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Humano soy y nada de lo humano me es ajeno.

INTRODUCCION

La frase de Terencio arriba transcripta describe cabalmente el sentimiento que
fundamenta el profundo interés que siento por los temas historicos. Aun asi, no es lo mismo
estudiar la historia en abstracto que poder identificarse con sus protagonistas, los hombres
comunes o destacados de la época. La Genealogia tradicional, estudiada en su contexto
histérico, pone nombres y apellidos a los hechos humanos y genera una vivencia imposible
sin su ayuda. Sin embargo, aun para personajes celebérrimos, para las evidencias directas esta
limitada a tiempos posteriores a la invencion de la escritura o debe incursionar en el terreno
de los mitos, leyendas y el "se dice que...". Esta barrera ha podido ser superada recién con el
desarrollo de la Genealogia Genética que, aunque no identifica a personas especificas sino a
etnias o grupos humanos, permite determinar nuestra pertenencia a linajes prehistoricos (los
haplogrupos que se describen mas adelante) en tiempos y en espacios cada vez mas precisos.
Al ver la reproduccion del bisonte de la Cueva de Altamira (Figura 19) imagino a uno de mis
antepasados de unas 560 generaciones atrés, o a un compaiero de tribu o etnia pintandolo
sobre la roca para favorecer su caza o para agradecer a sus dioses el alimento, el cuero y las
astas que le ayudarian a superar, con su grupo familiar, las duras condiciones de su tiempo.

El campo no es de iniciacion facil. A pesar de mi formacion cientifica y de mi interés de
larga data por la Genética y la Teoria de la Evolucion, tuve que dedicar muchas horas a
desentranar sus fundamentos. A falta de una biblioteca cientifica suficientemente bien
provista, que s6lo puede proporcionar una gran universidad de primera linea, tuve que
acometer la tarea de separar la paja del trigo en el aluvidon de datos que hoy proporciona
Internet. El resultado de esa tarea, seguramente imperfecto, es el que quiero brindar aqui para
que otros lo enmienden y mejoren. Mi linaje genético agnaticio —un desprendimiento del
R1b cuya historia se discute aqui— es uno de los mas difundidos en el occidente europeo, por
lo que los resultados aqui divulgados seran de interés para muchos. Es posible seguir a
grandes trazos sus migraciones desde las sabanas africanas hasta Europa Occidental, pasando
en el camino por el Asia Central, pero hay todavia grandes blancos a cubrir en los ultimos
siete u ocho mil afios. Estos blancos se iran paulatinamente llenando con el trabajo de los
investigadores cientificos —antropdlogos, linguistas, genetistas...— especialmente con los
datos que se obtengan con ambiciosas empresas de recoleccion de datos genéticos como el
Genographic Project.

En mi caso particular hay un perfecto empalme de vecindad entre la regiéon en donde
terminan hoy los datos genéticos, los Pirineos, y aquella donde empiezan los datos histdricos,
Catalufia, la isla de Mallorca y Valencia. Desde Cataluia, lindera con el extremo oriental de
los Pirineos, partieron en el siglo XIII los conquistadores que expulsaron a los ocupantes
musulmanes de las Islas Baleares. Entre esa época y el siglo XV, cuando se encuentran sus
primeras menciones escritas, surge el apellido Soliveres. Desde comienzos del siglo XVI
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hasta nuestros dias la linea se conoce detalladamente y de modo ininterrumpido hasta
terminar, en mi caso, en otra vertiente oriental de una cordillera, la de los Andes patagénicos
de Argentina, historia que espero contar en otro escrito. Se ejemplifica asi una de las miles de
millones de largas travesias —frecuentemente esforzadas, mayoritariamente desconocidas—
que forjaron el linaje humano que nos incluye a todos, sin excepcion.

En este trabajo se discuten conceptos basicos de la Genealogia Genética, indispensables
para introducir una terminologia que debe usarse con rigor para evitar confusiones y
afirmaciones sin sustento cientifico. La disciplina hace uso intensivo de la Estadistica (rama
de la Matematica Aplicada), disciplina dificil que requiere conceptos complejos que no se
daran aqui. Se intenta, en cambio dar plausibilidad a argumentos como los de datacion de las
mutaciones, mediante ejemplos sencillos que tienen méas valor ilustrativo que probatorio. Una
vez identificado el haplotipo que le corresponde a uno (concepto que se discute en la pagina
11), es necesario usar todos los datos adicionales disponibles —entre los que se destacan los
arqueoldgicos, historicos y lingliisticos— para reconstruir la travesia prehistorica del linaje
desde su terrufio en Africa hasta el més antiguo lugar conocido. Este proceso se ilustra
detalladamente, para mi caso, en la parte final de este trabajo.

La mayoria de las fuentes necesarias para un buen estudio de la Genealogia Genética
estan escritas en inglés. Hay muy pocas en idioma castellano —hasta los cientificos espafioles
escriben sus trabajos en inglés— aunque es presumible que irdn siendo paulatinamente mas
numerosas a medida que el campo madure y aumente la cantidad de estudios directamente
relacionados con la Peninsula Ibérica. El campo es hoy muy "fluido" y la conjetura mas
aceptada de un afo puede ser refutada al siguiente, lo que requiere un seguimiento continuo
de los estudios en curso. Para los aficionados no especialistas en Genética, como es mi caso,
hay algunas fuente que permiten hacer este seguimiento con relativamente poco esfuerzo. La
més simple es la pagina que corresponde al haplotipo personal en la Wikipedia en inglés'.
Hay una version en castellano de la misma, pero el modo de funcionamiento de la Wikipedia
en castellano hace que la misma esté frecuentemente recortada y desactualizada, por lo que no
recomiendo su uso’.

Las letras y nimeros entre corchetes corresponden a la fuente especificada por la o las
letras (véase el apéndice de Fuentes Selectas en la pagina 30) y a las paginas identificadas por
el o los numeros. Asi, [OB 133] corresponde a la pagina 133 del libro de Stephen
Oppenheimer, The origin of the British.

Los términos técnicos que no estan desarrollados en el texto se explican en la seccion
Glosario, al final de este trabajo.

' Enmi caso la pagina es Haplogroup R1b (Y-DNA), seccion R1b1a2 (R-M269):

https://en.wikipedia.org/wiki/Haplogroup R1b (Y-DNA) - R1bla2 .28R-M269.29.

Véase el articulo sobre Wikipedia en la Enciclopedia de Ciencias y Tecnologias en Argentina:
http://cyt-ar.com.ar/cyt-ar/index.php/Wikipedia.
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GENEALOGIA GENETICA

Genética
Conceptos basicos

La Genealogia Genética’, identificacion del grado de parentesco a través del analisis del
Acido DesoxirriboNucleico humano (ADN en castellano, DNA en inglés), es todavia una
disciplina poco conocida, por lo que es necesario dar primero algunos conceptos basicos. Se
basa en la gran pero no total invariabilidad del ADN, transmitido por herencia bioldgica de
generacion en generacion. La doble hélice cilindrica de la gigantesca molécula de ADN —
contiene mas de 30.000 millones de &tomos— es una suerte de mapa del cuerpo humano
donde est4 contenida toda la informacion necesaria para su desarrollo, funcionamiento y
reparacion. EI ADN est4 agrupado o condensado en 23 pares de cromosomas (46 en total),
una mitad de los cuales proviene de la madre y la otra del padre. Las propiedades reguladoras
del DNA estan contenidas en unas 25.000 unidades funcionales llamados genes (de los cuales
proviene el nombre Genética), entre 500 y 5000 por cromosoma, que se cree han sido
completamente identificadas por el Proyecto Genoma Humano.

Sélo una pequeiia fraccion de los genes es activo en la edad
adulta, aproximadamente el 1,5%. Estos genes gobiernan la
fabricacion (sintesis) de las proteinas constitutivas de todos los tejidos
humanos, siendo algo asi como gerentes de esas microfabricas que son
las células. EI 98,5% es inactivo, tal vez residuo del proceso evolutivo
de la especie humana (Filogenia) que se manifiestan parcialmente en
las primeras etapas de desarrollo del embrion (Ontogenia).

Los cromosomas mas importantes para la Genealogia Genética
son los sexuales X e Y (indicados por la flecha roja en la Figura 2)
cuya presencia determina el sexo de una persona: las mujeres tienen
dos cromosomas X (par XX) y los hombres un cromosoma X y uno Y
(XY). Si por cualquier motivo se deteriora o esta ausente el
cromosoma Y, el organismo se desarrolla como femenino ya que su
presencia impide el desarrollo de caracteres femeninos a través de
mecanismos como la inhibicion de la produccion de hormonas .

. , . Figura 1. Estructura
femeninas (progesterona) y el estimulo de la masculina (testosterona). molecular del ADN.*
Como las mujeres no lo tienen, el ADN del cromosoma Y proviene

Para mas detalles véase http://en.wikipedia.org/wiki/List of genetic genealogy topics.

Diagrama de J. D. Watson y F. H. C. Crick; Molecular structure of nucleic acids. A structure for deoxyribose
nucleic acid; revista Nature vol. 171; 1953; pp. 737-738. Este trabajo de dilucidacion de la estructura les valio
el Premio Nobel de Fisiologia y Medicina de 1962.
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Figura 2. Cromosomas humanos
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vistos al microscopio.
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exclusivamente de los antepasados varones, se hereda por
linea agnaticia. El cromosoma X, en cambio, se hereda
simultdneamente del padre y de la madre, por lo que no
permite conocer los antepasados que vienen
exclusivamente por via femenina (linea cognaticia). Los
cromosomas tienen la propiedad de que las dos hebras de
la cadena de ADN pueden intercambiar con facilidad
segmentos completos de ADN, proceso conocido como
recombinacion de ADN (véase Figura 3) mezclando de
manera inseparable aporte maternos y paternos. Esto no
sucede en el par 23 de los varones debido a la gran
diferencia de forma y tamafio de los cromosomas X e Y,
lo que permite el andlisis de las caracteristicas heredadas
exclusivamente por varonia.

La mayoria del ADN humano esta contenido en el ntcleo de las células, pero hay otro
tipo diferente de ADN que estd en el citoplasma, en el espacio entre el nucleo de la célula y su
membrana externa. Es el de las mitocondrias, 6érganos celulares responsables de la provision
de la mayor parte de la energia necesaria para su buen funcionamiento. Este ADN
mitocondrial (en inglés mtDNA) es una macromolécula mucho mas pequeiia que la del ADN
nuclear, tiene 27 genes y gobierna la sintesis de unas 13 o 14 proteinas. Es ampliamente
aceptado que el ADN mitocondrial se hereda exclusivamente de la madre a través del dvulo.
Algunos estudios muestran que también puede heredarse por via paterna a través de los restos
del espermatozoide, pero esta excepcion, aparentemente restringida a algunos tejidos como
los musculares, no es significativa desde el punto de vista estadistico®. El estudio del ADN
mitocondrial da informacion sobre los antepasados de una persona por linea cognaticia, de
donde surgi6 la hipotesis de las Evas ancestrales’.

La Figura 3 ejemplifica las tres
diferentes vias de herencia del ADN: la de los
autosomas (barras largas), la del cromosoma
Y (barras cortas) y la del ADN mitocondrial 5 6 "
(circulos). Se muestra ademas el proceso de = =} asuELos ('!
recombinacion por el cual los autosomas 3 ot o
intercambian entre si segmentos completos de
ADN. El resultado es que los autosomas
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contienen mezclas aleatorias del ADN Q08 aes’s
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los antepasados por linea cognaticia.

Figura 3. Modos de herencia del ADN.

Adaptado de http://commons.wikimedia.org/wiki/File:XXY .jpg.

M. Schwartz y J. Vissing; New patterns of inheritance in mitochondrial disease; Biochemical and Biophysical

Research Communications vol. 310; 2003; pp. 247-251:
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/14521902?dopt=Abstract.

Véase, por ejemplo, http://www.allanwilsoncentre.ac.nz/.




Por razones culturales, el estudio de las migraciones prehistoricas (tema que se aborda
mas adelante) mediante el ADN mitocondrial es menos preciso que el hecho mediante el
ADN del cromosoma Y. En la mayoria de las culturas conocidas desde tiempos historicos,
incluidas las actuales culturas aborigenes de diferentes lugares del planeta, las mujeres han
estado subordinadas a los hombres. Han sido raptadas en excursiones guerreras o han dejado
sus lugares de origen para seguir a sus esposos. La justificacion racional, no necesariamente
correcta, es el dimorfismo sexual: son mas pequefias y menos fuertes que los hombres. Es un
hecho bien conocido entre los especialistas que para la mayoria de las poblaciones estudiadas
el porcentaje de ADN mitocondrial proveniente de lugares remotos de aquel donde se tom¢ la
muestra es mucho mayor que para el ADN Y.

El cédigo genético

Para comprender las mutaciones que se discutiran enseguida
es necesario identificar el modo detallado en que el ADN contiene
(codifica) la informacién. Como se ilustra en la Figura 4, la
molécula de ADN tiene la estructura de un cierre a cremallera
cuyos dientes son pares de moléculas apareadas, llamadas bases.
Estas bases solo pueden ser alguno de los siguientes cuatro
aminoacidos: adenina (A), citosina (C), guanina (G) y timina (T).
Lo relevante para nuestro analisis no es su composicion y
estructura atdmica, sino la propiedad que tienen de que sélo se

atraen entre si la citosina con la guanina, y la adenina con la Figura 4. Secuencia de
timina. De este modo, los pares de “dientes” de la molécula de bases en un segmento de
ADN sélo pueden ser A—T o C—G. Este caracter de las ADN en separacion.

bases es crucial en el proceso de separacion y de reconstitucion del ADN durante la
fecundacion, donde una secuencia de bases como la AGA del pie de la figura, s6lo puede
volver a unirse con su complementaria TCT. Un concepto vinculado al de base es el de
nucledtido: la unidad formada por una base y las moléculas que la sostienen (el azucar
pentosa y un grupo fosfato) para formar una hebra con las demas bases. Las moléculas que
sostienen las bases son los eslabones de la cadena dibujada como una cinta celeste en la
Figura 4.

El cédigo genético resulta ser una larguisima secuencia de tan sélo cuatro “letras” —A,
C, G, T— capaces de dirigir, por mecanismos quimicos, la fabricacion de todos los tejidos
que forman el organismo de cualquier ser vivo. La decodificacion del genoma humano, uno
de los grandes logros cientifico-tecnoldgicos de nuestro tiempo, consistid en la identificacion
de esa secuencia para el ADN de los cromosomas y las mitocondrias en los seres humanos.

¢ Hay razas humanas?

En la década de 1960 el estadistico y genetista Richard Lewontin abord6 desde un punto
de vista cientifico el problema de la existencia de razas como las entonces denominadas
asiatica, blanca, negra y de los pieles rojas. Estudio6 para ello todas las diferencias genéticas
que pudo detectar entre miembros de esos grupos humanos, con un resultado que lo
sorprendi6. Encontr6 que el 85% del total de la variabilidad del genoma es comun a todos los
grupos; el 7% diferencia entre si subgrupos de esos grupos, como a los espafioles de los
holandeses; el 8% restante es la diferencia entre los grupos que tradicionalmente se habian
considerado razas diferentes’. Es decir, las diferencias genéticas entre grupos humanos

¥ Adaptado de http:/en.wikipedia.org/wiki/File:DNA_replication_split.svg.

’ R.C. Lewontin y K. Kojima; The evolutionary dynamics of complex polymorphisms; Evolution, vol. 14;

pp- 458-472, 1960.



6

diferentes son s6lo del orden de 10% del total y mucho menores que las internas de un grupo
cualquiera. No se han detectado diferencias intelectuales entre grupos y las preferencias o
rechazos que provocan las fisicas mas notorias —como el color de la piel, cabello y ojos, o las
formas de la cabeza, la nariz y los labios—son de origen exclusivamente cultural. Por esta
razon los cientificos han dejado de usar el concepto de raza —de infame memoria por el
genocidio nazi— y lo han reemplazado por el concepto antropologico de etnia, grupo humano
que comparte una misma cultura, en particular un lenguaje. En este trabajo no se usa la
palabra raza mas que en este lugar, destinado a evitar su uso indebido.

Mutaciones

El ADN responsable de la formacion de la primera célula del embrion humano es
exclusivamente heredado de los padres, pero posteriormente se duplica billones de veces. En
el transcurso de estas duplicaciones o debido a otros factores como la exposicion a sustancias
toxicas y a radiacion de diferentes tipos (cosmica, ultravioleta solar, radioactividad...) pueden
producirse modificaciones (mutaciones'’). Cuando una de estas mutaciones es acarreada por
un espermatozoide o un 6vulo, es heredada por la nueva vida a que dan origen. Las
mutaciones del ADN inoperantes, que no tiene expresion fisica, son inofensivas; el problema
es cuando alteran o impiden la correcta funcién de un gen esencial. Las mutaciones letales no
son heredadas por mucho tiempo, s6lo las inofensivas o favorables en una cadena que puede
prolongarse hasta nuestros dias. Como el ADN humano tiene decenas de miles de millones de
atomos, es altamente improbable que en dos personas diferentes se produzca exactamente una
misma mutacion que se prolongue en sus descendientes. Es igualmente improbable que una
mutacion sea exactamente revertida por otra. Por eso las mutaciones son marcadores
genéticos Unicos que permiten identificar a los descendientes —muchos millones para las
mutaciones mas antiguas— de una persona dada.

En sintesis, una mutacion o conjunto de mutaciones genéticas establemente transmitidas
define un haplotiplo y las personas que las tienen constituyen un haplogrupo. Como un
haplogrupo puede dar origen a dos o mas haplogrupos diferentes, en lenguaje genealdgico
corresponden a linajes nobiliarios que se consideran a si mismos diferentes de otros primos
con igual o menor suerte. Es decir, el haplogrupo no necesariamente contiene a todos los
descendientes de un genearca, del primero que tuvo la mutacion definitoria''. Las
ramificaciones de haplogrupos generados por mutaciones constituyen un arbol filogenético
(véase la Figura 6).

Parte de la variacion del genoma se debe a la seleccion natural discutida por Darwin, la
preservacion natural de las mutaciones capaces de incrementar la tasa de supervivencia y la
eliminacion de las que la perjudican. Un ejemplo es una mutacion de la hemoglobina
(proteina de los globulos rojos) que confiere resistencia a la malaria, por lo que es mas
abundante en las regiones donde esta enfermedad es endémica. En regiones de alta insolacion
la melanina, sustancia que da el color oscuro a la piel, absorbe los rayos ultravioletas que
dafian la dermis y producen céncer. En las regiones de baja insolacion, los paises nordicos, la
piel blanca aumenta la absorcion de los rayos solares necesarios para la sintesis de la vitamina
D que evita el raquitismo. La preservacion de otras mutaciones puede ser favorecida por la
seleccion cultural, especialmente la atraccion sexual. Las mujeres tienden a formar pareja con
los varones que tienen caracteristicas fisicas culturamente valoradas —como cierta talla, color
de ojos, cabellos y piel—, por lo que el nimero de personas que las tienen tiende a

' E1 ADN mitocondrial sufre, proporcionalmente a su tamaio, muchas mas variaciones que el ADN nuclear.
Esto se debe probablemente a la falta de los mecanismos de reparacion de errores que tiene este ultimo.

""" En http://en.wikipedia.org/wiki/Y-DNA_haplogroups by ethnic_groups hay una amplia lista de referencias
sobre los haplogrupos mas estudiados.
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incrementarse en esa sociedad. So6lo tienen expresion corporal los genes que controla la
fabricacion de tejidos, por lo que las mutaciones de los genes restantes no afectan la
supervivencia ni la seleccion sexual. Al estar ausentes estos factores la perduracion y
propagacion de estas mutaciones puede describirse por leyes estadisticas independientes de
circunstancias geograficas y culturales, por lo que son los marcadores elegidos para los
estudios prehistoricos que se discuten mas adelante.

Las mutaciones mas comunes son aquellas en que una base del ADN ha sido
reemplazada por la complementaria: es decir, A fue reemplazada por T o C por G, o
viceversa. La razon es que este evento puede ocurrir ficilmente durante la replicacion de una
célula, cuando se separan los pares complementarios del ADN. Estas mutaciones se designan
con la sigla SNP, del inglés Single Nucleotide Polymorphism (polimorfismo de un s6lo
nucleotido). Un ejemplo de SNP es la transformacion de la secuencia de bases AAGCCTA en
AAGCTTA. Las usadas en Genealogia Genética se designan habitualmente mediante una o
dos letras mayusculas, que identifican a los laboratorios que las encontraron, seguidas de un
nimero que caracteriza en orden secuencial el descubrimiento (véase ISOGG en fuentes) Un
ejemplo es la mutacion M269 que caracteriza mi haplotipo, la 269* mutacion identificada por
el laboratorio del Dr. Peter Underhill de 1la Universidad de Stanford, donde M no es la
abreviatura de mutacion, sino la letra que identifica a dicho grupo cientifico.

Para poder interpretar los resultados de un analisis de ADN, usualmente presentados de
una forma similar a la Tabla 4, hay que explicar algunos términos adicionales. En inglés se
denomina DY, abreviatura de DNA Y-chromosome Segment (segmento de ADN del
cromosoma Y) a un trozo de ADN de ubicacién bien delimitada que sirve de marcador
genético. Hay una gran cantidad de ellos'?, pero en los anélisis genealogicos més simples se
usan s6lo los 12 de dicha tabla, identificados por nlimeros convencionales, como DYS019. Un
marcador STR consiste en la repeticion un niimero 7 de veces de un DYS determinado.
Diferentes valores de n identifican mutaciones o alelos diferentes. En la Tabla 4 la columna
encabezada por el nimero 019, en cuya fila inferior se lee 14, indica que mi DYS019 es un
alelo con 14 repeticiones del segmento. Como se vera después, el conjunto de estos nimeros
permiten identificar con alta probabilidad el haplogrupo al cual pertenece una persona.

La Estadistica y el reloj molecular

Las fundamentaciones s6lo biologicas y moleculares de las caracteristicas y evolucion
del ADN son insuficientes para sus aplicaciones practicas. Se requiere también,
ineludiblemente, de métodos matematicos que permitan vincular los resultados de los analisis
de ADN entre si y presumir las caracteristicas del de sus antecesores. Como las mutaciones
genéticas se producen al azar, los métodos son los de la rama de la Matematica que describen
los fenémenos aleatorios: la Estadistica. Estos métodos incluyen tanto el elemental calculo de
probabilidades como muchos otros mas complejos. El objetivo de esta seccion no es dar los
métodos estadisticos necesarios para fundamentar la Genealogia Genética, que es tarea de
especialistas, sino meramente ilustrar al no iniciado en esta disciplina sobre su necesidad y
modo de su uso.

Al no ser una ciencia natural sino una orientada a hacer modelos matematicos de ciertos
fenémenos, no se puede demostrar la aplicabilidad de la Estadistica a ningin campo como se
demuestra un teorema de Geometria. La justificacién de su uso no se puede dar a priori, sino
solo a posteriori por su capacidad descriptiva de fendmenos que no satisfacen sélo leyes
estrictamente causales como las usuales de la Fisica (la ley de gravedad, por ejemplo). La
Estadistica es aplicable a situaciones complejas y desordenadas, donde hay muchos factores

12 Véase, por ejemplo, http://en.wikipedia.org/wiki/List_of DYS_markers.



desconocidos en juego y las Unicas caracteristicas que pueden determinarse de su evolucion
son las probabilidades de eventos elementales como la aparicion de una mutacion. Es
aplicable a las tiradas de monedas (cara o ceca), los juegos de azar (ruleta), el comportamiento
de los atomos (Mecanica Cudntica) y de las moléculas (Quimica) y las leyes que regulan el
funcionamiento de los motores de combustion interna (Termodindmica o ciencia del
comportamiento de los gases en condiciones de confinamiento a volumen, presion y
temperatura variables). En todos estos casos, y muchos maés, la Estadistica ha demostrado su
capacidad de prever comportamientos con precision variable, tanto mayor cuanto mas grande
es el niimero de tiradas, atomos o moléculas en juego. Sin embargo, no se puede describir el
comportamiento de los anillos de Saturno solo con la Estadistica, hay que combinarla con las
leyes de la gravedad. Algo similar sucede con la Genealogia Genética, disciplina todavia en
estado embrionario en la que seguramente veremos muchos desarrollos novedosos en los
proximos afos.

Uno de los principios mas dificiles de comprender de la Estadistica es la llamada Ley de
los Grandes Numeros. Cuando decimos que al tirar una moneda no trucada la probabilidad de
que salga cara es la misma que la probabilidad de que salga ceca (1/2 0 50%) no quiere decir
que en tiradas sucesivas saldra siempre alternadamente cara y ceca. La Ley de los Grandes
Numeros dice, en este caso, que la cantidad de caras diferira cada vez menos de la cantidad de
cecas a medida que se aumenta el nimero de tiradas. La mejor prueba de que esta ley siempre
se cumple es que los casinos no quiebran sino que, a pesar de lo que creen algunos
ilusionados jugadores, siempre ganan. Algun apostador puede hacer una gran fortuna, pero la
abrumadora mayoria de ellos, los que determinan el balance final por la Ley de los Grandes
Numeros, pierden. Otro ejemplo de esta ley son los procesos electorales, donde después del
cémputo de una cantidad de mesas menor que el total, ya se marca una tendencia que rara vez
varia demasiado en el computo final. Claro estd, se requiere una cierta homogeneidad del
electorado muestreado, lo que también pasa en el caso de las mutaciones.No se pueden dar
aqui ejemplos con gran cantidad de datos, lo que requeriria un arsenal matematico inexistente
en este texto, por lo que daré a continuacion un ejemplo sencillo —tal vez demasiado
simplificado— con pocas personas.

Tomemos, por ejemplo, tres personas —Andrés
(A), Bartolomé (B) y Carlos (C)— para determinar A C G A
cuyo grado de parentesco se ha analizado un segmento
estable y bien acotado de su ADN Y. Se encontro asi
que tienen numeros variables de diferencias SNP (es
decir, de 1 base) en 3 sitios diferentes de su cromosoma

B G G A

Y. Como se muestra en la Tabla 1, donde Andrés tiene c C C T
la base citosina (C), Bartolomé¢ tiene guanina (G);
donde Bartolomé tiene adenina (A), Carlos tiene timina Tabla 1. Diferencias

(T) y asi siguiendo. Se sabe de estudios previos (no hay SNP entre A, By C.

un valor Unico aplicable a cualquier segmento) que en esta porcidon de ADN Y se produce, en
promedio (Ley de los Grandes Numeros), un reemplazo de 1 base por su complementaria en 1
generacion (cada 30 afos, no cada hijo). ;Se puede, en base a estos sencillos datos, determinar
cudl es el parentesco entre Andrés, Bartolomé y Carlos? La respuesta es si; veamos como.

Para hacer un calculo probabilistico hay que encontrar todas las mutaciones SNP que
pueden conducir a las detectadas en Andrés, Bartolomé y Carlos; es decir, todos los posibles
“antepasados” de los tres. Estas variantes se dan en la Tabla 2, haciendo en las 3 bases de
Andrés (1* columna) las 8 posibles permutaciones de bases complementarias: 2 (en la 1? base,
CoG)x2(enla2*,CoG)x2(enla3* AoT). Las permutaciones sucesivas de solo 1 de las
bases de Andrés se dan en las columnas 2, 3 y 4; las permutaciones simultaneas de 2 bases



(que dejan sin cambio 1 base) se dan en las columnas 5, 6 y 7; la inica permutacion
simultanea de las 3 bases se da en la columna 8. Para seguir con mas facilidad los cambios
combinatorios he marcado en cada columna con negrita las bases modificadas.

2 3 4 5 6 7
G C C C G G
G C G C G C

>lajal=
=N RPN

A A T T T A

Tabla 2. Todos los posibles antepasados de Andrés, Bartolomé y Carlos.

El antepasado comtin mas probable de Andrés, Bartolomé y Carlos es el que puede dar
el ADN de los tres con el menor ntimero posible de mutaciones. Este principio, de aplicacion
muy amplia en los analisis estadisticos y cuya justificacion es dada por el calculo de
probabilidades, se llama el Principio de Parsimonia: la transiciéon mas probable es la que
requiere el menor nimero de pasos intermedios. La Tabla 3 da el nimero de mutaciones que
se requieren para pasar de cada una de las combinaciones de la Tabla 2 al ADN de Andrés,
Bartolomé y Carlos. Analicemos, por ejemplo, la quinta combinacion CCT: para obtener
CGA (A) hay que permutar la segunda C con Gy T con A, 2 cambios; para obtener GGA (B)
hay que permutar las 2 primeras C con Gy T con A, 3 cambios; para obtener CCT hay que
hacer 0 cambio. De la misma forma se obtienen los nimeros de todos los restantes casilleros.

CGA GGA CCA CGT CCT GGT GCA GCT
A:CGA 0 1 1 1 2 2 2 3
B:GGA 1 0 2 2 3 1 1 2
C:CCT 2 3 1 1 0 2 2 1
TOTAL 3 4 4 4 5 5 5 6

Tabla 3. Niumero de mutaciones necesarias para que la combinacién de
una columna cualquiera dé el ADN de Andrés (A), Bartolomé (B) y Carlos (C).

Por el Principio de Parsimonia el antepasado mas probable es el que conduce a los
descendientes dados con el minimo de mutaciones: la primera combinacion, cuya secuencia es
idéntica a la de Andrés. La interpretacion genealdgica de este resultado es que lo mas
probable es que Andrés y Bartolomé sean hermanos y que Carlos sea el primo hermano de
ambos. En efecto, como so6lo es probable 1 mutacion por generacion, sélo uno de cualquier
numero de hermanos la tiene, en este caso Andrés. El padre de Andrés y Bartolomé (Y en la
Figura 5) no hereda ninguna mutacion, pero si el padre de Carlos (Z en la Figura 5), hermano
del padre de los anteriores. Bartolomé hereda s6lo 1 mutacion de su padre, difiriendo en 1 de
su abuelo (X en la Figura 5). Carlos hereda una mutacion de su padre, difiriendo en 2 de su
abuelo X. Este analisis, cada vez mas complejo a medida que aumenta tanto el nimero de
mutaciones como el numero de personas, se hace con programas especiales de computacion.
El Genographic Project [GP], por ejemplo, usa 13 marcadores, pero algunos sitios
comerciales como el Family Tree DNA'? usan muchos mas y ambos tienen analizados
muchas decenas de miles de individuos.

B https://www.familytreedna.com/.



10

\ X La Genética Evolutiva calcula los
tiempos en base al modelo de “reloj
mutacional” antes discutido e ilustrado en la

Y Figura 5. Alli se representan las personas con
7 circulos coloreados y las mutaciones con un
circulo negro. Si se eligen mutaciones que
d suceden con poca frecuencia, por ejemplo 1
v cada 10.000 afos, cada tic del reloj (un
C A B circulo negro) corresponde a ese lapso. En tal
caso, si A, B y C son aproximadamente
contemporaneos, sus diferencias genéticas se

explican suponiendo que X, sus descendientes Y y Z de 400 generaciones después (10.000

afios) y los descendientes de éstos otras 400 generaciones después tuvieron cada uno s6lo un

hijo mutante. Si las mutaciones son todas diferentes (la probabilidad de que una mutacién sea
exactamente revertida por otra es despreciable) el numero de diferencias es igual al nimero de
tics del reloj y A, B, C tienen un antepasado comun X hace unos 20.000 afios.

tiemhpo

Figura 5. El modelo de “reloj mutacional”.'

El calculo de fechas es sdlo aproximado ya que la estadistica da resultados muy precisos
solo cuando se aplica a un nimero de sucesos (mutaciones) muy grande, lo que no se cumple
en este caso. Es por ello necesario cotejar las estimaciones, lo que es constantemente hecho
por los cientificos, en base al mayor niimero posible de hechos independientes, sean estos
mutaciones de otros tipos de ADN o datos brindados por la arqueologia, la lingiiistica y la
paleoantropologia. No sucede lo mismo con el célculo de antepasados, que se hace en base a
un nimero muy grande de descendientes, por lo que la estructura del arbol genético es muy
precisa, aunque no lo sea la fecha en que surge cada rama. Esta imprecision se ve claramente
en los estudios de la fecha de aparicion del clado R1bla2, donde hay estimaciones que
difieren en varios miles de afios (véase pagina 26). Una manera de disminuir la imprecision es
elegir mutaciones que son mas frecuentes en el tiempo, lo que plantea problemas adicionales
que no podemos discutir aqui.

Para una misma region del genoma las mutaciones se acumulan a lo largo del tiempo
con una frecuencia estadisticamente regular, pero la frecuencia puede ser muy diferente para
dos regiones distintas. La cantidad de diferencias en dos organismos dados permite estimar el
intervalo de tiempo transcurrido (generaciones) hasta el momento en que tenian un progenitor
comun. Por la variabilidad de estos tiempos, los estudios mas precisos son los que utilizan
simultdneamente varias regiones diferentes. Se calcula de este modo la antigiiedad del
antepasado comun entre los seres humanos y otros animales, como el chimpancé (la especie
mas cercana) y las bacterias (la mas lejana). Se ha cotejado la verosimilitud de los calculos
con evidencia obtenida de restos fosiles de centenares de millones de afios de antigiiedad,
verificando los lineamientos basicos de la Teoria de la Evolucion de Darwin. Dado lo reciente
del campo y las grandes incertidumbres que hay todavia sobre muchos aspectos, es importante
cotejar las hipotesis genéticas con los datos obtenidos de la Arqueologia, la Paleoantropologia
y la Lingiiistica.

4 Adaptado de David P. Mindell; La evolucion en la vida cotidiana; revista Investigacion y Ciencia N° 388;
enero de 2009; p. 68. El modelo se denomina alli “reloj molecular”:
http://es.scribd.com/doc/184085199/Investigacion-y-ciencia-388-Enero-2009.
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MRCA'Y Usando métodos estadisticos como los
mT recién esbozados se ha construido el arbol
A filogenetico de las principales mutaciones
B CT detectadas. Esto se ha hecho tanto para el DNA
— Y como para el mitocondrial (que no discutiré
CIF_|DE detalladamente en este documento). Luego de
c diversas tentativas y sucesivas refinaciones,
— hay algunos acuerdos generalizados sobre los
G H KK marcadores genéticos de mayor interés y la
N nomenclatura para designarlos. Seguramente

habran variantes en el futuro, pero para el DNA
Y el arbol filogénetico que hasta hoy se puede
considerar estandar es el dado porel Y

—l |_T Chromols60me Consortium de la Universidad de
Arizona . La Figura 6 da una version
simplificada de este arbol en 2008, donde estan
mas desarrolladas y coloreadas de celeste las
Rla Rlb ramas que conducen a mi haplogrupo, el R1b.

, | | , , | , , Las migraciones que lo hicieron el mas

RIDT R1b2 RIb3 R1b4 RIDS RIS R1B7 RIB8  difundido en Europa Occidental se discutiran
detalladamente en la seccion Travesia Genética
del Clado R1b que comienza en la pagina 17.

Figura 6. Arbol de haplogrupos antepasados
(en celeste) del clado R1b1."

La determinacion de haplogrupos

Los tests de mutaciones SNP, los usados en el arbol de haplogrupos de la Figura 6, son
dificiles y costosos de hacer. Se ha generalizado por ello el uso de marcadores STR mas
faciles de determinar porque son los normalmente usados en Genética Forense (por ejemplo,
los denominados CODIS'’). Aunque ambos son del tipo STR, los conjuntos de marcadores
forenses no son los mismo que los genealogicos. La razon es que los forenses usan
marcadores que permiten diferenciar muy bien entre dos personas contemporaneas, mientras
que los genealdgicos usan los que comparten las personas que tienen un mismo antepasado
comun remoto.

Los inicialmente usados por el Genographic Project, y muchos otros estudios similares,
se identifican en la Tabla 4 de la pagina 12. La condicidon necesaria para ello es establecer una
correlacion estadistica entre cada marcador SNP (1 s6lo) y un conjunto (10 o mas) de
marcadores STR. Esta correlacion fue hecha en el trabajo de Athey [A], es muy precisa en
general y su calculo puede hacerse instantaneamente en Internet.

Se ha hecho habitual denominar haplotipo a un conjunto particular de valores de cierto
nimero de marcadores STR (en mi caso 12). Como el término fue originalmente introducido
para designar a una secuencia de mutaciones SNP, se ha generado cierta confusion en la
literatura. La definicion mas usual es la tltima porque el uso de marcadores STR es un

"> Adaptado de http://en.wikipedia.org/wiki/Human_Y-chromosome DNA_haplogroup. Algunos de los
nombres han variado y no se corrigen porque probablemente lo seguiran haciendo en el futuro.

' http://genome.cshlp.org/content/12/2/339 full.

7 Combined DNA Index System (CODIS) es el nombre de la base de datos de ADN del Federal Bureau of

Investigations (FBI) de Estados Unidos, popularmente difundido por las series CSI de TV:
https://en.wikipedia.org/wiki/CODIS.
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método mas simple (barato) para determinarla con un pequefio margen de error (en mi caso
solo de 0,1%). La Tabla 4 muestra los 12 marcadores genéticos del analisis de mi ADN hecho
por el Genographic Project, que corresponde al haplogrupo R1b. El programa de
determinacion de haplotipos de [A] confirma este resultado con 99,9% de probabilidad.

DYS 019" 385a 385b 388 389-1 389-2 390 391 392 393 426 439

Alelos 14 12 14 12 13 17 24 10 13 13 12 12

Tabla 4. Los 12 marcadores DYS de Carlos Eduardo Solivérez.

Demografia Genética

TN
|

Y\ X"
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AL 8
Y Haplogroups
of the World A
[N
AM 1
A;l ! \L
: \_,/‘/f"r—\
i |
( )
AM
ws FP —/
’ e’ '>
= 7T
(8 (Y
AM
AA Australian B Iberia NW Norwegian A
Aborigines IC Iceland PE Persian (lran) / Mi
AL Altaians 1) Iran Jaya PG Papua New Guinea -
AM  Amerinds Highlands Highlands
AP Apache (N-D) IN Indo-European PH Philippines
BF Burkina Faso IT  ltaly PY Pygmy D A D B D C D D D EXE3bD E3bD F
BO Bomeo JP Japan RU Russia
BU Buryats KG Kyrgyzstan SA Saami D G . H D | J . K D L D M
CN Cameroon KT Kazan Tatar SC Scotland |
CW Chippeway (N-D) KY Koryaks SL Selkups . N . o E P D Q . RxR1 D R1a. R1b] Other
CY Cheyenne KZ Kazakhstan SF  South Africa
DR Dravidian MA Mideast Arabs SN Sudan The data in this map is supposed to represent the situation before the recent European expansion
ES Eskimos MC Morocco SU  Sumatra beginning about 1500 AD, In some cases such as some Native American tribes and the Maori this
ET Ethiopia MI Maori T8 Tibet can be done reliably because STR typing was done. In other cases, especially in America, it is
EV  Evenks ML Mali TU  Turkish guesswork. The "Other” sectors in America indicate this. Native American groups are labeled by
FP French Polynesia MO Mongols UG Uygurs language group as Amerind, Na-Dene (N-D), and Eskimo. F. K, L, and P are in some cases
GE Georgia-Armenia MY Malaysia UZ Uzbek “catchall” groups because some researchers did not use enough markers for a full haplotype
GM Germany NB New Britain WS Western Samoa determination
HA Han Chinese NE Nenets YA Yakuts

Copyright © 2005 J. D. McDonald

Figura 7. Principales haplogrupos Y del mundo antes de la gran expansion europea del siglo XVIL."

Por las razones antes discutidas, los marcadores (mutaciones o alelos) demograficos se
buscan en la parte del genoma que es independiente de la seleccion natural, es decir, en los
genes inactivos. El estudio estadistico del genoma de diferentes poblaciones (disciplina
llamada Genética de Poblaciones) ha mostrado que los grupos pequefios tienen menor
variabilidad genética que los grupos grandes. Por razones similares, en una especie con pocos
individuos una fluctuacion aleatoria relativamente pequenia de su nimero puede terminar con
su extincion.

Alrededor del 10% de la diversidad genética tiene caracter continental y un 5% tiene
caracter local o regional. Estas diferencias s6lo pueden ser explicadas por la evolucion de los
asentamientos y migraciones humanas. Esto ha sido corroborado en numerosos casos donde

'8 También denominado DYS 394.
¥ http://www.scs.illinois.edu/~medonald/WorldHaplogroupsMaps.pdf.
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se conoce la historia de las poblaciones; inversamente, se puede inferir su historia a partir de
la diversidad genética de una poblacion.

Aplicaciones a la Genealogia

Figura 8. La familia del zar Nicolas II. La gran duquesa Anastasia, en la extrema derecha,
. . N . 20
era la menor de las mujeres pero mayor que el zarevich Alexei Nicolds, a los pies de su madre.

Usadas conjuntamente, tanto la igualdad del ADN como sus diferencias pueden servir
para detectar el parentesco entre personas que vivieron en épocas separadas por unos pocos
afios o por decenas de miles, aunque usando diferentes marcadores en cada caso. Este es el
campo de la Genealogia Genética, que tiene al menos dos aplicaciones bien diferentes.

La primera aplicacion es la identificacion del grado de parentesco entre dos personas
bien individualizadas. Para eso se requiere tener los andlisis de ADN de esas dos personas.
Uno de los muchos casos en que se uso fue el de la que decia ser la gran duquesa Anastasia,
hija del zar Nicolas de Rusia ejecutado con parte de su familia durante la Revolucién Rusa.
Esta mujer aseguraba haber escapado de la matanza y reclamaba los bienes del zar que se
encontraban fuera de Rusia. Un posterior analisis d¢ ADN demostré que Anastasia habia
muerto y que la mujer era una impostora.”' Hubo muchos casos més del mismo tipo, en
general de supuestos descendientes de reyes, en otros de personajes famosos, como una

%% Fotografia adaptada de http://commons.wikimedia.org/wiki/File:ImperialFamilyRussiaNicoholasII--
nsillustratedwarO4londuoft.jpeg.

*! http://www.cbsnews.com/stories/2008/04/30/tech/main4057567.shtml.
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argentina que acudio a la justicia reclamando ser hija del general Juan Domingo Peron, hecho
desmentido por dichos analisis. El caso mas conocido en Argentina es la identificacion de los
nietos de desaparecidos/ejecutados durante la Gltima dictadura militar de Argentina y luego
dados en adopcidon de modo usualmente ilegal. Mas de un centenar de estos nietos fueron
identificados por la organizacion de las Abuelas de Plaza de Mayo® y reunidos con sus
abuelos biologicos. Es un hecho poco conocido que la accion de estas mujeres y sus asesores
genéticos fueron la principal fuerza impulsora del uso del ADN para la identificacion de
personas y sus parentescos. Lo que hoy es técnica habitual, inicialmente era solo una rareza de
laboratorio.

La segunda aplicacion de la Genealogia Genética es el estudio de las migraciones de la
especie humana desde su lugar de origen en Africa hasta todos los continentes.” Los
descendientes que los migrantes dejaron en ciertas regiones del planeta —para lo que hay que
tener suficientes muestras de ADN de los habitantes de esos lugares— son evidencia certera
de las etapas de sus milenarios viajes. Hace muy poco tiempo que se inici6 la identificacion
de estas mutaciones y seguramente se encontraran muchas mas en el futuro. Por ejemplo, la
mayoria de los indigenas americanos tienen una mutacion (definitoria del haplogrupo Q3 o
M3) compartida s6lo con algunos asiaticos, lo que permite identificar su origen asiatico
(véase Figura 7). Un estudio de este tipo recientemente hecho en Argentina, que
tradicionalmente se ha considerado a si mismo el pais més europeo de Iberoamérica, reveld
que casi el 60% de sus habitantes tiene algo de “sangre indigena”, es decir, algiin antepasado
varon o mujer de la América precolombina, el que es también mi caso y el de mi esposa.
Cuando alguien hace un analisis de su ADN dirigido a identificar estas mutaciones, puede
conocer los distintos lugares por los que pasaron sus antepasados prehistoricos, objetivo de
este trabajo. Algunos pueden preferir ignorar ciertos antepasados, caso de una conocida
familia argentina que borrd de entre sus abuelos a una hija que tuvo Jeronimo Luis de Cabrera
—el fundador de la ciudad de Cérdoba— con una de sus esclavas africanas. Sin embargo, las
huellas estaran siempre en su ADN.

Genographic Project

En el afio 2005 la National Geographic Society**, internacionalmente bien conocida por
su revista y su canal de television, emprendio con la empresa de Informéatica IBM y la Waitt
Family Foundation una ambiciosa tarea de investigacion denominada Genographic Project
[GP] con una duracion de 5 afios, cuyo costo se estimaba entonces en 40 millones de dolares.
Esta investigacion sin fines de lucro se proponia dilucidar el problema de las migraciones
humanas prehistoricas por medios genéticos. Se hizo para ello el andlisis del ADN de grupos
humanos que han permanecido casi aislados durante buena parte de su historia, como algunas
tribus asiaticas y amazodnicas. Todos las personas interesadas —que sumaban 160.000 en el
afio 2007 —podian inicialmente participar mediante la compra y envio de un equipo para la
sencilla toma de una muestra de su ADN”’. El proyecto se extendi6 luego en base a la
inscripcion voluntaria de interesados en conocer su perfil genético. En los andlisis genéticos
que se realizaban en noviembre de 2013 se incluyen cerca de 150.000 marcadores, incluyendo
la deteccion de hibridacion con los hominidos de Neandertahl y Denisova®. En noviembre de

http://www.abuelas.org.ar/areas.php?area=genetica.htm&derl=derl gen.php&der2=der2 areas.php.

James Shreeve; El viaje mds largo; revista National Geographic en Espafiol; marzo de 2006; pp. 53-61:

http://www.nationalgeographic.com.es/2006/03/01/viaje_mas_largo.html.

** http://www.nationalgeographic.com/.

El equipo es un hisopo de algodon, un envase estéril y una caja de proteccion para su envio postal.

)

% http://shop.nationalgeographic.com/browse/productDetail. jsp?productld=2001246&gsk.
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2013 participaban en el GP unas 619.000 personas. A medida que se van incorporando datos a
la base genética del GP y se perfeccionan los estudios sobre el tema, se van elaborando
conclusiones sobre las migraciones y poblamientos originales de diferentes lugares del
planeta. Estas conjeturas han ido variando con el tiempo y lo seguiran haciendo en el futuro, a
medida que el campo se perfeccione en sus fundamentos y en sus analisis estadisticos y —
especialmente— cuando aumente el nimero de participantes.

La nomenclatura estd, por el caracter todavia incipiente del campo, mas desarrollada
para los haplotipos europeos y sus derivados. No est4 todavia fija y seguramente
experimentara grandes variaciones en el futuro, por lo que al usar cualquier sistema de
clasificacion es necesario citar una fuente, que deberia evitarse fuera una comercial muchos
de cuyos detalles permaneceran secretos e imposibles de verificar por razones de mercado. La
nomenclatura que usaré aqui es la piblica basada en un trabajo del Y Chromosome

. 2
Consortium?’.

El comercio de los datos genéticos

Cuando uno accede a dar libre acceso a sus datos genéticos el Genographic Project los
incorpora a un banco de datos de acceso parcialmente gratuito. Uno de los servicios gratuitos
de este banco es permitir identificar a las personas de la base que tienen los mismos 12 DYS
que uno, tema que discuto para mi caso en la pagina 27. Bancos y estudios de este tipo
seguramente se iran ampliando y haciendo mas comunes con el tiempo. En el actual estado
del tema hay que tener extremo cuidado con aseveraciones hechas por empresas con intereses
meramente comerciales, ya que estudios de este tipo requieren no sélo una buena formacion
cientifica sino la facilitacion de los datos usados para su estudio y su revision por pares
expertos en el tema que puedan analizarlos criticamente. Si estos datos no se presentan y no
son evaluados, no se puede saber su grado de certidumbre.

Otro problema es la presentacion de atractiva "informacion" sin fundamento conocido.
Un ejemplo es la pagina del haplogrupo R1b en el sitio turistico Eupedia®®. Abundan alli
graficos y tablas a todo color, asi como afirmaciones tajantes sobre la vinculacion del
haplogrupo con culturas prehistoricas europeas. El problema es que no se dan ni fuentes ni
fechas para cada una de las afirmaciones criticas, caso del haplogrupo del hombre de Cro
Magnon. Cuando uno trata de corroborar los datos con fuentes universitarias (las unicas
cientificas no comerciales), o no existen o ya estdn modificados por estudios posteriores mas
precisos. Abundan hoy blogs llenos de enfaticas afirmaciones sobre datos genéticos cuyas
fuentes son desconocidas. La complejidad del tema hace que s6lo pueda esperarse razonable
precision de estudios hechos por profesionales universitarios que trabajan en centros de
prestigio reconocido por la comunidad de pares, tipicamente (aunque no exclusivamente)
centros universitarios.

En los sitios comerciales abundan firmaciones engafiosas o confusas como la siguiente:

Cuanto mds viejo sea su tipo de DNA, mas tiempo habra tenido para
extenderse a otros lugares. Nuestra experiencia indica que alrededor del 10% de
clientes tendra ADN de tipo joven (con pocos miles de arios de antigiiedad) con
una limitada expansion dentro de una cierta region. Otros clientes con tipos de
DNA antiguos (por ejemplo, con 20.000 arios de antigiiedad, de la época glacial,
o con 30.000 arios, del tiempo en que todavia existian los neanderthales) sus

*7 http://genome.cshlp.org/content/12/2/339.full.
¥ http://www.eupedia.com/europe/Haplogroup R1b_Y-DNA.shtml.
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. . . . . . 29
coincidencias pueden estar ampliamente extendidas sobre todo un continente.

Algunos haplotipos (término mas preciso que "tipo de ADN") pueden estar muy
localizados aunque sean muy antiguos porque las poblaciones que lo tienen no migraron en
cantidad suficiente para dejar huellas genéticas en otros lugares. Este es el caso de ciertas
tribus amazodnicas y comunidades del Tibet y otros lugares. Otras, en cambio, de las que
tendremos amplios ejemplos enseguida, recorrieron gran parte de Eurasia dejando sus rastros
genéticos en los diversos lugares donde se fueron asentando durante su travesia prehistdrica.
Nadie emigra solo porque esta aburrido, debe mediar alguna necesidad insatisfecha. Para que
un potencial cliente pueda evaluar la seriedad de los servicios genéticos que ofrece una
empresa comercial es imprescindible que tenga suficientes conocimientos basicos sobre el
tema. De lo contrario, debe estar preparado para tener sorpresas desagradables.

Hay grandes diferencias en las fechas de las diferentes migraciones segtin distintos
cientificos, a veces de hasta 40.000 afios. Los estudios estan todavia en sus comienzos y las
conclusiones deberan ser elaboradas y reelaboradas muchas veces hasta lograr razonable
consenso. Una de las mayores dificultades para el logro de un consenso cientifico es el
caracter comercial del tema. El escrutinio y critica de los pares, como bien saben los
genealogistas y los cientificos en general, es la base fundamental de la verificacion de los
datos y de su correcta interpretacion. Las bases de genealogia genética contienen cada vez
datos de mas personas, lo que facilita los analisis estadisticos que son mas precisos cuanto
mayor es su numero. El problema es que las bases comerciales hacen sus propias
clasificaciones de haplogrupos pero mantienen secretos los datos que las fundamentan, de
modo que es imposible verificarlos, criticarlos y corregirlos. Estas bases estan, por razones
obvias, sesgadas hacia las personas mas educadas y de mayor poder adquisitivo, por lo que
dificilmente encontraran en ella analisis de grupos humanos como los indigenas amazonicos y
de los Andes, los esquimales y los aborigenes australianos. No esta al alcance individual de
ningun genealogista resolver este problema, s6lo tomar recaudos, el principal de los cuales es
tratar de comparar datos de diversas fuentes —al menos una no comercial— aunque no pueda
resolver las discrepancias. Lo que seria imperdonable en este campo, error ya demasiado
frecuente en los arboles genealodgicos familiares, seria no brindar el origen de los analisis que
se citan.

Una vez obtenido el haplotipo de nuestro cromosoma Y, los estudios de los genetistas,
arqueologos, lingiiistas y otros cientificos nos permitirdn bosquejar las migraciones
prehistoricas de nuestros antepasados, como se hace a continuacion para el mio.

** Traduccion del autor de datos tomados de http://www.rootsforreal.com/service_en.php en 2008.
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TRAVESIA GENETICA DEL CLADO R1b

Del Africa natal a Europa

La principal fuente genética usada para determinar la travesia prehistérica de mi clado
R1b son los estudios de Spencer Wells [W] en el Genographic Proyect [GP]. A ¢é1
corresponden todos los datos de esta seccidn, salvo cuando se explicita otra fuente. Para
denominar a los haplogrupos —el GP los caracteriza mediante una sola mutacion, lo que no
es la préactica general— usaré la nomenclatura propuesta por la International Society of
Genetic Genealogy [ISOOGG]. Aunque en todos los casos habria que consignar “se cree
que”, “segun los datos disponibles hasta el momento” o alguna otra formula similar, omitiré
esta importante salvedad salvo en casos cruciales para no abusar de la paciencia de un lector

que, después de tan larga introduccion, ya debe estar saturado de tecnicismos.

El antepasado mas reciente de todos los varones humanos segin su cromosoma Y
(MRCA-Y*°) vivi6 en Sudafrica entre 120.000 y 160.000 afios atras®'. Aunque popularmente
llamado el Adan Africano, no fue el primer ser humano, ni el inico vivo con su pareja en ese
entonces y debid tener al menos 2 hijos varones para originar la variedad de haplotipos
actuales. No se trata del primer ser humano que tuvo la mas antigua mutacion SNP
compartida por todos los habitantes del planeta, sino el resultado de un célculo estadistico
comparativo, por lo que la estimacion de su antigiiedad puede sufrir grandes variaciones a
medida que se refinen los métodos. De sus descendientes surgio el mas antiguo haplogrupo
conocido, el A, del que provienen —con numerosos haplotipos posteriormente generados—
todos los africanos cuyos antepasados no emigraron del continente. Esta teoria del comun
origen africano de todos los seres humanos actuales es negada s6lo por una infima minoria de
cientificos y por razones exclusivamente religiosas.

Hace unos 75.000 afios surgio el haplogrupo BT cuyos miembros estan caracterizados,
entre otras, por la mutacién M42 (en lo sucesivo se identificara la mutacion elegida mediante
un paréntesis contiguo al haplogrupo). Algunos de sus descendientes no abandonaron Africa
hasta el comienzo de la Edad Moderna, cuando fueron las victimas favoritas de los traficantes
de esclavos. Vivian de la caza y la recoleccion y se cuentan entre sus actuales descendientes
africanos los pigmeos Mbuti y Aka del Congo y los Hadza de Tanzania.

En el Gran Valle del Rift —donde hoy estan Etiopia (1 en la Figura 9), Kenia (2) y
Tanzania (3)— se formo la primera sabana africana, llanura abundante en gramineas y escasa
en arboles. Los humanos asentados en esta region desarrollaron importantes mejoras en la
fabricacion de herramientas y armas. Crearon por primera vez representaciones pictoricas
(véase la Figura 10), sefiales de importantes cambios cognitivos de origen tal vez genético

0 Y-chromosomal Adam en Wikipedia en inglés: https://en.wikipedia.org/wiki/Y -chromosomal Adam.

I G. D. Poznik y otros; Sequencing Y chromosomes resolves discrepancy in time to common ancestor of males
versus females; revista Science, vol. 341, N° 6145; 2013; pp. 562-565:
https://www.sciencemag.org/content/341/6145/562.
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pero més probablemente cultural’>. Fue probablemente en esta region donde —unos 70.000
afios atras— nacio el genearca del haplogrupo C (M168). De este individuo —popularmente
llamado el Adan Eurasidtico—descienden los pobladores originales de todos los restantes
continentes del planeta por migracion a través de la region del Mar Rojo.

Figura 9. El Gran Valle del Rift Figura 10. Pintura rupestre prehistérica
rodea al lago Victoria (en azul).” en la region de la tribu africana san. 3

Hace unos 50.000 afios nacié el genearca del haplogrupo F (M89) en la region que
abarca el Norte de Africa y el Medio Oriente. Unos miles de afios después el hasta entonces
calido y himedo clima se torn6 mas frio y arido, lo que forzé la emigracion de parte del
grupo. Siguieron las manadas de antilopes, bufalos y mamuts lanudos que eran su alimento
principal a través del actual Iran y hasta las estepas del Asia Central. Estas estepas, que
abarcan casi todo el centro-sur de Eurasia fueron una verdadera “autopista” migratoria que
unia Francia con Corea. Como todo el norte del continente eurasidtico estuvo durante esta
época glacial cubierto de una gruesa capa de hielo, haciéndolo inhabitable, las idas y venidas
de este grupo prehistorico por el corredor de las estepas did origen del 90 al 95% de los
actuales pobladores de Eurasia, Australia y América. Durante este periodo, sin embargo, no
llegaron a Europa, la cual fue originalmente poblada por una mas arcaica especie hominida®,
los neandertales, que seglin algunas investigaciones™® tenian un ADN 99,5% idéntico al
nuestro’’. Es todavia motivo de discusion si hubo o no hibridacion®® entre los Homo
neanderthalensis que perduraron en la peninsula ibérica hasta hace unos 28.000 afios y la
especie Homo sapiens a la que pertenecemos. Al similar sucede en Asia y Australia con los
hominidos de Denisova™.

32 Los bidlogos evolutivos tienden a atribuir todas las caracteristicas humanas al ADN ignorando la importante

construccion social que es la cultura, también transmisible, pero no por via biologica. Véase, por ejemplo,
Edward Wilson; Genes, Mind and Culture. The coevolutionary process; Harvard University Press; EEUU;
1981.

 Imagen de http://commons.wikimedia.org/wiki/File:Great Rift Valley.png modificada por el autor.

** http://commons.wikimedia.org/wiki/File:San_Painting, Ukalamba Drakensberge 1.JPG.

35 . . .y . . . roe ’
Un escrito de divulgacion de las relaciones entre las diversas especies de hominidos es el articulo de Kate

Wong El linaje humano en la revista Investigacion y Ciencia N° 388 (Barcelona, enero de 2009, pp. 38-41):
www.investigacionyciencia.es/monograficos/temas/numeros/2006/4/el-ms-antiguo-de-los-homnidos-3580.

%% http://www.dw-world.de/dw/article/0,,4024921,00.html.

7 http://www.eva.mpg.de/neandertal/draft-neandertal-genome.html.

¥ https://en.wikipedia.org/wiki/Neandertahl - Interbreeding_hypotheses.

%% https://en.wikipedia.org/wiki/Denisovan.
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Figura 11. Estepas de Eurasia.

Hace unos 45.000 afios la mutacion P128 dio origen, en Medio Oriente o Asia Central,
al haplogrupo K. Entre 35.000 y 40.000 afios atras uno de sus descendientes dio origen al
haplogrupo P (M45), uno de cuyos clados poblaria la mayoria de Europa (haplogrupo R),
otros Asia Oriental (haplogrupo O) y América*” (haplogrupo Q). Los miembros del
haplogrupo K migraron hacia el norte desde el nudo del Pamir, lo que los llevo a las estepas
ricas en presas de caza de Kazakhstan, Uzbekistan y el sur de Siberia.

Hace unos 30.000 afios, cuando se estima que la especie humana sumaba unas 100.000
personas, un linaje del clado eurasiatico migrd hacia el oeste asiatico. Los descendientes del
generarca del haplogrupo R (M207) se dividieron en dos grupos: uno se dirigi6 hacia el sur,
llegando hasta la India, y otros fueron parte de los primeros humanos propiamente dichos (si
se acepta que los neandertales no lo son y no se mestizaron con ellos) en llegar a Europa
Oriental y Central, refugidndose en la Peninsula Ibérica y sur de Francia cuando se produjo la
gran glaciacion entre 26.000 y 22.000 afios atras [OB 133].Es posible que este grupo diera
origen, tal vez mezclado con otros provenientes del este, a la cultura aurinaciense y a los
hombres de Cro Magnon que se discuten mas adelante. Los cazadores-recolectores del
haplogrupo R parecen haber desarrollado las técnicas del hilado y el tejido y de la
construccion de viviendas mas estables (cabafias) que las tiendas recubiertas de cuero de sus
antepasados. Al mismo tiempo, perfeccionaron las técnicas pictoricas rupestres, fabricaron
joyas e hicieron tallas en marfil y piedras semipreciosas. Posteriores oleadas de la época en
que se expandio la agricultura surgida en el Medio Oriente parecen ser responsables de la
abundancia de este haplogrupo en Irlanda, el Reino Unido, Francia y Espafia, tema que se
discute mas adelante.

% Los primeros pobladores de América parecen haber tenido al menos dos origenes: Siberia y la Polinesia.
Algunos cientificos agregan un poblamiento europeo (solutrense) muy anterior al de los vikingos del siglo X
(Leif Eriksson). No es seguro que haya un tnico haplogrupo que los caracterice.
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Segun los estudios del Genographic Project hasta el afio 2013, entre 25.000 y 30.000
afios atras surgi6 el haplogrupo R1 (P231), formado por némades que se extendieron al menos
hasta Alemania. De ¢l se diferencia el linaje R1b (M343) —al que pertenecia, por ejemplo, el
ya citado zar Nicolas II de Rusia— cuyos integrantes mejoraron significativamente las
técnicas de caza y recoleccion. Pertenecen a este grupo la mayoria de los actuales habitantes
de Europa Occidental.

El ultimo desprendimiento bien diferenciado por el Genographic Project en el analisis
de mi ADN-Y es el haplogrupo R1b1 (L278), todavia bajo estudio en el momento de la
remision de este escrito. La Figura 12 representa las migraciones antes sefialadas®,
identificando el lugar aproximado donde se produjeron las mutaciones principales que
identifican a cada uno de los haplogrupos. Los estudios genéticos no pueden decir mucho mas
en esta etapa de su desarrollo, aunque seguramente si lo haran a medida que se refinen los
andlisis y aumente el numero de datos recolectados. Puede obtenerse mas informacion a partir
de estudios arqueoldgicos —tema que se discute en la siguiente seccion—y lingliisticos —
tema que no se discute en este trabajo por dar informacion mas polémica y mucho menos
detallada y precisa—.

- M42,,
:M168
3: M89

P 128

5: M45
- M207
- P231
- M343
-L278poLINESIA e

‘}'

e

Figura 12. Migraciones (en rojo) y mutaciones (en amarillo) que dieron origen al clado R1b.*

El poblamiento de Europa segun la Arqueologia

El aspecto mas interesante de los estudios de la Genealogia Genética es para mi la
identificacion personal que uno puede lograr con etapas del desarrollo humano. A diferencia
del caso historico, donde se puede dar nombre y apellido a los participantes, los logros
prehistéricos —los anteriores a la invencion de la escritura— son los colectivos de un grupo
humano en un tiempo y lugar particulares. Los estudios prehistoricos son incumbencia
profesional de los antropdlogos, en particular de los arquedlogos que caracterizan a una
cultura en base a las huellas materiales que quedaron de sus viviendas, vestimentas, utiles,
adornos, objetos de culto religioso y de todas sus actividades. En mi caso el lugar es la Europa

*! E1 GN envia a sus participantes un video de Spencer Wells que relata este viaje. Puede verse también en
http://www.youtube.com/user/rccaulfield/videos?view=0&shelf id=2&sort=dd.

2 Adaptacién, por el autor, de una ilustracion del Genographic Project.
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Occidental y el tiempo, el de su primer poblamiento. No se puede dar aqui ni siquiera los hitos
principales de la compleja historia de esta parte del continente; s6lo mencionaré algunos que
son especialmente relevantes para estructurar sus lineamientos basicos.

Figura 13. Utiles de piedra que usaban los Figura 14. Réplica de la esteatotipigica Venus de
auriiiacienses para despellejar cueros.” Lespugue de la cultura gravetiana.**

Abundantes estudios arqueoldgicos muestran que los primeros seres humanos en
colonizar Europa lo hicieron hace unos 40.000 afios procedentes del Medio Oriente. El
periodo corresponde al Paleolitico Superior, que en Europa abarca desde entonces hasta unos
10.000 afios atras. Estos 30.000 afios son ilustrativos tanto de la lentitud inicial de la
evolucion cultural humana, como de su enorme aceleracion en las tltimas generaciones
humanas: de las armas de piedra a la bomba atémica; de la recoleccion de frutos silvestres a
los alimentos transgénicos; de las hordas a las naciones legalmente organizadas. La primera
cultura bien identificada de esta época es la aurifiaciense (-40.000 a -35.000 afos),
caracterizada por mas bien toscas herramientas (véase la Figura 13) y representaciones
humanas de piedra o asta. Fue seguida por la cultura gravetiana (-32.000 a - 22.000 afios),
algo mas elaborada en el aspecto estético, como ilustra la Venus de Lespugue (véase la Figura
14). No hay todavia una asignacion precisa de estos grupos humanos a un haplogrupo Y.

Cuando escribi la primera version de este trabajo, unos 5 afios atras, todos los grupos
humanos del periodo Paleolitico Superior se designaban genéricamente hombres de Cro
Magnon —nombre tomado de un abrigo rocoso en Eyzies-de-Tayac, en la Dordofia
francesa— y se consideraban casi sindnimos de “hombre moderno”, de Homo sapiens.
Todavia hoy nos fascinan las pinturas rupestres que dejaron en cuevas como la de Lascaux,
cuya antigliedad se estima en unos 16.000 anos (véase Figura 18). La hipdtesis entonces mas
aceptada, hoy casi descartada, era que pertenecian al haplogrupo R1b. El tnico dato genético
cierto que tenemos hoy de este grupo humano es la identificacion de un ADN mitocondrial
con unos 24.000 afios de antigiiedad que lo identifica como perteneciente al haplogrupo N*.

* https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Grattoir _caréné.png.
* https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Venus_de Lespugue_(replica).jpg.

* Caramelli D & otros; Evidence for a genetic discontinuity between Neandertals and 24,000-year-old
anatomically modern Europeans; revista Proc. Natl. Acad. Sci. USA, vol. 100, N° 11; May 2003; pp. 6593-7:
http://www.pnas.org/content/100/11/6593.1ong.
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Alrededor de esa época se produjo el periodo glacial
Wiirm. El norte de Europa quedo entonces cubierto de
gruesas capas de hielo que alcanzaron su maxima extension
hace unos 20.000 afios (véase la Figura 15). Esto obligd a la
retirada de sus pobladores hacia las regiones mas calidas del
sur, donde se refugiaron en cuevas de unas pocas regiones
cercanas al Mar Mediterraneo. El refugio glacial mas

gi

occidental fue el franco-cantabrico, cuyas principales cuevas
: s . Desierto polar
se muestran en la Figura 16. En esta region, marcada en rojo St —
. r Estepaseca [l Cuturas solurense ¥ bodopontens
en la Figura 15, se desarroll6 la cultura solutrense y su W son e

continuadora badegouliana. Estos grupos humanos
estuvieron practicamente aislados de todos los demas de la
época hasta el fin del periodo glacial.

Figura 15. Glaciacion Wiirm,
hace unos 20.000 afios.*

La Figura 15 muestra que el descenso del nivel del mar —mas de 100 m, debido a la
acumulacion sobre el continente del agua marina congelada— produjo la desaparicion del
Mar del Norte y el mar que rodeaba las Islas Britanicas (Irlanda, Gran Bretafia y mas de 6.000
pequeiias islas). Esto permitio, al final del periodo glacial, la reocupacion de estas islas tanto
por via tanto maritima como terrestre.

Figura 16. Principales cuevas del refugio glacial franco-cantabrico."’

La cultura solutrense, que tomd su nombre de la localidad de Solutré-Pouilly en el
centro-este de Francia, perdur6 en Iberia desde unos 22.000 hasta unos 15.000 afos atras (el
final de la glaciacion Wiirm). Mejoraron entonces mucho las técnicas de tallado de la piedra;
se agregaron mangos de madera a los utiles, facilitando su manejo; se fabricaron las primeras
agujas de coser, indicativas de progreso en la confeccion de vestimentas; hubo, también, un
gran auge del arte rupestre. Dado lo riguroso del clima, los solutrenses habitaron
principalmente en cuevas, instalandose asi en los lugares montafiosos donde abundaban,
aunque hay también indicios de construcciones con bloques de piedra. Cazaban caballos,
bovinos, cabras y bisontes con armas arrojadizas. Aunque ocuparon casi toda la Peninsula
Ibérica, sus mayores avances tecnologicos se han detectado en la zona cantébrica. Algunos
arquedlogos afirman que la cultura solutrense pudo haber sido una de las primeras
colonizadoras de América, basdndose en la semejanza de forma de sus ttiles de piedra con las
de la cultura Clovis de América del Norte™. Aunque frecuentemente repetida en los medios
de prensa, la conjetura tiene muy escasa probabilidad de ser verdadera.

" Adaptado de [OB Fig. 3.1 p. 116].
* http://en.wikipedia.org/wiki/File:Franco-Cantabrian_region.gif.
* https://en.wikipedia.org/wiki/Solutrean_hypothesis.
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Las grandes penurias sufridas durante el periodo glacial deben
haber disminuido mucho el ntimero de los pobladores de Iberia. Al
comenzar la retirada de los hielos a fines del Paleolitico Superior,
hace unos 15.000 afios, la pradera empezo6 a ocupar nuevamente el
centro de la peninsula y el sur de Francia, con el consiguiente
aumento de animales herbivoros, la principal presa de estos
pueblos. La cantidad de pobladores debe haber comenzado a
aumentar y se reanudé la expansion pre-glacial a los territorios

Figura 17. Agujay
anzuelo de hueso de la

cultura solutrense.*’ vecinos. Por esta época la cultura solutrense comenzo a ser
reemplazada en Francia —algo mas tarde en Iberia— por una nueva
cultura, la magdaleniense, que tradicionalmente se interpreté como una transformacion de
aquella. Estudios recientes” indican que la cultura magdaleniense se originé en Europa
Oriental extendiéndose al sur de Francia (cultura badegouliana) poco antes de la maxima
glaciacion [OB 126].

Figura 18. Pintura de la cueva de Lascaux. ' Figura 19. Bisonte acurrucado de Altamira.

Entre las mas destacadas muestras artisticas (tal vez religiosas) de estas culturas se
destacan las coloridas pinturas hechas en las paredes de cuevas como la de Lascaux, en
Francia (véase la Figura 18). Las mejores pinturas rupestres ibéricas son las de la cantabrica
Cueva de Altamira™, con casi un millar de figuras de animales, actualmente un Parque
Paleolitico>®. La datacion con carbono 14 del bisonte de Altamira (véase la Figura 19) ubica
su confeccion alrededor del afio 12.000 aC. Esta cueva probablemente estuvo ocupada de
modo continuo desde los comienzos del periodo solutrense hasta el final del magdaleniense
alrededor del afio 11.000 aC. Como la cultura solutrense ibérica perdurd mas tiempo que la
magdaleniense francesa, tal vez haya que atribuir las pinturas de Altamira a la primera y no a
la segunda. Algo similar sucede con las pinturas de Lascaux.

* http://es.wikipedia.org/wiki/Archivo:Aguja_y_anzuelo_Paleolitico.jpg.

% C. Gamble, W. Davies, P. Pettitt y M. Richards; Climate change and evolving human diversity in Europe
during the last glacial; Philosophical Transactions of the Royal Society of London, vol. B 359; 2004;
pp- 243-254: http://rstb.royalsocietypublishing.org/content/359/1442/243 . full. pdf+html.

> https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Lascaux2.jpg.

> Hay muchas cuevas mas con pinturas rupestres en el norte de Espafia. Véase, por ejemplo,
http://es.wikipedia.org/wiki/Cueva_de Altamira_y arte rupestre_del norte_de Espana.

>3 http://museodealtamira.mcu.es/.
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Todas estas culturas tienen relevancia también para la relacion, todavia polémica, entre
el poblamiento pos-glacial de las Islas Britanicas y la Peninsula Ibérica, tema que se discute a
continuacion.

Origen del poblamiento de las Islas Britanicas

En The Origins of the British [OB], Stephen Oppenheimer analiza y compara datos
historicos, antropologicos, arqueoldgicos, linguisticos y genéticos, sacando las siguientes
conclusiones. Hace unos 18.000 afios hubo periodos intermitentes de aumento de temperatura
durante los cuales la evidencia arqueolédgica (como herramientas de piedra) muestra que se
reocuparon lugares del norte de Francia [OB 117-118], entonces con vegetacion de tipo
tundra esteparia (como en la actual Siberia). Unos 15.000 afios atréds estos grupos
recolonizaron el noroeste de las Islas Britanicas, que habian estado hasta entonces
completamente cubiertas por los hielos (véase la Figura 15). Los restos que dejaron
corresponden a la cultura de Creswell, por el sitio de Creswell Crags. Aunque recién hay
evidencia arqueoldgica de esta reocupacion solo hace 10.000 afios, se presume que el gran
ascenso del nivel del mar debido al deshielo (se estima de hasta 127 m) cubrié completamente
sus huellas [OB 121]. Algo similar sucedio en el centro y norte de Europa donde, a partir del
ADN mitocondrial, se estima que solo el 21% de su poblacion es de origen pre-glacial
mientras que el 51% es pos-glacial, de unos 14.500 afos atras [OB 122]. Esta recolonizacion
temprana requirid tanto ropas abrigadas y comodas (pieles bien ablandadas, recortadas y
cosidas de manera resistente) como armas eficientes y buena organizacion social (para la caza
de grandes animales, como los abundantes mamuts de la época).

El andlisis genético muestra una gran similitud con lo que en la Era Glacial fue el
refugio del Pais Vasco. Segiin Oppenheimer, contrariamente a la creencia generalizada de un
origen "céltico" centro europeo, gran parte de los ingleses, irlandeses, escoceses y galeses
provienen de una ola de pobladores venidos desde el norte de la peninsula ibérica>.
Oppenheimer no aporta datos genéticos nuevos, se basa en la interpretacion de los resultados
encontrados por otros investigadores, en especial Capelli’® [OB 418].

En Blood of the isles™® Brian Sykes’’, profesor de Genética Humana en la Universidad
de Oxford, da convincentes evidencias de que Inglaterra e Irlanda habrian sido pobladas hace
unos 6.000 afios por familias celtas llegadas en canoas desde el norte de la peninsula ibérica.
Estos serian sobrevivientes de la ultima glaciacion europea que reiniciaron el camino inverso
cuando el clima mejor6 hace unos 20.000 afios. Durante mucho tiempo se penso6 que el
poblamiento se habia hecho en sentido inverso o como ramas desgajadas de la misma gran
corriente migratoria, como sugiere el trayecto de la Figura 12. También es posible que hayan
habido varias olas, flujos y reflujos de poblamiento; el tema estd siendo intensivamente
analizado en estos dias.

En el afio 2007 Kevin Campbell hizo una interesante serie de estudios de diversas
variantes del haplotipo R1b en las Islas Britanicas™". Este estudio incluy¢ tanto la evaluacion

>* http://www.prospectmagazine.co.uk/magazine/mythsofbritishancestry/ - .UoaQRqWAdeY.

> Christian Capelli; 4 Y chromosome census of the British Isles; 2003:

http://www.cell.com/current-biology/retrieve/pii/S0960982203003737.

% Bryan Sykes; The Blood of the Isles; edit. Bantam Press; London; 2006. En EEUU y Canada el libro se vende
con el titulo Saxons, Vikings and Celts: The Genetic Roots of Britain and Ireland (Sajones, vikingos y celtas:
las raices genéticas de Bretafia e Irlanda).

http://en.wikipedia.org/wiki/Bryan_Sykes.

Kevin D. Campbell; Geographic patterns of haplogroup RI1b in the British Isles; Journal of Genetic
Genealogy vol. 3, N° 1; 2007; pp. 1-13: http://www .jogg.info/31/campbell.htm.
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de datos de otros investigadores, como el aporte de datos propios. En su primer trabajo
Campbell confirma los resultados encontrados por Sykes con una clasificacion de los 9
marcadores DYS 19, 388, 389-1, 389-2, 390, 391, 393, 393 y 439, en la que mi haplotipo
(véase la tabla Tabla 4 de la pagina 12) corresponde al grupo OAGP4 (la sigla OAGP es la de
Oxford Atlas Genetic Project). Respecto a este grupo afirma Campbell que puede
considerarse la quintaesencia del haplotipo escocés, lo mas cercano a los primitivos
pobladores de Escocia, los pictos. En un trabajo subsiguiente® Campbell discute los
haplotipos a los que corresponde la clasificacion sui generis del libro de Oppenheimer, quien
usa los marcadores DYS 19, 388, 390, 391, 392 y 393 para definir 16 clados R1b sin aclarar
exactamente como. Campbell concluye que se basan en los seis marcadores de Capelli

[C2 64]. Mis valores para esos marcadores (véase la Tabla 4 de la pagina 12) coinciden con el
grupo vasco R1b-9 de Oppenheimer. Tanto Oppenheimer como Campbell creen que los
antepasados de los actuales vascos fueron unos de los principales repobladores de las Islas
Britanicas entre 15.000 y 7.500 afios atrds, aunque no los unicos.

g8 &

Figura 20. Piedra Serpiente de los Figura 21. Distribucién del haplogrupo H mtdDNA
pictos en Aberlemno.” como porcentaje de la muestra de poblacion que lo tiene.

Esta conclusion es compartida por un grupo de 21 investigadores de universidades
europeas que analiz las variantes del haplotipo mitocondrial H y su frecuencia en una
muestra de 7.534 actuales pobladores de Europa Occidental®' (véase la Figura 21). Su
conclusion es que el refugio franco-cantdbrico fue realmente el lugar de origen de los
cazadores-recolectores que repoblaron la mayor parte del norte y centro de Europa hace
unos 15.000 arios.

Segun un estudio finalizado en el afio 2007%, pertenecen al clado R1b el 89% de los
vascos espainoles, 86% de los vascos franceses, 79% de los catalanes, 70% de los holandeses,
65% de los andaluces, 62% de los italianos, 52% de los franceses y 50% de los alemanes,
teniendo el resto porcentajes inferiores al 50%. Otros estudios, que no se listaran aqui, dan

%% Kevin D. Campbell; Geographic patterns of R1b in the British Isles - Deconstructing Oppenheimer; Journal
of Genetic Genealogy, vol. 3, N° 2; 2007; pp.63-61: http://www.jogg.info/32/campbell.htm.

59 http://en.wikipedia.org/wiki/File:Serpent_stone.JPG.

61 Alessandro Achilli y otros; The molecular dissection of mtDNA haplogroup H confirms that the franco-
cantabrian glacial refuge was a major source for the european gene pool; American Journal of Human
Genetics, vol. 75; 2004; pp. 910-918: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC1182122/.

62 Kalevi Wiik; Where did european men come from?; Journal of Genetic Genealogy, vol. 4, N° ; pp. 35-85,
2008: http://www .jogg.info/41/Wiik.pdf.
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cifras similares. Un estudio del afio 2011% es particularmente interesante porque analiza la
historia genética agnaticia del Pais Vasco, el que se caracteriza por haber sido un reducto
bastante cerrado durante la mayor parte de su historia. Los resultados son consistentes con la
pertenencia al haplogrupo R1b de los primeros repobladores pos-glaciales de Europa
Occidental.

Clado R1b1a2

Family Tree DNA (FTDNA) es una de las mayores organizaciones comerciales que
hace estudios de Genealogia Genética, uno de cuyos integrantes es el director del
Genographic Project (GP), Spencer Wells. Quien se hace un estudio de ADN a través del GP
puede, sin cargo, incorporar sus datos personales a FTDNA y detectar a personas que tienen
un perfil genético similar. Hace también analisis mas detallados a pedido, por supuesto con
cargo, tanto de ADN Y como mitocondrial.

En julio de 2013 hice un nuevo estudio de mi ADN Y aumentando el nimero de
marcadores DYS (véase pagina 7) a 25. Segun el analisis de FTDNA®, pertenezco con
altisima probabilidad al haplogrupo R1bla2* o R-M269, correspondiente a mas del 50% de
los actuales varones ibéricos. Esta caracterizado por la mutacién M269 que la mayoria de los
autores [LP 45] remontan al final del Paleolitico, hace unos 10.000 afos. Puede haber
confusiones con la designacion ya que el clado que en noviembre de 2013 se designa como
R1bla2 tuvo diferentes nombres en el pasado [WR]: R1b3 de 2003 a 2005; R1blc de 2005 a
2008; R1b1b2 de 2008 to 2011.

Un estudio, publicado en 2008, de 169 varones de cinco pequeiias poblaciones de la
region de los Pirineos —Alto Urgel (pcia. de Lérida, 34 personas), Cerdaiia (pcia. de Gerona,
37), Cinco Villas (pcia. de Navarra, 42), Jacetania (pcia. de Huesca, 31) y Valle de Aran
(pcia. de Lérida, 25)— muestra una alta proporcion del haplogrupo R1bla2 y baja proporcion
de otros. Segun los autores, los resultados son evidencia de una antigua poblacion pre-
neolitica [LP], coincidente con las conjeturas de Sykes, Oppenheimer y Campbell.

Un estudio del afio 2010 hecho por un grupo de 16 investigadores de universidades del
Reino Unido, Francia e Italia®, rastrea la distribucion y los origenes del haplogrupo R1bla2.
Los porcentajes de haplotipo R1bla2 que encuentran actualmente en diferentes regiones
europeas son, ordenados de modo decreciente, los siguientes [WR]: Gales, 92%; Pais Vasco,
87%; Irlanda, 85%; Catalufa, 85%; Ille-et-Villaine (Francia), 82%; Haute-Garone (Francia),
79%; Cornwall (Inglaterra), 78%; Loir-Atlantique(Francia), 77%; Finistére (Francia), 76%;
vascos franceses, 75%; Andalucia Oriental, 72%; Castilla La Mancha, 72%; Vendée
(Francia), 68%; Baie de Somme (Francia), 63%; Leicestershire (Inglaterra), 62%; Las
Dolomitas (Italia), 61%; Galicia, 58%; Andalucia Occidental, 55%. En el resto de los lugares
estudiados, casi 50 que abarcan todo el mundo, la frecuencia de este haplotipo va desde
menos del 50% hasta el 0% en Croacia, Yemen, Tibet, Nepal y Japon.

El estudio hace también una tentativa de datacion de la fecha de surgimiento del
haplotipo R1b, basado en un método que no viene al caso describir aqui. Concluyen que un
origen paleolitico es imposible y que surgié en un grupo humano del neolitico, en la meseta
de Anatolia, y que llegaron a Europa hace unos 7.000 - 8.000 afios, probablemente llevando

% http://bhusers.upf.edu/dcomas/the-population-history-of-basques-ancient-continuity-and-structure/
% https://www.familytreedna.com/.
65 Balaresque P, Bowden GR, Adams SM, Leung H-Y, King TE & otros; 4 Predominantly Neolithic Origin for

European Paternal Lineages; revista PLOS Biology, vol. 8, N° 1; 2010:
http://www.plosbiology.org/article/info%3Adoi%2F10.1371%2Fjournal.pbio.1000285.
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alli la recien inventada agricultura. Otro estudio, usando un método diferente de datacion,
concluye en cambio que el haplogrupo R1b surgi6 hace unos 36.000 afios en Iberia y hace
19.000 en Anatolia®. El tema, segun se ve, suscitara todavia arduas discusiones, pero la
mayoria de los datos apoya las tesis de Sykes, Oppenheimer y Campbell.

Como ilustracion de aparentes contradicciones de los métodos estadisticos (que en
realidad no lo son) doy a continuacion las 40 coincidencias que encontré en la base de
FTDNA de personas que tienen exactamente los mismos 12 marcadores DYS que yo. El
resultado se ilustra con el diagrama de torta de la Figura 22. Se ve que hay una mayoria de
escoceses (43%), seguida de irlandeses (18%) y otros britanicos (18%), siendo los ibéricos
(8%) superados por los alemanes (13%).

Coincidencias de 12 marcadores

2,5%

7,5%
Escocia

12,5% & Isla de Irlanda

42,5%
Reino Unido, resto

Alemania

17,5%
Peninsula Ibérica

Barbados

Figura 22. Coincidencias de 12 marcadores encontradas hasta octubre de 2013

Los porcentajes no guardan relacion con los datos previamente presentados. Hay, a mi
juicio, dos razones principales para ésto. La primera es que la muestra es muy chica, por lo
que es muy probable un apartamiento grande de los valores promedio que se obtendrian con
una muestra mucho mayor (Ley de los Grandes Numeros, véase la pagina 8). El lector lo
puede verificar por si mismo haciendo cuarenta tiradas de una moneda y verificando cuantas
veces sale cara y cuantas ceca, comparados con los valores promedio de 50% para un niimero
muy grande de tiradas. La otra razén es que son todavia pocas las personas que se hacen
determinaciones de haplotipo, no tanto porque sean caros (no lo son para europeos o
estadounidenses) sino porque son dificiles de entender, como creo que este trabajo ilustra
bien. La situacion serda muy diferente en el futuro, pero por ahora s6lo unos comparativamente
pocos pioneros los hacen.

6 L. Morelli & D.Contu & F. Santoni y otros; A comparison of Y-chromosome variation in Sardinia and
Anatolia is more consistent with cultural rather than demic diffusion of agriculture; revista
PLoSONES5(4):e10419: 2010: http://www.plosone.org/article/info:doi/10.1371/journal.pone.0010419.
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GLOSARIO

ADN: Acido desoxirribonucleico, portador de la informacion genética.
ADN Y: ADN del cromosoma sexual masculino Y.
alelo: Cada una de las variaciones o mutaciones o polimorfismos de un gen.

Alu: Mutacion consistente en inserciones de un grupo grande de nucleotidos, unos 300, que se
autoreplican e insertan en zonas diversas del genoma.

arbol filogenético: Arbol de descendientes donde cada ramificacion corresponde a una
mutacion diferente. El término fue originalmente introducido para identificar las
relaciones evolutivas de organismos vivientes.

autosoma: Cualquiera de los 22 pares de cromosomas no ligados al sexo, es decir, todos los
cromosomas excepto los sexuales X e Y.

base: Componente crucial del DNA responsable de la union complementaria entre sus dos
cadenas. Las bases contenidas en el DNA son s6lo cuatro aminoécidos: adenina (A),
citosina (C), guanina (G) y timina (T), donde entre paréntesis se da el simbolo que
convencionalmente la representa.

clado: Conjuntos de individuos filogenéticamente emparentados, es decir, con un antepasado
comun. Corresponde a un linaje genealdgico originado por un genearca (el antepasado
comun).

clan: Para algunos autores es un grupo de personas que comparten un conjunto de marcadores
de DNA. El término es ambiguo y se confunde con el usado por los antrop6logos para
designar un grupo tribal con relaciones mutuas que no son exclusivamente las de
parentesco. No se usard aqui este término, sino el mas preciso de clado.

cromosoma: Una de las 46 porciones de ADN que contiene cada célula del cuerpo, con la
unica excepcion de los 6vulos y espermatozoides que tienen 23.

DYS: Abreviatura del término inglés DNA Y-chromosome Segment (segmento de ADN del
cromosoma Y). Designa a segmentos de ADN con ubicacion bien delimitada que sirven
de marcadores genéticos

gene: Unidad de ADN que cumple una funcion biologica, usualmente la regulacion de la
sintesis de una proteina.

genoma: Conjunto completo de genes, material genético o ADN de un organismo.

haplogrupo: Conjunto de personas portadoras de un conjunto de mutaciones genéticas bien
identificadas. No corresponde a un linaje genealdgico porque excluye a los
descendientes que tienen mutaciones que definen otros haplogrupos o subclados
diferenciados.

haplotipo: Clasificacion de una persona basada en la presencia y ausencia de todos los
marcadores genéticos (mutaciones).

Ley de los Grandes Numeros: Principio que establece que las leyes estadisticas se cumplen
bien so6lo cuando la cantidad de casos analizados es suficientemente grande.
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marcador genético: Variacion bien identificada, transmisible y relativamente estable del
ADN que permite identificar a un portador y su descendencia.

microsatélites: Véase STR. Son los marcadores usualmente usados en Medicina Forense.

MRCA: Siglas en inglés de Most Recent Common Ancestor, el antepasado comtin mas
reciente de un haplogrupo o clado.

MRCA-Y: El antepasado comun mas reciente via el cromosoma Y, es decir, por linea
agnaticia. También llamado Y-Adam o Y-MCRA.

nucledtido: Unidad estructural del DNA correspondiente a una sola base.

Principio de Parsimonia: Ley estadistica que establece que el evento mas probable es el mas
simple, el que requiere la menor conjuncién de eventos elementales.

SNP: Siglas en inglés de Single-Nucleotide Polymorphism (polimorfismo de un solo
nucledtido). Mutacion consistente en la variacion de un sélo nucleétido en un segmento
dado de DNA. Por ejemplo, la existente entre los alelos AAGCCTA y AAGCTTA.

STR: Siglas en inglés de Short Term Repeat, en castellano Repeticiones de Corto Alcance,
tambien denominados microsatélites.

Y Adam: El antepasado comtin mas reciente via el cromosoma Y, es decir, por linea
agnaticia. También llamado MRCA-Y o Y- MCRA.

Y- MCRA: El antepasado comun mas reciente via el cromosoma Y, es decir, por linea
agnaticia. También llamado MRCA-Y o Y-Adam.

En http://www.familytreedna.com/fag/answers.aspx?id=21 - 668 puede consultarse un
glosario, en inglés, de mas de 148 términos.
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FUENTES SELECTAS

En el texto las fuentes se identifican con las letras dadas a continuacion, seguidas del
nimero o rango de paginas. Asi, [OB 133] corresponde a la pagina 133 del libro de
Oppenheimer, The origin of the British...

e A: Athey, T. Whit; Haplogroup prediction from Y-STR values using an allele-frequency

approach, Journal of Genetic Genealogy N° 1, pp. 1-7, 2005. El célculo en linea de
haplotipos puede hacerse en http://www.hprg.com/hapest5/.

BF: Bradshaw Foundation. Travesia humana basada en los libros de Stephen Oppenheimer
The real Eve: modern man's journey out of Africa’y Out of Eden: the peopling of the world:
http://www.bradshawfoundation.com/journey/.

CS: Cavalli-Sforza, Luigi Luca; Genes, pueblos y lenguas; edit. Critica; Barcelona
(Espafia); 2010.

GP: Genographic Project; National Geographic Society - IBM — The Waitt Family
Foundation. El estado actual del proyecto puede consultarse en
https://genographic.nationalgeographic.com/about/.

ISOGG: International Society of Genetic Genealogy. El arbol de haplogrupos puede
consultarse en http://www.isogg.org/tree/ISOGG _YDNATreeTrunk.html. La notacion
usada para las mutaciones, en http://www.isogg.org/tree/index.html. La sociedad tenia una
revista (JOGG) y un boletin ISOGG Newsletters que parece haber dejado de publicarse a
comienzos del ano 2012: http://isogg.org/newsletter/info.htm.

JOGG: Journal of Genetic Genealogy revista de la ISOGG. Textos de libre descarga en
http://www.jogg.info. La revista parece haber dejado de publicarse a en el segundo
semestre del afio 2011.

LP: A. M. Lopez-Parra y otros; In search of the Pre and Post-Neolithic Genetic Substrates
in Iberia: Evidence from Y-Chromosome in Pyrenean Populations; Annals of Human
Genetics, vol. 73, N° 1; pp. 42-53; 2008:
http://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/j.1469-1809.2008.00478 .x/full.

OB: Oppenheimer, Stephen; The origin of the british. A genetic detective story: the
surprising roots of the English, Irish, Scottish and Welsh (El origen de los britanicos. Una
novela policial genética: el sorprendente origen de los ingleses, irlandeses, escoceses y
galeses); Carroll & Graff; New York (EE. UU.); 2006; ISBN 10:0-7867-18910-0.

OE: Oppenheimer, Stephen; Out of Eden: The Peopling of the World, edit. Constable &
Robinson; Gran Bretafia; 2001. Los datos citados en este trabajo fueron tomados de
http://www.bradshawfoundation.com/journey/.

W: Wells, Spencer; Deep ancestry: Inside the Genographic Project; National Geographic;
Washington (EEUU); 2007.

WR: Haplogroup R1b (Y-DNA) en Wikipedia en ingles:
https://en.wikipedia.org/wiki/Haplogroup R1b (Y-DNA) - R1bla2 .28R-M269.29.



