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Resumen

Los polimorfismos del ADN mitocondrial son herramientas en el estudio comparativo de pobla-
ciones modernas y antiguas. Entre los mas usados estan los haplotipos mitocondriales basados en
RFLP (polimorfismo de longitud de fragmentos de restriccion) y un sistema de insercién /delecion. El
presente estudio establece la frecuencia de estos haplotipos y compara un total de 144 individuos
representativos de las islas Taquile y Amantani (lengua quechua) y de las islas de Los Uros y Anapia
(lengua aymara) del lago Titicaca, Peru. Nuestros resultados revelan la predominancia del haplotipo
B1: 100% en Taquile (n=57); 88,6% en Amantani (n=35); 75% en Los Uros (n=28) y 87,5% en Anapia
(n=24), siendo las frecuencias mas altas registradas en el mundo. Otros haplotipos se observan en
menor proporcion: 17,9% de A2y 7,1% de D1 en Los Uros; 11,4% de la variante C1 en Amantani; 4,2%
de cada haplotipo C1, C2 y D1 en Anapia. La alta frecuencia de B1 indica que las poblaciones de
Taquile, Amantani y Anapia provienen de un grupo fundador reducido. Aunque hay afinidad entre las
poblaciones aymaras de Anapia y Los Uros; la proporcion de algunos alelos en los ultimos, sugiere
la persistencia de un acervo genético uru en contraposicion a la idea de su extincion.
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Abstract

We analyzed mitochondrial DNA haplotypes from 144 samples of islanders of the Taquile and
Amantani (Quechua speakers) and Los Uros and Anapia (Aymara speakers) of the Lake Titicaca,
Peru. We have found the highest frequency of B1 mtDNA haplotype ever reported: 100% in Taquile (n=
57); 88,6% in Amantani (n= 35); 87,5% in Anapia (n= 24) and 75% in Los Uros (n=28). There are other
haplotypes but in low frequencies: 11,4% of C1 in Amantani; 17,9% of A2 and 7,1% of D1 in Los Uros;
4,2% of C1, C2 and D1 haplotypes in Anapia. The high frequency of the B1 haplotype indicates that
Taquile, Amantani and Anapia islands have been populated by a reduced founder group. Although the
genetic affinity between islanders of Anapia and Los Uros, the proportion of some alleles in the latter
suggest the persistence of the uru genetic background.

Keywords: mitochondrial DNA, Lake Titicaca islanders, haplotypes, RFLP.

Introduccion

La composicion étnica en el Pert esta for-  1€as que posibilitan el estudio de sus orige-
mada por poblaciones de origen nativo, euro- ~ nes. Las migraciones y el aislamiento geogra-
peo, africano y asiatico. En la actualidad se fico a través de los siglos, han sido los facto-
observa un mestizaje generalizado, sin embar- €8 determinantes en la variabilidad

go atn quedan algunas poblaciones homogé- interpoblacional, asi como en la homogenei-
dad genética dentro de cada una de ellas. El
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Actualmente, los pobladores peruanos de
las islas del lago Titicaca y en general de la
region del Collao, hablan quechua y aymara.
Sin embargo, las cronicas de la conquista es-
pafiola y la colonia registraron ademas las len-
guas uruquilla y puquina. En aquella época
habia un grupo humano denominado uru o
huma haque (gente del agua) en aymara; ellos
hablaban uruquilla y habitaban las orillas del
lago Titicaca, dedicandose a actividades pri-
marias como pesca, caza y recoleccion. Has-
ta el siglo X VI, los urus eran aproximadamen-
te el 25% de la poblacion del Collao. Se distri-
buian por un eje acuatico formado por el rio
Azéangaro, lago Titicaca, rio Desaguadero en
Perti; lago Poopd, rio Lacajahuira y el lago
Coipasa en Bolivia. Se sabe ademas, que en
esta época habian pescadores urus en la ju-
risdiccion de Arequipa, en el desierto de
Atacama y en la costa de Arica e Iquique
(Manelis de Klein, 1973; Wachtel, 1986).

Desde la época de la conquista hasta los
tiempos actuales se ha percibido un descenso
de la poblacion uru, e incluso hay investiga-
dores que sugieren la casi desaparicion de este
grupo del territorio peruano (Manelis de Klein,
1973; Gran Enciclopedia del Pert, 1998). Otros
autores sugieren que paulatinamente, los urus
fueron asimilados por el sistema colonial y re-
publicano perdiendo las caracteristicas de su
cultura, muchos de ellos «aymarizandose»
(Wachtel, 1986). Estos antecedentes conllevan
a pensar que los habitantes de las islas Los Uros
mantendrian todavia parte de su acervo genético
proveniente de los urus originales.

En otro caso, en las islas Taquile y
Amantani hay evidencias arqueologicas e his-
toricas de poblamientos sucesivos desde épo-
cas preincaicas, incaica y colonial. En ellas se
han encontrado restos de la cultura
Tiahuanaco; luego habitada por mitimaes du-
rante el Tahuantinsuyo. Segun las cronicas es-
panolas, la peninsula de Capachica, islas
Amantani, Titicaca (isla del Sol) y Coati (isla
de la Luna) fueron ocupadas por los collas con-
siderados «los tejedores del Inca» (Bouysse-
Cassagne, 1991) (precisamente, el arte textil
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es muy significativo en Taquile y Amantani).
Después de 1650 las islas Taquile y Amantani
fueron adquiridas por el encomendero espa-
fiol Pedro Gonzales de Taquila, trayendo con-
sigo gente de lugares no determinados
(Espinoza-Avendaio, 1989). Algunas cronicas
relatan que Amantani fue evacuada antes de
ser repoblada por su hacendado; no hay refe-
rencia sobre Taquile, pero se asume que su-
fri6 la misma suerte. En las tradiciones orales
de los taquilefos hay coincidencias sobre el
hecho del repoblamiento, pero difieren en el
grupo humano que lo hizo: i) original (antiguos
islefios), 1ii) riberefios del lago, (Espinoza-
Avendafo, 1989; Bouysse-Cassagne, 1991).
Taquile y Amantani se mantuvieron relativa-
mente aisladas hasta 1960, por lo cual pode-
mos asumir que la poblacion es en su mayoria
descendiente del repoblamiento del siglo X VII.

Por otro lado, en la isla Anapia-Suana (ubi-
cada en el Lago Menor o Winaymarca) e is-
las cercanas como Suriki, Pariti, Anayutani,
asi como en Titicaca y Coati, también se han
encontrado vestigios de las culturas
Tiahuanaco e Incaica (Bouysse-Cassagne,
1991). Desde tiempos remotos los antiguos
pobladores del lago Menor se dedicaban a la
agricultura, ganaderia y la pesca. En el siglo
XV, la mayor parte de esta region era habita-
da por los collas (de lengua aymara), quienes
fueron sometidos por el Inca Pachacutec.
Luego, en la época del colonialismo europeo,
las islas de Winaymarca fueron utilizadas como
haciendas espafiolas, y posteriormente devuel-
tas a sus comunidades.

El parentesco genético puede ser determi-
nado por el uso de polimorfismos de ADN
estandar que permiten comparar datos obte-
nidos por diferentes grupos de investigadores
(Merriwether et al., 1996; Simoni et al., 2000).
Los polimorfismos de ADN mas utilizados en
estudios de poblaciones son los del ADN
mitocondrial (ADNmt). Estos son revelados
por la presencia o ausencia de sitios de res-
triccion (RFLPs, polimorfismo de longitud de
fragmentos de restriccion) especificos en va-
rios puntos del ADNmt y por la insercion/
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Figura 1. Sitios polimoérficos (RFLPs con sus respectivas enzimas de restriccion) que se anali-
zan para determinar las variantes DNA mitocondriales de poblaciones asiaticas y amerindias.

delecion de 9 pares de nucleotidos (Fig. 1,2y
3). Otras variantes son detectadas so6lo con el
secuenciamiento directo en la region D-loop
(Stone & Stoneking, 1998).

En la mayoria de los ADN mitocondriales
de las poblaciones nativas americanas preva-
lecen 8 haplotipos: 41, A2, Bl, B2, Cl1, C2,
DIy D2 del genoma mitocondrial. La fre-
cuencia de cada tipo varia en las diferentes
poblaciones; siendo B (B1) el mas frecuente
entre los quechuas y aymaras, asi como en un
estudio de otros nativos peruanos
(Merriwether et al., 1996; Rodriguez-Delfin
etal., 2001).

En el presente trabajo se analizan los
haplotipos mitocondriales de poblaciones nati-
vas del lago Titicaca y se da una interpreta-
cion de las relaciones entre éstas.

Materiales y métodos

Luego del apropiado consentimiento, se
obtuvo muestras de sangre de un total de 151
individuos voluntarios de 10 a 18 afios de edad
de cuatro islas del lago Titicaca. El muestreo
sanguineo se efectud a fines de 1998. Dieci-
nueve muestras del Centro Educativo Parti-
cular (C.E.P.) 70682 «Uros Torani Patay, 9
muestras del Centro Educativo Superior

<— 200 bp

<— 121 bp

Figura 2. Polimorfismo de la delecion 9 pb en el ADN mitocondrial, observado en gel-electroforesis
(poliacrilamida 4 %) / EtBr. 1y 2 = del 9 pb; 3 y 4 = no del 9 bp; L = escala de 20 pb.
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Tabla 1. Distribucion de frecuencias (porcentajes) de los subtipos de los haplogrupos mtDNA
A, B, Cy D, en cuatro poblaciones humanas del lago Titicaca. h= indice de su diversidad

genética, n= numero de individuos.

Poblacion n Al A2 B1 B2 C1 C2 D1 D2 h*
Los Uros 28 0 17,9 75 0 0 0 7,1 0 0,415
Anapia 24 0 0 87,5 0 4,2 4,2 4,2 0 0,239
Amantani 35 0 0 88,6 0 11,4 0 0 0 0,208
Taquile 57 0 0 100 0 0 0 0 0 0

(C.E.S.) Técnico Artesanal «Uros Chulluni»;
41 muestras del C.E.S. Artesanal Taquile, 20
muestras de la Escuela Particular Nuestra
Sefiora de Los Campos-Taquile, 23 muestras
del C.E.S. Agro Artesanal «Miguel Grau»
Amantani, 13 muestras del C.E.P. 70037
Amantani; y 26 muestras del C.E.S. Anapia.
La sangre fue guardada en congelacion para
su transporte y conservacion.

La extraccion de ADN de las muestras de
sangre congelada se efectud por una técnica
simplificada sin fenol-cloroformo (Fujita,
1991). La reaccion de amplificacion PCR
(polymerase chain reaction) se realizo en
microtubos dentro del termociclador
Thermolyne Amplitron II. Los parametros de
PCR han sido optimizados segun protocolos
estandar con los oligonucledtidos (primers) es-
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Figura 3. Ejemplo de RFLP (restriction fragment length polymorphism) del ADN mitocondrial en el
sitio polimorfico 10397. (a) Deteccion de alelos del RFLP visualizados por electroforesis en geles
de poliacrilamida. Un fragmento amplificado por PCR de 335 pares de bases (pb) que contiene el
sitio polimdrfico es incubado con la enzima de restricciéon Alu | (secuencia de reconocimiento
AGCT). En algunas personas se encuentra el sitio Alu y el fragmento es cortado en dos (171y 164
pb), muestras 4, 5 y 6. En otras hay mutaciones que destruyen el sitio de reconocimiento Alu |
(generalmente mutado a AACC) y la enzima no corta, quedando el fragmento de 335 pb intacto,
muestras 1,2, 3y 7. (b) Esquema del RFLP mitocondrial 10397. El segmento amplificado de 335
pb con el sitio polimérfico (P), que es cortado en 2 segmentos (171 y 164 pb) si hay un sitio Alu I.
Si no hay sitio Alu |, el segmento de 335 pb permanece intacto.

164 Rev. peru. biol. 11(2): 161-168 (2004)



pecificos para la amplificacion de ADNmt:
L635/H708; L5054/H5189; L13257/H13393;
10235-10254/10569-10550; 16287-16306/
16547-16527 (Sukernik et al., 1996;
Merriwether et al., 1996; Easton et al., 1996;
Stone & Stoneking, 1998). Para obtener los
patrones de RFLP, los productos PCR fueron
digeridos con sus respectivas enzimas de res-
triccion (Fig. 1) seglin especificaciones del
protocolo del fabricante (Corporacion
Promega). El polimorfismo de la delecion/in-
sercion de 9 pares de bases (Fig. 2) se deter-
mina directamente por amplificacion PCR con
los primers L.8215/H8297 (Stone & Stoneking,
1998). Los productos de PCR y RFLP fueron
separados por electroforesis en geles de agarosa
(2%) y poliacrilamida (4%), tefiidos en solucion
de bromuro de etidio, analizadas con luz UV y
registradas digitalmente con fotodocumentador
BioDoc Systems, UVP (Fig. 3).

La distribucion de frecuencias de subtipos
de los haplogrupos ADNmt se indican direc-
tamente en porcentajes y para la determina-
cion del indice de diversidad genética (/) se
utilizé la formula de Nei (1987):

n k 2
h= a->r)
i=1

n—1

n= numero de muestras,
k= ntimero de haplotipos,
p= frecuencia del haplotipo.

Resultados

Maxima frecuencia de haplotipo B1y evi-
dencia de efecto fundador

El presente estudio encontr6 diferencias en
la distribucion de frecuencias de haplotipos del
ADN mitocondrial en las poblaciones de las
diferentes islas (Tabla 1). Se observa la
predominancia del tipo B1, que es maxima en
Taquile (100%), seguida por Amantani
(88,6%), Anapia (87,5%) y Los Uros (75%).
Otros estudios sefialan un maximo de 75% en
la frecuencia del haplotipo B1 en poblaciones
nativas sudamericanas, incluyendo peruanas
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(Merriwether et al., 1996; Rodriguez-Delfin
etal, 2001). La comparacion entre los indices
de diversidad genética de grupos representa-
tivos de las cuatro islas revelan una heteroge-
neidad mayor en Los Uros (A= 0,415) que en
los pobladores de Anapia (A= 0,239) y
Amantani (A= 0,208). En cambio, en Taquile
se observa una homogeneidad total (4= 0).
Esto seria evidencia del efecto fundador, es
decir de la contribucion de un reducido niime-
ro de individuos ancestrales en la poblacion
actual, sobre todo en Taquile.

Distribucién de otros alelos

El haplotipo A2 (17,9%) ha sido encontra-
do solamente en las islas Los Uros. La va-
riante C1 esta presente en Amantani (11,4%)
y en Anapia (4,2%) y en ésta tltima, ademas
se observa C2 (4,2%). El haplotipo D1 se
observa tanto en Los Uros (7,1%) como en
Anapia (4,2%).

Discusion

La distribucion de las poblaciones nativas
actuales obedece a desplazamientos ocurridos
durante miles de afios en el territorio peruano.
Solo después de la llegada de los espafioles
tenemos registros de éstos, siendo necesario
recurrir a otras fuentes para discernir acerca
de las migraciones en la era prehispanica. Ele-
mentos antropoldgicos y socioldgicos como la
lingiiistica, las tradiciones culturales y orales

nos ayudan a estudiar los origenes de las di-
versas etnias.

Actualmente, es posible también estable-
cer patrones genéticos individuales y
poblacionales estudiando variantes en el ADN.
Asi, en estudios de poblaciones modernas y
antiguas, las variantes polimoérficas en el ADN
mitocondrial son bastante usadas para dedu-
cir origenes y desplazamientos de sus
ancestros (Merriwether et al., 1996; Lell et
al.,2002).

Se han propuesto posibles rutas migratorias
para poblar Sudamérica y algunas incluyen dos
subgrupos, uno migrando por la costa del
Océano Pacifico y poblando las zonas andinas
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(mayormente portadores del haplogrupo B) y
otro por la region Amazoénica (en general por-
tadores de haplogrupos 4, C'y D) (Greenberg,
1987; Merriwether et al., 1996; Rodriguez-
Delfin et al., 2001). Nuestros resultados so-
bre el estudio de ADNmt en pobladores de las
islas del lago Titicaca concuerdan con la
predominancia del subtipo B1 en las poblacio-
nes andinas. Cabe destacar que observamos
la frecuencia mas alta de B1 que en cualquier
estudio previo de poblaciones nativas ameri-
canas: en Taquile (100%), Amantani (88,6%),
Anapia (87,5%)y en los Uros (75%). Por otro
lado, en este estudio, la variante A2 (5 de 28
muestras) s6lo ha sido encontrada en las islas
Los Uros. Esto sugeriria un origen distinto de
algunos de sus ancestros de estas islas con
respecto a los de Taquile, Amantani y Anapia.
La heterogeneidad en la poblacion de las islas
Los Uros seria consecuencia de la mixtura con
otros grupos del altiplano, ocurridas desde épo-
cas preincaicas. Asi gradualmente, los urus
fueron asimilandose al grupo cultural de sus
vecinos aymaras. Ademas, estudios lingiisticos
y de grupos sanguineos indican que los urus,
estarian emparentados con la familia lingiiisti-
ca Arawak (diseminados en la selva de Para-
guay, regiones de Ucayali-Madre de Dios-Cuz-
co) y tribus caribefias, por lo que pertenece-
rian a un grupo étnico diferente a los aymaras
y quechuas (Wachtel, 1986; Torero, 1992).

El grado de parentesco genético entre los
cuatro grupos islefos esta asociado mas a las
afinidades lingiiisticas que a la cercania geo-
grafica. Por ejemplo, hay mayor afinidad en-
tre grupos geograficamente alejados como Los
Uros-Anapia (ambos aymara hablantes) que
entre grupos cercanos como Los Uros-Taquile
(aymara y quechua respectivamente).

Asi, se encuentra una gran homogeneidad
entre los habitantes de las islas Taquile y
Amantani de habla quechua, indicando que
genéticamente son afines, acorde con su cer-
cania geografica. Las altas frecuencias del
subtipo B1 (100% en Taquile) sugieren que
ambas poblaciones descienden de un peque-
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fio grupo fundador que apareci6 probablemen-
te en el repoblamiento del siglo X VII.

En cambio, entre los pobladores de las is-
las Los Uros y Anapia de lengua aymara, hay
heterogeneidad que concuerda con los ante-
cedentes historicos de la «aymarizacion» lin-
giiistica de las diferentes etnias del Collao ocu-
rrida desde épocas preincas hasta el final de
la colonizacion espafiola. Existe la hipotesis de
que la etnia uru se extingui6 de las islas de
Los Uros desde hace muchas décadas y que
los islenos actuales serian o descenderian de
colonos recientes de otras etnias riberefas
(Vellard, 1959; Gran Enciclopedia del Perq,
1998). En contraposicion a a esta idea, noso-
tros creemos que estos islefios todavia con-
servan un fuerte bagaje genético uru bajo una
influencia cultural aymara. Por ejemplo, en esta
poblacion hay una alta proporcion del alelo A2
(17,9%) comparada con 0% de otras islas
(presente estudio), 0% de poblaciones
aymaras de Pert y Chile (Merriwether et al.,
1996) 6 a 3.7% de una mezcla de aymaras y
quechuas (Rodriguez-Delfin et al., 2001). Por
otro lado, cabe notar que A2 se encuentra en
mayor proporcion en poblaciones amazonicas
(de donde se originarian los urus) que en las
poblaciones andinas (Rodriguez-Delfin et al.,
2001). De manera similar el estudio de las fre-
cuencias del gen MBL (mannose binding lectin)
en islefos del lago Titicaca también muestra
diferentes proporciones entre los habitantes de
la isla de Los Uros y los de las otras islas del
lago (Sandoval et al., 2002). Ademas no se
debe descartar un mestizaje de urus con los
riberefios en una proporcion a determinar en
futuros trabajos. La realizacion de un estudio
comparativo con otras poblaciones urus de
Bolivia, las riberefias vecinas en el lago y las
de los grupos amazonicos emparentados, ser-
viria para descartar o comprobar la extincion
de la etnia uru del Peru.

En una comparacion global, se notan dife-
rencias moderadas entre los pobladores
quechua hablantes de Taquile y Amantani con
los pobladores de las islas Los Uros y Anapia
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que hablan aymara, confirmando que una parte
de sus ancestros son de origen distinto.

Comparado con estudios en otras pobla-
ciones humanas, podemos afirmar que cada
isla todavia mantiene un relativamente alto
grado de homogeneidad genética. Esto esta-
ria causado por el establecimiento de un redu-
cido grupo ancestral y por el relativo aislamien-
to geografico que ofrecen las islas (efecto fun-
dador). Estudios comparativos de la distribu-
cion de frecuencias de haplotipos ADNmt de
diversas poblaciones nativas sudamericanas
muestran afinidad entre los pobladores de Los
Uros y poblaciones amazdnicas. Esto concuer-
da con los estudios lingiiisticos y de grupos
sanguineos que sugieren el origen amazonico
de los urus (Wachtel, 1986; Torero, 1992).

Los datos histdricos, complementados con
las particularidades de los marcadores
polimorficos de ADN, nos permiten sugerir que
los habitantes de las islas Los Uros conservan
todavia un importante componente genético
uru dentro de su poblacion.

Las diferencias, aunque moderadas, entre
los pobladores de las islas Los Uros y Anapia,
aymara hablantes, nos indicarian tomar con
cautela el uso de las diferencias y semejanzas
lingiiisticas, ya que serian solamente referen-
cias culturales y no un referente étnico biolo-
gico en los estudios genéticos de las poblacio-
nes humanas.
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