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Genetic origin of Ecuadorians: Europeans, Amerindians and Afros

Sr. Editor:

Conocer el origen genético de los ecuatoria-
nos es de gran importancia para compren-
der la diversidad étnica y cultural de este
pais. A través del analisis de marcadores
genéticos, desde los basicos como el ca-
riotipo y sus polimorfismos, hasta estudios
de STRs (Short Tandem Repeats), ADN mi-
tocondrial, ADN del cromosoma Y, asi como
de estudios de secuencias de insercion
delecion (INDELS), se puede determinar la
proporcion de cruce genético de los dife-
rentes grupos étnicos que han contribuido
a la formacion de la poblacion actual del
Ecuador™,

Existen tres principales grupos étnicos en
Ecuador: europeos (blancos), indigenas
(amerindios) y afroecuatorianos. Intere-
sa entonces conocer las proporciones de
mestizaje en la poblacion y la influencia de
las diferentes poblaciones ancestrales en
cada grupo étnico. Este andlisis permitira
obtener un panorama mas completo de la
diversidad genética de los ecuatorianos y
su relacion con su historia, cultura y bases
biolbgico-genéticas de la biopatologia™.

El origen de una poblacion se estudia a tra-
vés de datos historicos, geograficos, antro-
pologicos, linguisticos, bioldgicos, grupos

sanguineos, bioguimicos, cromosomicos,
genéticos e incluso gendémicos. Se parte
de que el poblamiento del planeta se ini-
cié en Africa central hace unos 200 a 150
mil anos, desde donde migraron los prime-
ros humanos hacia lo que es ahora Europa
y Asia, asi como a Oceania hace unos 30
mil afos, hasta llegar al estrecho de Bering
hace unos 35 a 40 mil afios y cruzar a Ame-
rica, donde existen evidencias de su pobla-
miento hace 12 a 20 mil afos en el norte y
una expansion progresiva hacia el sur con
restos de hace 9 a 11 mil afos. También se
tiene evidencia de flujo poblacional por el
océano Pacifico hacia América del Sur hace
unos 1.500 afios™.

Es muy dificil en la actualidad, y con el alto
nivel de cruzamiento genético, hablar de
poblaciones puras. Los datos genéticos
apuntan a favor de una sola especie muy
mezclada: la humana; con acumulacion
de caracteristicas y rasgos genéticos mas
0 menos abundantes en unas poblaciones
mas 0 menos que en otras. Aunqgue el ter-
mino de raza esta muy desprestigiado po-
liticamente, en genética preferimos hablar
de grupos poblacionales con caracteristi-
ca propias 0 muy concentradas, por lo que
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mas acertado seria hablar de etnias. Todas
las etnias pertenecen a una misma raza: la
humana.

Mestizaje en Ecuador

El mestizaje en Ecuador es un fendmeno
historico y cultural que ha dado lugar a
una poblacion mayoritariamente mestiza en
el pais. Segun la encuesta de auto identi-
ficacion étnica de los ecuatorianos, nos
identificamos como mestizos en el 72%,

afrodescendientes 7,2%, indigenas 7,1%,
montubios (amerindios) 7,4%, blancos 6,1%
y otras etnias 0,43%".

Estos porcentajes reflejan la mezcla de las
diferentes etnias presentes en el pais y evi-
dencian el legado genético de los diferen-
tes grupos que han contribuido a la con-
formacion de la poblacion ecuatoriana. El
mestizaje en Ecuador ha tenido un impacto
significativo en la cultura, la identidad y la
historia del pais.

Figura 1. Composicion genética a través de marcadores de ADN no esenciales (STRs,
ADN crom Y, ADN mitocondrial, IDELS), de la poblacién ecuatoriana, por regiones y por
grupos étnicos comunes (trihibridismo) (Paz-y-Mifio, C. 2024)
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Origen genético de la poblacién cauca-
soide ecuatoriana

El origen genético de los blancos, mejor de-
nominados como causasoides, en Ecuador
es esencialmente europeo. A lo largo de
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la historia, la poblacion blanca del pais ha
recibido una importante amalgama de lina-
jes europeos, principalmente provenientes
de Espanfa, ltalia y Alemania. Los estudios
genéticos han demostrado que el compo-
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nente europeo en los blancos ecuatorianos
representa alrededor del 30 al 60% de su
ascendencia genética total, lo que refleja
la marcada influencia de los colonizadores
europeos en la conformacion del perfil ge-
nético de esta poblacion'™.

Los estudios de ADN pueden identificar
hasta 20 generaciones anteriores, esto es
unos 600 afios de historia genética de nues-
tra poblacion de origen europeo.

Origen genético de los amerindios ecua-
torianos

Esta contribucion ancestral indigena, se
remonta a la época precolombina, cuando
diferentes culturas indigenas habitaban el
territorio ecuatoriano, y ha perdurado a lo
largo del tiempo a pesar de la influencia de
otros grupos étnicos™.

Se ha demostrado que los indigenas ecua-
torianos poseen una diversidad genética
unica y preservada a lo largo del tiempo,
lo que refleja su historia y su resistencia a
través de los anos. La contribucion ances-
tral indigena en la poblacion ecuatoriana es
fundamental para comprender las caracte-
risticas genéticas y culturales de este gru-
po. Los pueblos indigenas del Ecuador tie-
nen 90% rasgos genéticos amerindios, 7%
europeo y 3% afro. La contribucién ances-
tral indigena en la poblaciéon ecuatoriana ha
dejado un legado genético significativo en
la diversidad genética del pais®”.

Origen genético de los afroecuatorianos

Los afroecuatorianos tienen un legado ge-
nético proveniente principalmente de las
poblaciones africanas (negroide) que fue-
ron llevadas al Ecuador durante la época
de la esclavitud. Los estudios demuestran
que existe una diversidad genética impor-
tante en esta poblacion, con una mezcla de
ancestros africanos y europeos en diferen-
tes proporciones. Estas mezclas genéticas
son el resultado del mestizaje que ocurrio
a lo largo de la historia y han contribuido
a definir la identidad afroecuatoriana. Mien-
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tras que la poblaciéon afrodescendiente tie-
ne 75% de afro, 20% amerindio y 5% euro-
peo’™,

Encontramos que la poblacién ecuatoria-
na mestiza, muestra mas ADN mitocondrial
caracteristico amerindio (B, A, C, D segun
su frecuencia), reflejando el origen matrili-
neal producto del cruce de varones euro-
peos con mujeres amerindias. En la region
andina, portamos mas genes europeos del
cromosoma Y de origen patrilineal (Q y su
variante M3). La variante Q-M346 del cro-
mosoma Y es caracteristica de ascendien-
tes incas. El estudio de Qapac Nan (camino
del Inca) determind esta especial variante
genética, asociada a esta ruta de comercio
y comunicacion™.

Probablemente de origen mas nuevo, en
Ecuador encontramos que la variante C3
del cromosoma Y, estéa presente en la pobla-
cion andina y amazonica, exclusivamente
en nuestro territorio y no en los paises veci-
nos (Colombia o Peru). Esta variante provie-
ne de la parte sur de Oceania, apuntando
a flujos poblacionales desde esta region®>”.

Riesgo de enfermedad y ancestria

Los grupos étnicos comparten ciertos pa-
trones genéticos a lo largo de los tiempos
basados en la ascendencia y el aislamien-
to reproductivo. Esto puede conducir a una
mayor prevalencia de determinadas varian-
tes genéticas dentro de ciertos grupos étni-
cos. Algunas enfermedades son mas comu-
nes en determinados grupos étnicos debido
a factores genéticos, asi, la anemia falcifor-
me en afroamericanos, fibrosis quistica en
caucasicos y enfermedad de Tay-Sachs en
descendientes judios o lo sefardies y otras
enfermedades como la intolerancia a la lac-
tosa. En Ecuador hemos visto que mientras
mas ascendencia europea tiene un grupo
poblacional, es mas tolerante a la lactosa la
enfermedad celiaca, la hipertension arterial,
la diabetes tipo 2, la enfermedad renal poli-
quistica autosémica dominante (ADPKD), la
talasemia, el cancer de proéstata, la enfer-
medad de Alzheimer, el lupus eritematoso
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sistémico, la enfermedad de Parkinson, la
enfermedad cardiovascular, entre otras. Es-
tos patrones se deben a mutaciones gené-
ticas especificas, no a superioridad o infe-
rioridad étnica®°.

Las diferencias genéticas entre grupos ét-
nicos son minimas en comparacion con la
variacion dentro de cada grupo. El origen
étnico no es el Unico factor que determina
el riesgo de enfermedad, es uno de muchos
factores junto con el estilo de vida, el medio
ambiente y otros aspectos determinantes
de la salud. Es importante evitar prejuicios
o discriminacion contra personas 0 grupos
étnicos basados en estos patrones de salud
o de ancestria genética’.

Algunas variaciones genéticas pueden
afectar la forma en que las personas meta-
bolizan y responden a ciertos medicamen-
tos sean rapidos, moderados o lentos meta-
bolizadores. Esto puede conducir a ajustes
de dosis y a una seleccion de farmacos
mas apropiada para pacientes de diferen-
tes origenes étnicos, en lo que se conoce
como medicina de precision.

Es importante resaltar que el uso de in-
formacion genética y étnica en medicina
plantea desafios éticos, incluido el riesgo
de sesgos, discriminacion y mala interpre-
tacion de los resultados. Los profesionales
meédicos y biomédicos deben abordar estas
cuestiones con sensibilidad, ética y un en-
foque centrado en el paciente y el beneficio
0 no de la informacion genética de origen o
ancestria.

Hay que considerar, finalmente, que los pa-
trones genéticos y étnicos pueden ser in-
formacion util, pero no deben utilizarse de
manera simplista o determinista. Existen di-
ferencias significativas dentro de los grupos
étnicos, y los factores sociales, ambientales
y de estilo de vida también desempenan
papeles importantes en la salud y la enfer-
medad’.

Es importante sefalar que los datos gené-
ticos poblacionales son limitados para el
Ecuador y América Latina, lo que determi-
na que incluso las valoraciones de origen
poblacional y ancestria podrian ser reeva-
luadas cuando se incluyan datos poblacio-
nales mas amplios, de ahi la necesidad ur-
gente de estudiar la poblacion del Ecuador,
para entender sus origenes y su biopatolo-
gia con herramientas genéticas y genomi-
cas'.
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