd en

ambos brazos.

Figura 12. Colorimetro digital DSM Il Color Meter, utilizado para la obtencién del indice de
melanina (IM).

e Color de ojos

Para el color del iris, cuyo dato se registré categéricamente en la cédula de fenotipos, se

tomaron en cuenta cinco categorias: negro/café oscuro, café claro, miel, azul/gris y verde.

18 . ey .y . . . . .
Composicidn del color en funcidon de la intensidad de los colores primarios de la luz (RGB por sus siglas en
inglés Red, Green, Blue).
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Con el interés de acercarnos de manera cuantitativa se hizo una evaluacion a las
series fotograficas de alta calidad, se aislé la regién del iris y con el programa ImageJ

http://imagej.nih.gov/ij/, se hizo una extraccion digital de la composicion del color en RGB.

Esta manipulacién digital de las fotografias se hace seleccionando un segmento del iris
aislado, se obtiene un histograma correspondiente a cada uno de los colores primarios el
cual arroja los datos de la media de intensidad de cada color, asi como la desviacidn
estandar. Estos datos sirven como proxy’® para conocer la cantidad y tipo de pigmento

(eumelanina/feomelanina) contenido en el iris.

0 285 0 255 0 255
Count: 137 Count: 137 Count: 112
Mean: 14.730 Mean: 18.788 Mean: 11.446
StdDev: 3.966 StdDev: 2.154 StdDev: 2.324

Figura 13. Ejemplo de los histogramas de color RGB, obtenidos de la cuantificacion digital del
color del iris.

Al no haber datos de investigaciones previas que hubieran utilizado RGB como medida de
la pigmentacién se buscé en la literatura y se encontrdé que en una investigacién llevada a
cabo en los Paises Bajos en la que habian obteniendo los datos de saturacion y el matiz
(HS, por sus siglas en inglés) se podia explicar, a partir del andlisis de componentes
principales (PCA), hasta el 100% de la variacién de este rasgo (Cusi: 88.75%; Chysa:
11.25%)(Liu, et al. 2010). Estas variables se expresan como un cono de espacio de color,
con valores que van desde 0 a 100 para el matiz y de 0 a 1 para la saturacién, esta ultima
se refiere a la variacién de intensidad del color, mientras que el matiz corresponde a la

variacién en el espectro del color.

La diferencia entre el modelo de color RGB y el modelo saturacién/matiz es que,

RGB se describe sobre un plano cartesiano de tres dimensiones, cada eje representando

¥yna variable proxy es una medida indirecta de un parametro determinado. En este caso de la pigmentacion
del iris.

72


http://imagej.nih.gov/ij/

un color primario. El punto de origen del cubo estda en las coordenadas (0,0,0), y
corresponde al color acromatico blanco, el punto (1,1,1) corresponde al brillo del color

acromatico negro (Marques 2011).

La transformacién del dato RGB a HS se llevd a cabo aplicando la siguiente

férmula:
(° A=10
607 = [”’_“’H-rnf;:f[]] e = R
!f — {_} o T ) -
60° x (B2 1 2) e = & S — U » Crnaa 0
e A
607 > (5= +4) . Cpan = B Con s Crnaz ?é 0

(Ecuacién 1)

e Color del cabello

Al igual que el color de los ojos, el color de cabello se abordé cualitativamente en cuatro
categorias: castafio oscuro/negro, castafio claro/rubio oscuro, rubio y rojo/rojizo. Para esta
variable también se registr6 el patron de encanecimiento en seis categorias: sin
encanecimiento, predominantemente sin encanecimiento, encanecimiento, 50%
encanecido, predominantemente encanecido y completamente blanco. Esto ultimo como
indicador de ausencia de pigmentacién, la cual puede presentarse a cualquier edad y no

Unicamente durante el proceso de envejecimiento.

El fenotipo de pigmentacion del cabello fue el Unico que no fue posible abordar
cuantitativamente, esto debido a diferentes factores que dificultaban su obtencién. En
primer lugar dada la disposicidon de las hebras del cabello, a través de las cuales se filtra
gran cantidad de luz, a la utilizacion de pigmentos artificiales (tintes), asi como al uso de
sustancias quimicas para su estilizacién debido a que no se le solicitaba a los participantes
gue acudieran con el cabello lavado. Bajo estas circunstancias los datos que pudiera
arrojar el colorimetro serian imprecisos. Ademas de registrar este dato se tomaron

también valores con respecto al patrén de calvicie y a la estructura del cabello.
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Del conjunto de los datos recopilados y para fines de la presente investigacion, se
seleccionaron las variables de interés para poder llevar a cabo analisis de correlacién. La
base quedd integrada por variables socioecondémicas (sexo, edad, lugar de nacimiento,
ingresos mensuales, grado de estudios y autoadscripcién) y por variables fenotipicas
cuantitativas (indice de melanina, valores HS, proporcién de cada componente ancestral) y

cualitativas (color y tipo de cabello, encanecimiento y calvicie).

3.2. Analisis estadisticos

La base de datos final se analiz6 estadisticamente para conocer su composicién, la
distribucién de los sexos y los rangos de edad. Cada una de las variables se describe para la
poblacién en general y en algunos casos es abordada en funcién de alguna covariable, en

busca de datos de asociacion.

A partir de los datos del registro de los fenotipos de pigmentacion se describieron
cada uno de ellos, estos analisis pueden consultarse en el capitulo de resultados, asi como

las proporciones de componentes ancestrales nativo americano, europeo y africano.

Para correlacionar los datos fenotipicos con los datos genéticos se emplean
diversos estadisticos, uno de ellos es el PCA. Al tener una gran cantidad de informacion
correspondiente a las proporciones de ancestria esta aproximacién sintetiza los datos,

minimizando la perdida de informacién (Terrddez 2011).
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Capitulo 4. Resultados

4.1 Estadisticos descriptivos

En el capitulo anterior se describid la metodologia de obtencién y analisis de los fenotipos
de pigmentacion y de las proporciones de contribucién ancestral en muestras
correspondientes a poblacion mestiza mexicana recopilada en el contexto del Proyecto
CANDELA-México, el presente capitulo expone los resultados obtenidos, iniciando por los

estadisticos descriptivos de la poblacién de estudio.

De los 747 voluntarios analizados 466 corresponden al sexo femenino (62%) y 281
al sexo masculino (38%) (Tabla 1), el rango de edad de mayor representacién esta entre

los 18 y los 31 afos (88% de la poblacion total).

Sexo Frecuencia %
Femenino 466 62.4
Masculino 281 37.6

Total 747 100

Tabla 1. Frecuencias de los sexos en la muestra analizada

Los lugares de nacimiento mas frecuentemente reportados (Figura 14) por los voluntarios
fueron el Distrito Federal y el Estado de México (68.3% y 11.4% respectivamente) seguidos
de los estados de Guerrero (4.3 %), Veracruz (2.3%) y Oaxaca (2%), el resto de los estados
tiene una frecuencia que oscila entre el 0.1 y 1.3 en porcentaje. Cuando se abordan las
frecuencias del lugar de nacimiento de los padres, la representacién cambia, el Distrito
Federal continta siendo la entidad mas representada (47%) pero con menor frecuencia,
seguida de Guerrero (7.5%) y Oaxaca (5.2%). Por ultimo cuando se calculan las frecuencias
para la generacién de los abuelos la frecuencia para el Distrito Federal disminuye alin mas

(20.8%), para el Estado de México (8%), para Guerrero (7.3%), para Oaxaca (6.8%), para
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Hidalgo (6.5%), para Michoacan (6.4%), para Puebla (5.2%), para Veracruz (4.7%) y para

Guanajuato (4.1%).
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Figura 14. Frecuencias para el lugar de nacimiento. A) ego, B) Padres, C) Abuelos.

Las frecuencias del lugar de nacimiento reportadas por los participantes pueden no ser
relevantes hasta que se toma en consideracion el lugar de nacimiento de padres y
abuelos. Pueden ser diversos los motivos por los que una persona nace en alguna entidad
aungue la historia familiar se haya desarrollado en otra, esto constituye una prueba mas
de como las dindmicas migratorias pueden modificarse de una generacion a otra, por lo

que el lugar de nacimiento de ego es solo un reflejo de la historia de la genealogia.

En este caso la sobre representacién de individuos del Distrito Federal, tiene el
sesgo de que en esta entidad se llevaron a cabo los muestreos, a pesar de esto cuando se
analiza el lugar de nacimiento de padres y abuelos las tendencias cambian, mostrando una
mayor representacién de individuos del centro y sur del pais como se puede ver en los
porcentajes, los estados del norte aunque tienen algin grado de representacion tienen
muy baja frecuencia, especialmente Baja California Sur, que Unicamente se reporté en dos

ocasiones.
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La representatividad diferenciada de las entidades debe tomarse como un punto a
considerar, especialmente, debido a que diversos estudios han sefialado que el grado de
contribucién ancestral de los componentes poblacionales se presenta en determinados
patrones, influidos por procesos de mestizaje particulares en las diferentes regiones de
nuestro pais esto se detallara cuando se aborden los resultados de las proporciones de

ancestria en la poblacién analizada.

4.2. Variabilidad de los fenotipos de pigmentacion

Como se explico en el apartado de analisis cuantitativo de los fenotipos de pigmentacién,
los datos numéricos que se obtuvieron analizando los fenotipos de pigmentacién de la piel
y de iris, fueron indice de melanina y HS respectivamente. Su distribucién en la poblacién,

asi como los resultados de los andlisis de correlacién se presentan a continuacion.
e Color de la piel

El valor que resume la cantidad de pigmento en la piel es el indice de melanina, este valor
se analizé en la poblacidn en general, asi como por sexos en busca de diferencias
significativas que pudieran indicar la presencia de un marcado dimorfismo sexual, esto
con la finalidad de probrar si en la poblacién de estudio se cumple lo propuesto en la
hipdtesis de seleccién sexual en los fenotipos de pigmentacidon de la piel, en la que se
esperaria que las mujeres presentaran valores de indice de melanina menores que las de

los hombres (Frost 1988).

El valor minimo de indice de melanina en la poblacién es de 24.68 y el maximo de
55.49 ambos representados por individuos del sexo masculino. La media del valor indice
de melanina para los individuos femeninos es de 36.65 y para masculinos 35.87 (Figura

15).
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Frecuenci

25.00 35.00 45.00 55.00
Figura 15. Tablas de frecuencias del valor IM para individuos femeninos (A) y masculinos (B).
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Para explorar la existencia de diferencias significativas en el valor indice de melanina
entre sexos se hizo un grafico de cajas (Figura 16), para representar el grado de
variabilidad del valor, en este se puede visualizar la existencia de simetria, es decir los
valores se distribuyen simetricamente en cada uno de los grupos con respecto a la media,

asi como los valores minimos y maximos.

37.50

37.00—

95% IC indice de melanina
|
|

Femenino Masculino

Figura 16. Grafica de cajas por sexos para el valor IM.

Se puede observar que no existen diferencias significativas en este valor entre los sexosy
qgue al contrario de lo que afirma la hipdtesis de seleccion sexual propuesta por (Frost
2008), en donde los valores de indice de melanina deberian ser mas bajos en los
individuos de sexo femenino, en la poblacion mestiza mexicana analizada, los individuos
femeninos presentan valores de indice de melanina mas altos que los de los individuos

masculinos.
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Aguascalientes* 37.8 | D.F. 35.9 | Morelos 34.2 | Sinaloa* 38.1
Baja California* 37.2 | Durango* 40.6 | Nayarit . Sonora 33.1
Baja California Sur*  34.0 | Guanajuato 35.9 | Nuevo Leén 32.8 | Tabasco* 38.5
Campeche* 36.9 | Guerrero 42.0 | Oaxaca 40.1 | Tamaulipas 30.8
Coahuila* 38.0 | Hidalgo 36.2 | Puebla 37.3 | Tlaxcala 37.5
Colima* 32.9 | Jalisco 35.2 | Querétaro 43.8 | Veracruz 36.9
Chiapas 32.5 | Edo. de México 36.7 | Quintana Roo . Yucatdn 38.3
Chihuahua 30.1 | Michoacéan 34.3 | San Luis Potosi . Zacatecas* 325

Tabla 2. Medias de los valores IM para cada entidad. *Estados con muy baja representatividad
de voluntarios < 5. Para los estados de Quintana Roo y San Luis Potosi no se presentaron casos.

Cuando se analiza la distribucidon geografica del indice de melanina en la poblacién en
general se obtiene el siguiente mapa (Figura 17), el cual ilustra, en la gradacién de color de

amarillo a marrén, la media del indice de melanina por entidad.

GolfodeMéxico

Promedio de melanina

32.5080 - 33.1725
33.1726 - 34.3650
34.3651 - 36.0240
36.0241 - 37.5150
37.5151 - 42.0044

ARG

Océano Pacifico

0 140 280 560 840 1.120
km

Figura 17. Distribucion de las medias del valor IM por estados, la correspondencia de colores se
muestra en la esquina inferior izquierda. Los estados en blanco no mostraron representacion de
individuos. Mapeo a partir de Sistemas de Informacion Geografica (SIG).
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Se observa que los estados del norte Sonora (33.17), Chihuahua (30.1), Nuevo Ledn
(32.84) y Tamaulipas (30.8) presentan las medias de indice de melanina mds bajas,
seguidos por el estado de Zacatecas (32.5). Sin embargo, esto datos deben ser tomados
con precaucién ya que, como se indica en la tabla, algunos de ellos tienen una muy baja
representatividad y un valor muy bajo o muy alto puede sesgar el valor medio. Un ejemplo
de esto son los casos de los estados de Durango (40.6) y Sinalos (38.1), en los que

Unicamente hubo uno y dos individuos respectivamente.

El Distrito Fedral cuya media de IM es de 35.95, histéricamente constituia un punto
de gran concentracidon de poblacion indigena, lo que podria equipararse a lo que se
reportd en el estudio de Crawford en el que el grado de mestizaje con poblacién europea

en poblaciones urbanas es mayor (Crawford 1999).
e Color de ojos

Con respecto al color de los ojos, primeramente en el abordaje categdrico se describen las
frecuencias de cada una de las categorias (Tabla 2), este fenotipo no se propone como

sujeto a un mecanismo de seleccion sexual, por lo que se analizé en la poblacién en

general.

Color de ojos # de individuos Frecuencia (%)

Café oscuro/Negro 520 69.6

Café claro 173 23.1

Verde 28 3.7

Miel 21 2.8

Azul/Gris 5 0.6

Total 747 100

Tabla 3. Frecuencias para las cinco categorias de color de ojos.

El color de ojos mas representado categoricamente fue café oscuro/negro y el menos

representado fue azul/gris, como se expuso en el apartado de bases bioldgicas de la
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pigmentacion, se sabe que la pigmentacion de los ojos varia dependiendo de la cantidad y
distribucién de melanina en cada una de las capas celulares (epitelio pigmentado o

estroma), por lo que su mera clasificacidn en categorias no resume fielmente su color.

Por lo anterior la metodologia de abordaje cuantitativo se encamind a
descomponer, a partir de su extraccion digital, el modelo de color RGB y transformarlo en
los valores HS. Uno de los primeros resultados a considerar es sobre el poder predictivo
cuando el rasgo se analiza a partir de estos valores, lo que permitiria inferir que esta
aproximacion resulta en un cdlculo fidedigno de la cantidad de pigmento en el iris. Estos
resultados acreditan el uso de estos valores del espacio de color HS, para abordar el color
del iris cuantitativamente, mas adelante se explorard la asociacién de este valor con las

proporciones de componentes ancestrales en la poblacion mestiza mexicana.

250.001 O café oscuro/negro
O café claro
200.00
miel
150.00 )
O azul/gris
bl verde

50.007

.00

-50.00

Figura 18. Grafico de dispersion de los valores de saturacion (S) eje horizontal y matiz (H) eje
vertical, los circulos muestran la asignacion categérica de los fenotipos de pigmentacién de los
ojos.
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El grafico ilustra, los datos categdricos reportados para cada individuo analizado,
estos se presentan en los circulos de colores correspondientes a cada uno de los colores
de ojos (café oscuro/negro, café claro, miel, azul/gris y verde). A partir de las fotografias
de alta calidad se calcularon, para cada uno de estos mismos individuos, los valores
numéricos para H (matiz) y para S (saturacion), haciendo que la distribucién de puntos se
disperse a lo largo de los ejes horizontal y vertical. Esto permite observar, por ejemplo,
que aquellos individuos a los que categoricamente se les asigné en la categoria azul/gris
presentan valores mds altos de H y menores de S, que es donde se situan estos circulos.
De manera que el grafico pudiera ser mas explicativo, se despliegan en los ejes horizontal

y vertical los colores de ojo promedio dependiendo de la combinacién de sus valores HS.

e Color del cabello

Como ya se ha mencionado reiteradamente, el color del cabello fue el Unico fenotipo, que
por cuestiones metodoldgicas, no pudo ser abordado cuantitativamente. Por ello para
este rasgo se presentan Unicamente sus frecuencias en la poblacion en general (Tabla 3),

como se muestra a continuacion:

Color del cabello Frecuencia Porcentaje (%)
Café oscuro/Negro 591 78.9
Café claro/Rubio oscuro 144 19.2
Rubio 11 1.5
Rojo/Rojizo 1 0.1
Total 747 100

Tabla 4. Frecuencias de las categorias para el fenotipo color de cabello.

Nuevamente al igual que en las categorias para el color de los ojos, se observa una mayor
representacién de los fenotipos de color del cabello con tonalidades oscuras, café oscuro/
negro (78.9%) y Unicamente se presenté un caso de un individuo del sexo femenino que

presento un color de cabello rojo/rojizo.
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Aunque no se ahondard mas en el analisis de este rasgo, otra de las variables
asociadas a pigmentacion del cabello es aquella que aborda los patrones de
encanecimiento, por lo que a continuacidn se presenta una tabla que resume las

frecuencias de este caracteristica en la poblacién analizada.

Encanecimiento Frecuencia Porcentaje (%)
Sin encanecimiento 633 84.7
Predominantemente no encanecido 101 13.5
50% encanecido 12 1.6
Predominantemente encanecido 1 0.1
Total 747 100

Tabla 5. Frecuencias para el patron de encanecimiento.

4.3. Proporciones de componentes ancestrales

A partir de la utilizacién de un set de 42 AIMS, se abordaron los porcentajes de
componentes ancestrales en esta muestra de 747 individuos mestizos mexicanos. La
media de la proporcién de ancestria americana es de 0.57, con valores minimos de 0.0018
y maximos de hasta 1; para las proporciones de ancestria europea la media se encontré
en 0.39, con valores minimos de 0.00 y maximos de hasta 0.95; las proporciones ancestria
africana fueron las mas bajas con una media de 0.038, valor minimo de cero y valores
maximos de hasta 0.23. Estos resultados son congruentes con otros anteriormente
reportados en dénde se encuentra una mayor proporcion de componente ancestral nativo

americano, seguido por el componente europeo y valores mas bajos de ancestria africana.

Diversos estudios sobre la composicion genética de las poblacién mestiza
mexicana, y en los que la demografia es tomada en cuenta, muestran que las poblaciones
del norte de nuestro pais suelen presentar los porcentajes mas altos de contribucion
ancestral europea que declina hacia el sur de nuestro pais, (Lisker, et al. 1990; Moreno y

Sandoval 2013; Rangel Villalobos 2008), esto puede verse como consecuencia de las

85



diferencias en la densidad poblacional de grupos indigenas en las distintas regiones de la

republica.

Para visualizar de mejor manera esta distribucidn se presenta un mapa que ilustra,

en diagramas de pastel, la media de las proporciones ancestrales (nativa americana- azul,

europea- rojo y africana- verde).
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Figura 19. Mapa de distribucion de las medias de las proporciones de componente ancestral.
nativo americano-azul, europeo-rojo, africano-verde.

Los estados del norte presentan una mayor proporcion de contribucién europea (Sonora,
Baja California y Baja California Sur, Chihuahua, Nuevo Ledn, Coahuila y Tamapulipas). Con
respecto a la constribucién nativa americana, los estados de Guerreo, Oaxaca, Chiapas y
Yucatan son los que muestran la proporcién de contribucién mas alta. Se observa el caso

del estado de Durango, en el que Unicamente. Por su parte, la contribucién ancestral
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africana se muestra mas frecuentemente representada en los estados de Chihuahua, Baja
Californis Sur, Sinaloa y Zacatecas. Para el resto de los estados los componentes
ancestrales se muestran en proporciones equiparables para el componente nativo
americano y europeo y en todos ellos hay representacién de la contribucidn africana,

aunque en menor proporcion.

Explorando los datos de autoadscripcidn se encontrd la siguiente distribucién de

las categorias contempladas:

Autoadscripcién # de individuos Porcentaje
Mestizo 433 57.8
Moreno 159 21.2
Blanco 68 9.1
Indigena 26 35
Cobrizo* 6 0.8
Mulato* 4 0.5
Otros** 3 0.4
No respondid 48 6.4

Total 747 100

Tabla 6. Frecuencias de las categorias de autopercepcion. *Categorias poco vigentes **Otros se
refiere a tres individuos que reportaron identificarse con las tres categorias restantes: europeo,

pardo y negro.

Estas frecuencias reflejan la idea que se tiene de la composicién de nuestra poblacidn, lo
cual esta ampliamente relacionado con el trasfondo histérico que se abordé en el capitulo
de mestizaje social, en donde la construccion del concepto mestizo permea como
elemento dotador de identidad. Hay que destacar también la baja representaciéon que
tienen algunas de las categorias tales como mulato, pardo y cobrizo, ya que esto denota
también la influencia que tuvo en algin momento la pintura de castas, donde estas
categorias eran utilizadas para referirse a sectores alejados de la cima de la estratigrafia

social por asociarse con la herencia africana e indigena. Estas categorias contindan
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vigentes en otras regiones de Latinoamérica, las cudles han tenido otros procesos de

construccion de la identidad nacional, asi como dinamicas demograficas particulares.

4.4. Asociacion de los fenotipos de pigmentacion y las
proporciones de componentes ancestrales.

Se ha descrito la distribucion de los fenotipos de pigmentacién en la poblacién en general,
los siguientes parrafos exponen la relacidn entre estos y las proporciones de componentes
ancestrales de manera que se permita visualizar si estas ultimas tienen algun grado de
participacién en la expresion de los fenotipos de pigmentacion en la poblacién mestiza

mexicana analizada.

e Color de la piel

indice de melanina

T T T T
00 20 A0 .60 80 1.00

Ancestria Americana
Figura 20. Correlacion de la ancestria nativa americana y el IM, R=0.424, p=0.000.
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En la figura 20 se observa el grafico de correlacion entre la ancestria americana y el

indice de melanina, el valor positivo de R=0.424 muestra que existe una correlacién

positiva significativa (p=0.000), donde los individuos que presentan valores mayores de

proporciéon del componente nativo americano tienen también valores mayores en el

indice de melanina.

indice de melanina

T T T
00 20 A0

Ancestria Europea

\l

.60

Figura 21. Correlacion de la ancestria europea y el IM, R=-0.432, p=0.000.

Con respecto de la ancestria europea se observa también una correlacién significativa

pero negativa, este resultado se puede interpretar a la inversa del resultado anterior, en

este caso aquellos individuos que presenten valores altos de componente ancestral

europeo presentan valores bajos de indice de melanina (Figura 21).
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Ancestria Africana

Figura 22. Correlacion de la ancestria africana y el IM, R=-0.060, p= 0.104.

Para la contribuciéon ancestral africana no se observa ninguna correlacién clara, esto
probablemente sea resultado de la baja representatividad de este componente en la
poblacion. De manera general, podemos decir que no se observa la existencia de
correlaciones altamente significativas entre el indice de melanina y las proporciones de
componentes ancestrales, si bien para los componentes nativo americano y europeo se
observan correlaciones ligeras, se necesita acceder a datos directos de las variantes

genéticas identificadas como participantes en la expresion de los fenotipos de

pigmentacion.

90



e Color de ojos

Para la variable color de ojos, de la cual se tienen datos categdricos y cuantitativos se
tienen los siguientes resultados. El primero es una grafica de frecuencias de las categorias

del color de ojos en funcién de la proporcién de componente ancestral.
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Figura 23 . Grafica de barras para el color de ojos (categdrico) en relacién con las proporciones
de componentes ancestrales. A. Ancestria americana, B. Ancestria africana y C. Ancestria
europea.

Los valores de proporcion ancestral se despliegan en el eje vertical y las categorias de
color de ojos en el eje horizontal, de manera general se oberva que la ancestria nativa
americana se relaciona mas evidentemente con los tonos de ojos café oscuro/negro y café
claro. La proporcion africana muestra una relacion con todas las categorias,

principalmente con la categoria de color de ojos azul/gris. Para la ancestria europea, los
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tonos de color mas asociados son el color miel, el color verde y el color azul gris en menos

grado.

Una vez que se logré abordar cuantitativamente el color de los ojos, se llevd a cabo
el analisis de componentes principales, cuya utilidad ha sido descrita en el capitulo de
metodologia. En la figura 24 podemos observar la dispersién de puntos correspondiente a
los datos combinados de saturacion y matiz de pigmentacion del iris, los puntos de color
corresponden a las categorias de color de ojos reportadas para cada individuo. El eje
horizontal resume el grado de participacién de los dos componentes principales que mas
participan en la variabilidad del rasgo para la muestra analizada (AME: nativo americano y
EUR: europeo), mientras que en el eje vertical se encuentra el tercer componente (AFR:

africano).

7.24 AFR
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4.84
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0.0

T -, EUR
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Figura 24. Grafico de PCA de las categorias color de ojos con respecto a las proporciones de
componentes ancestrales. Nativo americano (AME), europeo (EUR) y africano (AFR), los colores
de los puntos representan las categorias de color de ojos contempladas.
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Se puede observar como los colores de ojo mas claro (puntos azules y verdes)
tienden a dispersarse desde el centro del grafico (punto 0) hacia las proporciones mas
altas de ancestria europea, mientras que el resto tiene una distribucidn que se dispersa en
direccion de todas los grados de proporcidon ancestral nativa americana, europea vy
africana. Los valores mas altos de saturacidén y matiz se concentran en el eje superior

vertical donde las proporciones de componente ancestral africano son mayores.

® Color de cabello

©
c
]
2
A
)
£
<
8
=
3
o1 .06
c
<
.05
]
c
3
café oscuro/negro café claro/rubio oscuro rubio =
<
8
=
7]
@
Q
c
<
.60
©
]
e
5 café oscuro/negro café claro/rubio oscuro rubio
w
8 404
3
]
3]
c
<
204
.00~

café oscuro/negro café claro/rubio oscuro rubio
Figure 25. Grafica de cajas para la relacion entre las proporciones de componentes ancestrales y
las categorias para el color del cabello. Se excluyé la categoria rojo/rojizo ya que solo se report6
en un participante.
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La grafica anterior resume la relacidon entre las categorias para el color de cabello y las
proporciones de componentes ancestrales, en ella se puede observar que los colores
oscuros café oscuro/negro se presentan de manera mas frecuente cuando los individuos
exhiben una proporcidon de componente ancestral nativo americano mayor. Por su parte
los tonos mas claros café claro/rubio oscuro y rubio son mas frecuentes en individuos con
mayor proporcion de componente europeo. Para la contribuciéon ancestral africana se

hace mas frecuente la presencia del color de cabello café claro/rubio oscuro.
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Discusion final

La presente investigacion abordd cuantitativamente los fenotipos de y categdricamente la
pigmentacion del cabello, en una muestra de poblacién mestiza mexicana abordando la
expresion de ésta en funcidén de la contribucién de las proporciones de losprincipales
componentes ancestrales (nativo americano, europeo y africano) en cada uno de los

individuos participantes.

Uno de los principales esfuerzos consisti6 en analizar los fenotipos de
pigmentacion desde una perspectiva cuantitativa, por lo que se midid el color de la piel
con un colorimetro digital y se obtuvo el indice de melanina como valor que resume la
cantidad de pigmento en la piel. Con respecto al color de los ojos, se obtuvieron los
valores saturacion y matiz (HS), a partir de la conversién del modelo de color RGB de
fotografias de alta calidad, estos valores se han reportado anteriormente como buenos
predictores del color de ojos. Es importante recalcar este punto ya que, el uso de
metodologias cuantitativas promueve el analisis de los fenotipos de pigmentacién en
funcién de su naturaleza continua, compleja y altamente variable, eludiendo las
clasificaciones imprecisas, subjetivas o parciales de la diversidad expresada por estos

rasgos.

La distribucion del indice de melanina en la poblacion analizada, es el reflejo de
esta complejidad, asi como de la interacciédn entre los componentes poblacionales
involucrados en el proceso de mestizaje. Se observd una representacion de valores de
indice de melanina en un amplio rango, si se considera que bajo la premisa de que todos
los individuos son mestizos, entonces esta diversidad en la expresidn evidencia la accion
diferenciada de las bases genéticas, en este caso la exploracion estd encaminada a la

participacién de los componentes poblacionales que conforman al individuo mestizo.

La seleccidn de los componentes poblacionales analizados integra el conocimiento
de la conformacién de la poblacion mestiza mexicana, tomando en cuenta los pasados

evolutivos de las poblaciones contribuyentes. Esto se refleja en los datos de las
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proporciones de contribucion ancestral en la poblacion analizada, los individuos presentan
grados de mestizaje altamente variables, desde aquellos que muestran proporciones
cercanas a 1 para los componentes ancestrales europeo o nativo americano, una cantidad
importante cuyas proporciones de contribucidn nativa americana y europea, quienes en la
practica tuvieron una mayor interaccidén, se presentan de manera equilibradas. Por
supuesto una contribucion africana, aunque de menor grado, se muestra en
practicamente todos los indivuos participantes lo que refleja también una interaccién

importante con este componente poblacional.

Tomando en cuenta esta diversidad, en el apartado de resultados y a partir de los
anadlisis de correlacién de los fenotipos de pigmentacion con las proporciones de
contribucién ancestral se pueden hacer algunas observaciones. La correlacién negativa
que se establece entre el indice de melanina y el componente ancestral europeo, esto se
interpreta como que, los individuos que presentan mayores proporciones de componente
ancestral europeo a su vez muestran valores de indice de melanina menores (R=-0.432, P<
0.001), esta misma observacion se hizo en la investigacion de Ruiz Linares en 2014, donde
se expone la existencia de un gradiente decreciente de la ancestria europea en relacién
con valores mayores de indice de melanina (Ruiz-Linares, et al. 2014). Con respecto a la
ancestria nativa americana se observa el efecto contrario, una correlacién positiva entre
mayor proporcidon de componente y valores mayores de indice de melanina (R=0.424, P<
0.01), no obstante que la correlaciones son significativas, son a su vez muy ligeras (Figuras

21,22y 23).

Para el color de los ojos, se obtuvé un grafico de componentes principales
calculado a partir de los valores HS (Figura 24), en él se observa una dispersiéon de puntos
en la que los tonos mas claros de pigmentacion se agrupan hacia el vértice
correspondiente al componente ancestral europeo, no de manera sesgada, pero clara.
Mientras que los tonos oscuros e intermedios se dispersan a lo largo de los ejes vertical

(nativa americana/africana) y horizontal (nativo americano/europeo) respectivamente.
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Con respecto al color del cabello, aquellos individuos que se clasificaron en las
categorias café claro/rubio oscuro y rubio presentan una mayor proporcién de
componente ancestral europeo. Lo opuesto se observa cuando los individuos se reportan
en la categoria color de cabello negro/café oscuro, en los cuales la proporcion de
ancestria europea disminuye mientras que la nativa americana aumenta. La ancestria
africana, por su parte, no presenta ningun patréon de incremento o detrimento con
ninguna de las categorias de color de cabello, esto puede deberse a la baja representacion
de individuos con una proporcién africana importante y por lo tanto su efecto se ve

diluido en comparacidén con los otros dos componentes (Figura 25).

Las correlaciones observadas entre la ancestria europea con tonos de piel, cabello
y 0jos mas claros en la presente muestra de poblacién mestiza mexicana, pueden deberse
a lo que plantean las hipétesis sobre la accidén que ejercio la presion selectiva a la que se
expusod esta poblacién, entre ellas la relajacion de la intensidad de la radiacién UV vy la
consecuente disminucion de la cantidad de pigmento (cambio en el tipo y la cantidad)
para optimizar la absorcién de nutrientes esenciales para el desarrollo normal del
esqueleto (Chaplin y Jablonski 2009; Evans y Johnson 2010; Jablonski y Chaplin 2010; Parra
2007). Esto evidencia la modesta participacién de este componente poblacional en la
expresion de fenotipos de pigmentacion mas claros en la poblacion mestiza analizada, ya
que la poblacién nativa americana fue fundada por la migraciéon transcontinental de
poblacién proveniente del noreste asidtico, (Raff y Bolnick 2014) y de este grupo
poblacional no se tienen datos de fuertes sefiales de seleccién positiva para los fenotipos
de pigmentacion (Beleza, et al. 2012; Harding, et al. 2000; Jeong y Di Rienzo 2014;

Lamason, et al. 2005).

Estas correlaciones por lo tanto se corresponden con las historias evolutivas de
cada una de las poblaciones contribuyentes, las cuales han estado sujetas al cambio en las
frecuencias de sus variantes genéticas por accion de la adaptacion al ambiente. Aunque
los marcadores analizados (AlMs) estan disefiados para abordar la contribucién ancestral
se debe tomar en cuenta la accion del desequilibrio de ligamiento, el cual segrega loci de
manera azarosa y en el que la ocurrencia de mestizaje modifica los patrones de herencia

97



de esta propiedad del material genético y caracteristica que debe ser analizada

profundidad en un estudio mds extenso.

Se puede decir que las proporciones de componente ancestral europeo en la
poblacién mestiza mexicana conlleva a la expresion de fenotipos de pigmentacion mas
claros, como evidencia de la huella evolutiva que dejé en esta poblacién cuando los
humanos migraron de latitudes ecuatoriales hacia latitudes mayores donde la exposicién a
radiacion ultravioleta es menor. Tomando en cuenta la distribucidon de los componentes
en el mapa de la republica (Figura 20) se observa a lo que histéricamente se ha reportado
con respecto a las diferentes contribuciones ancestrales europeas y africanas presentes en
época colonial en distintas regiones geograficas. La contribucion de la poblacion ancestral
africana se observa, aunque en baja proporcion en todos los estados de la republica, lo
cual no resulta sorpresivo ya que las interacciones poblacionales responden a las
explicaciones histdricas en las que se aborda la explotacién diferencial de mano de obra
de esclavos cuando la poblacion indigena local era baja o estaba destinada a otras
actividades, esto se dio en diversas regiones del pais, como lo son las zonas mineras en
varios estados del centro y norte o en los caflaverales en estados como Veracruz, Morelos
y en diversas vertientes del Pacifico y el Golfo (Cook y Borah 1978; Thiébaut y Montero
Garcia 2014)

Lo anterior pone el aspecto demografico como un componente central, el grado de
dilucidén o sobre representacion de un determinado componente ancestral es inseparable
de la densidad demografica de las poblaciones interactuantes. Lo que observamos al
analizar esto, es que aquellas regiones en donde la concentracién demografica de algun

grupo sea mayor, se sobre representard de igual manera en las proporciones de mestizaje.

Tomando en cuenta la premisa de que las huellas microevolutivas, como las
presentes en los fenotipos de pigmentacién, no se diluyen cuando se abordan a partir de
los componentes ancestrales y, que es lo que se observa en la poblacién analizada en la
presente investigacion; se vuelve necesario hacer un analisis a nivel de las frecuencias

especificas de los genes participantes en la expresion de los fenotipos de pigmentacion.
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Esto quiere decir, observar las interacciones génicas profundas en las cuales el mestizaje
tiene también un importante grado de participacion al contribuir principalmente en la

ocurrencia de desequilibrio de ligamiento.
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Anexos

Anexo |. Consentimiento informado

Facultad de Medicina

R

W[& %) )y///

Titulo del proyecto:
Investigador responsable:
Sede donde se realizara el estudio:

Nombre del individuo:

CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Yo, he leido y comprendido la informacién
anterior y mis preguntas han sido respondidas de manera satisfactoria. He sido informado
y entiendo que los datos obtenidos en el estudio pueden ser publicados o difundidos con
fines cientificos. Convengo en participar en este estudio de investigacion.

Recibiré una copia firmada y fechada de esta forma de consentimiento.

Firma del participante o del padre o tutor Fecha
Testigo Fecha
Testigo Fecha
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He explicado al Sr(a). la naturaleza y los propdsitos de la
investigacion; le he explicado acerca de los riesgos y beneficios que implica su
participacion. He contestado a las preguntas en la medida de lo posible y he preguntado si
tiene alguna duda. Acepto que he leido y conozco la normatividad correspondiente para
realizar investigacion con seres humanos y me apego a ella.

Una vez concluida la sesion de preguntas y respuestas, se procedid a firmar el presente
documento.

Firma del investigador Fecha
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Anexo Il. Ficha fenotipica

CANDELA

PHENOTYPIC DATA SHEET

& } R
Pomr oL whe 35 8 0 9 B W

ID:

1st 2nd

Weigth (k)

Stature (heigth) (cm)

Hip circumference (cm)

Waist circumference (cm)

Chelion-chelion breadth (mm)

Head size (mm)

Melanin index (skin reflectance) / Inner surface of the upper arm

Right:

Left:

Eye colour Natural Hair colour
blue/grey () red/reddish ()
green () blond ()
honey () dark blond/light brown ()
light brown () brown/black ()
dark brown/black ()
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Hair morphology

straight (
wavy
curly
afro

)
)
)
)

—~

Balding

no hair loss

frontal baldness

(+) mild vertex baldness

(+) moderate vertex baldness
(+) severe vertex baldness

NN NN N
N N N N N

Greying

no greying
predominant no-greying
~50% greying
predominant greying
totally withe hair

e e Y e
— N N N

Craniofacial malformation (Y) (N)
Craniofacial trauma (Y) (N)
Hormonal treatment (Y) (N)
Surgery or orthodontic (Y) (N)
Other:

Additional information:

Name of the anthropometrist:

Date:

Ficha fenotipo version final CANDELA. Medellin, Colombia. Mayo 2010
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