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La carta al editor sobre la composición ge-
nética de la población ecuatoriana ofrece 
importantes aportes al conocimiento de la 
diversidad genética del país1. El estudio uti-
liza 46 marcadores AIM-InDels, proporcio-
nando una estimación valiosa del mestiza-
je en tres regiones clave: Amazonía, Costa 
y Sierra. Este enfoque permite visualizar 
cómo la ascendencia nativa americana, eu-
ropea y africana varía según las diferentes 
zonas, lo que refleja parte de la compleja 
historia de Ecuador. Sin embargo, me gus-
taría señalar algunas limitaciones y áreas 
donde una mayor investigación podría en-
riquecer estos hallazgos.

En primer lugar, es importante destacar que 
el tamaño de la muestra utilizado en el estu-
dio es limitado y los datos provienen de un 
único centro de recolección. Esto plantea 
desafíos significativos para generalizar los 
resultados a toda la población ecuatoriana. 
La diversidad genética dentro de Ecuador 
es vasta, y este estudio, al no incluir todas 
las regiones del país, puede no representar 
adecuadamente dicha variabilidad. Ade-
más, es crucial considerar que Ecuador 
presenta una gran diversidad ecológica y 
cultural que afecta las dinámicas de mezcla 
genética entre las poblaciones2-4.
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El estudio se basa en la autoidentificación 
étnica, un método que, aunque relevante 
para captar la dimensión cultural, puede 
ser problemático desde el punto de vista 
genético. La autoidentificación como mesti-
zos puede no coincidir con la ascendencia 
genética real de las personas5. La autoi-
dentificación se basa en factores cultura-
les, sociales o de apariencia física, que no 
siempre reflejan la genética ancestral. Por 
ejemplo, los mestizos pueden tener diferen-
tes proporciones de ascendencia africana, 
indígena o europea, lo que hace que las es-
timaciones basadas únicamente en la autoi-
dentificación sean imprecisas. La literatura 
científica reciente ha mostrado que el uso 
de la autoidentificación puede introducir 
sesgos que afectan la interpretación de los 
resultados en estudios de ancestría5.

Además, el contexto histórico de migración 
interna en Ecuador ha dado lugar a una po-
blación que, aunque en su mayoría se autoi-
dentifica como mestiza, es genéticamente 
diversa. Los movimientos migratorios, tanto 
dentro del país como desde otras regiones 
de América Latina y el mundo, han propi-
ciado la mezcla continua de poblaciones 
indígenas, afrodescendientes y europeas, 
impidiendo la creación de una homogenei-
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dad genética por región. Según el censo de 
2022, el 77,5% de la población ecuatoria-
na se identifica como mestiza, pero dentro 
de esta categoría existe una gran diversi-
dad genética que debe ser reconocida6. 
La población indígena ecuatoriana, que 
representa el 7,7% según el mismo cen-
so, no es homogénea, ya que incluye una 
amplia gama de nacionalidades, como los 
Tsáchila, Chachi, Kichwas, Shuar, Waorani, 
Achuar, Cofán, Secoya y Siona, entre otros7.

Cada uno de estos grupos tiene caracterís-
ticas genéticas, históricas y culturales úni-
cas, lo que resalta la importancia de evitar 
generalizaciones al hablar de "poblacio-
nes indígenas" como un bloque monolítico. 
Estas diferencias intraétnicas deben ser 
cuidadosamente consideradas al diseñar 
estudios genéticos, ya que abordar a las 
poblaciones indígenas bajo una única cate-
goría no es útil para el desarrollo de estra-
tegias de salud pública o investigación. La 
diversidad genética dentro de las poblacio-
nes indígenas también refleja las diversas 
rutas de migración prehistóricas que lleva-
ron a sus ancestros a América, en múltiples 
olas migratorias desde Asia. Se estima que 
los primeros humanos llegaron a América 
del Norte hace entre 16.000 y 14.500 años, 
probablemente utilizando rutas costeras, 
mientras que un corredor terrestre se abrió 
posteriormente entre las capas de hielo, 
permitiendo nuevas migraciones8.

Otro punto importante que debe conside-
rarse es la complejidad de la población 
afrodescendiente en Ecuador. El artículo 
menciona el legado genético africano en la 
población afroecuatoriana, pero es esen-
cial tener en cuenta que esta no proviene 
de una sola región de África. La historia del 
comercio transatlántico de esclavos trajo 
personas de diversas regiones de África 
Occidental y Central, lo que generó una rica 
diversidad genética en las poblaciones afro-
descendientes de América Latina, incluyen-
do Ecuador. De acuerdo con estudios sobre 
la composición genética afrodescendiente 
en América Latina, las principales contri-

buciones genéticas africanas provienen de 
regiones como Nigeria, Senegambia, África 
Occidental Costera y la región Congoleña9.

En Ecuador, esta complejidad genética se 
ve reflejada tanto en la Costa, donde se 
concentran la mayoría de las poblaciones 
afrodescendientes en provincias como Es-
meraldas y Guayas, como en la Sierra, en 
regiones como Pichincha e Imbabura5. 
Además, la mayor contribución genética 
africana proviene de mujeres, lo que sugie-
re que el mestizaje forzado y las altas tasas 
de mortalidad de los hombres esclavizados 
durante la colonización afectaron la estruc-
tura genética actual. Esto indica que los es-
tudios basados únicamente en el cromoso-
ma Y podrían no representar la totalidad de 
la herencia africana en Ecuador, ya que las 
líneas de ascendencia femenina a través 
del ADN mitocondrial aportan una visión 
más completa de esta población9.

Finalmente, es necesario reconocer que la 
ascendencia genética es un factor crucial 
para el tamizaje genético, especialmente 
en relación con la prevalencia de enferme-
dades hereditarias9. En Ecuador, la distribu-
ción espacial de los trastornos congénitos 
diagnosticados a través del programa de 
tamizaje neonatal muestra variaciones sig-
nificativas entre provincias, con una mayor 
incidencia de enfermedades como el hipo-
tiroidismo congénito, fenilcetonuria, galac-
tosemia e hiperplasia suprarrenal congé-
nita en las provincias orientales y del sur 
del país. Estas diferencias podrían estar 
relacionadas con los factores genéticos y 
culturales de las diversas poblaciones que 
habitan estas regiones4,11.

Por lo tanto, es esencial ajustar los progra-
mas de salud pública para que reflejen la 
diversidad genética del país y utilicen he-
rramientas modernas, como la secuencia-
ción de nueva generación, que permiten 
identificar mutaciones específicas en cada 
población, superando las limitaciones de 
los métodos tradicionales. La inclusión de 
la etnia en los programas de tamizaje sigue 
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siendo esencial para detectar mutaciones 
genéticas específicas en poblaciones con 
mayores riesgos, lo que permitirá a los pro-
fesionales de la salud ofrecer una atención 
más personalizada y eficiente en un contex-
to de alta diversidad genética.

En conclusión, aunque el artículo proporcio-
na una valiosa contribución al entendimien-
to de la diversidad genética ecuatoriana, 
es necesario adoptar un enfoque más de-
tallado y específico que considere las mi-
graciones históricas, la complejidad de la 
autoidentificación y las particularidades de 
cada grupo étnico. Esto permitirá avanzar 
en investigaciones más precisas y mejorar 
las estrategias de salud pública en Ecua-
dor, especialmente en el ámbito de la medi-
cina de precisión.
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