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Resumen 

CARACTERIZACIÓN DEL PERFIL DE ANCESTRÍA EN UNA MUESTRA DE LOS TRES 

PRINCIPALES GRUPOS ETNICOS (AMERINDIOS, CAUCASICO-MESTIZOS Y 

AFRODESCENDIENTES) DE LA POBLACIÓN COLOMBIANA, UTILIZANDO 

MARCADORES INFORMATIVOS DE ANCESTRÍA – INDEL 

 

Colombia es uno de los países más diversos a nivel cultural y étnico, los diferentes procesos 

migratorios históricos y dinámicas sociopolíticas del país han permitido que en la actualidad 

exista una población con diferentes patrones de mezcla derivada de tres grupos étnicos 

principales: europea, nativo americana y africana. La mayoría de los estudios previos se han 

enfocado en caracterizar la población caucásicos mestiza colombiana utilizando diferentes 

tipos de marcadores informativos de ancestralidad (AIM), sin embargo, son pocos los 

estudios que han analizado las poblaciones amerindias y afrocolombianas. En el presente 

estudio, se analizaron un total de 153 individuos amerindios (AMR) de 28 comunidades 

indígenas de Colombia, 164 afrocolombianos (AFC) originarios de diferentes regiones del 

departamento del Chocó y 150 individuos de ancestralidad mixta (MIX) de la región andina 

central. Se utilizo un panel de 46 marcadores de tipo AIM-INDEL amplificados en una PCR 

multiplex única y se analizaron mediante electroforesis capilar con el software GeneMapper 

ID. Las frecuencias alélicas, el análisis del equilibrio de Hardy-Weinberg y el análisis de 

diversidad y distanciamiento genético (Fst) se calcularon utilizando el software Arlequin 

(v.3.5.2.2) y Genepop (v.4.6.) La proporción de ancestralidad se estimó a través del programa 

STRUCTURE (v.2.3.4.21.) 

 

Para la población con mezcla, la proporción del componente europeo fue del 57,8%, un 

36,3% para el nativo americano y 5,9% africano. En la población AMR, la proporción 

promedio nativo americana fue estimada en un 95%; el componente europeo fue de 3,1% y 

africano de 1,5%, observándose algunas diferencias entre las comunidades según 

localización geográfica. En población AFC, la proporción africana fue la principal con 81,1%, 

seguida de la proporción europea 10,5% y un 8,4% para la nativo americana, sin embargo, 

la estimación europea para algunas poblaciones afrodescendientes fue mayor que el 

promedio, entre un 25-30%.  

 

Estos resultados amplían y destacan la diversidad genética que las poblaciones amerindias 

y afrocolombianas pueden tener entre sí, reflejando sus distintos procesos históricos y 

culturales. Nuestros resultados indican que ocurrieron diferentes dinámicas de mezcla dentro 

del departamento del Chocó, lo que sugiere, que no se debería de utilizar una población 

única afrocolombiana como referencia, ya que grandes diferencias en la proporción de 

ancestralidad pueden encontrarse en áreas geográficamente cercanas y culturalmente 

relacionadas. El trabajo presentado aquí contribuye al esfuerzo continuo por documentar la 

variabilidad genética humana en Colombia, al enfocarse en explorar poblaciones poco 

estudiadas en análisis previos de estructura genética colombiana.  

 

Palabras Clave: Ancestría, Colombia, genética de poblaciones, estructura genética 



Abstract 
 

Characterization of Ancestry Profile in a Sample Representing the Three Main 

Population Groups in Colombia (Amerindians, Caucasian-Mestizos, and 

Afrodescendants), employing Ancestry Informative Markers - INDEL. 

 

Colombia is one of the most culturally and ethnically diverse countries, with various historical 

migratory processes and socio-political dynamics have led to a population exhibiting diverse 

patterns of genetic admixture from three main ethnic groups: European, native American 

and African. While previous studies have predominantly focused on characterizing the 

Colombian European admix population using various Ancestry Informative Markers (AIM), 

there have been limited investigations into the Amerindian and Afro-Colombian populations. 

In this study, a total of 153 Amerindian individuals (AMR) from 28 indigenous communities 

in Colombia, 164 Afro-Colombians (AFC) originating from different regions of the Chocó 

department, and 150 Admixture ancestry individuals (MIX) from the central Andean region 

were analyzed. A panel of 46 AIM-INDEL markers was amplified in a single multiplex PCR 

and analyzed on an ABI3500 using GeneMapper ID. Allele frequencies, Hardy-Weinberg 

equilibrium analysis, and genetic diversity and distance analysis (Fst) were calculated using 

Arlequin (v.3.5.2.2) and Genepop (v.4.6.). Ancestry proportions were estimated using 

STRUCTURE (v.2.3.4.21). 

 

In the MIX population, the European proportion was 57.8%, Native American 36.3%, and 

African 5.9%. Among AMR individuals, the average Native American proportion was 

estimated at 95%, the European and African proportions were 3.1% and 1.5%, respectively. 

Nevertheless, some variations were observed among communities based on geographical 

location. Respecting AFC population, the African proportion was predominant at 81.1%, 

followed by European at 10.5%, and Native American at 8.4%. However, some Afro-

descendant populations exhibited significant proportions from European ancestry ranging to 

25-30%. 

 

These results underscore the genetic diversity present among Amerindian and Afro-

Colombian populations, reflecting their distinct historical and cultural processes. Our findings 

indicate diverse mixing dynamics within the Chocó department, suggesting that a single 

reference population of Afrocolombian should not be used due to significant differences in 

ancestry proportions in geographically proximate areas. This study contributes to ongoing 

efforts to document human genetic variability in Colombia by focusing on exploring 

populations understudied in previous structure genetic analyses. 

 

Keywords: Ancestry, Colombia, Population genetics, genetic structure 
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Introducción  

Colombia fue reconocido como país independiente desde 1819, cuando inicialmente 

recibió el nombre de La Gran Colombia, posteriormente, debido a diversos cambios 

Político-administrativo que llevaron a separaciones topográficas, quedo constituida 

la nación colombiana actual. Por tanto, se hace imperativo describir y entender los 

procesos históricos, antropológicos y biológicos que han constituido lo que 

conocemos hoy como La República de Colombia. Las dinámicas políticas y 

etnográficas asociadas a los diferentes procesos de conquista, colonia, y procesos 

migratorios ancestrales y recientes (socio-políticos y laborales) han generado que 

Colombia presente una de las poblaciones más diversas, lo cual es evidente entre 

sus distintas regiones biogeográficas, dado la presencia de diferentes grupos étnicos 

y una notable multiculturalidad interpoblacional. (Rodríguez et al., 2007). 

 

En el ámbito genético y cultural Colombia recibe el aporte de tres principales grupos 

étnicos ancestrales: nativos americanos, europeos y africanos. (Mesa et al., 2000). 

Diversos estudios han estado enfocados en analizar la diversidad genética y 

estructura de algunas poblaciones colombianas utilizando diferentes tipos de 

marcadores informativos de ancestralidad. 

 

Para evaluar la estructura genética y el nivel de mezcla étnica de las poblaciones, 

inicialmente se usaron marcadores como el sistema HLA y los grupos sanguíneos. 

(Sandoval, De la Hoz, & Yunis, 1993; Yunis et al., 1994, 2001). Posteriormente, se 

incorporaron otros marcadores como el ADN mitocondrial, los Haplotipos STR de 

Cromosoma Y, el uso de marcadores STR autosómicos entre otros. (Mesa et al., 

2000; Rojas et al., 2010; Yunis, 2013; Yunis et al., 2005, 2013; Alonso et al., 2012; 

Lamprea, N., 2009; Rojas et al., 2013; Alonso et al., 2018; Moncada J, 2018). Con 

los avances de la tecnología y la identificación de nuevos marcadores, entre ellos, 

los marcadores InDel, se demostró que estos marcadores eran muy útiles para el 

análisis de ancestralidad con lo cual se convirtieron en los marcadores predilectos 

para caracterizar el grado de mezcla de las poblaciones. (Pereira et al., 2009; N. P. 

Santos et al., 2010) 



 

Los marcadores de tipo InDel se utilizan actualmente para los estudios de mezcla 

debido a que son muy frecuentes en el genoma humano y presentan diversas 

ventajas que los hace útiles a la hora de estudiar la variación y mezcla de las 

poblaciones humanas. Dentro de sus ventajas, permiten mejorar aquellas 

características no deseadas de los marcadores de tipo STR y SNV, tales como, bajas 

tasas de mutación y amplicones pequeños respecto a los STRs, y una fácil 

interpretación y requerimiento de menor número de marcadores comparados con los 

SNV. Adicionalmente, la posibilidad de analizar múltiples marcadores 

simultáneamente al utilizar PCR multiplex. (Da Costa Francez, Rodrigues, de 

Velasco, & dos Santos, 2012; Manta et al., 2013; Pereira et al., 2012; C. Santos et 

al., 2015) 

 

En estudios poblacionales previos utilizando marcadores de ancestría en 

poblaciones colombianas, no se han utilizado muestras seleccionadas con base en 

criterios que permitan descartar un componente de mezcla previo entre los 3 grupos 

étnicos ancestrales, en especial de la población Amerindia y Afrodescendiente. En 

este contexto, varios estudios han caracterizado poblaciones caucásico-mestizas en 

el país. (Ibarra, Freire-Aradas, et al., 2014; Noguera et al., 2014; Ossa et al., 2016; 

W. Rojas et al., 2010; Xavier et al., 2015) Sin embargo, no se cuenta con estudios 

de muestras Amerindias y Afrodescendientes con bajo grado de mezcla que 

permitan tener de base, poblaciones de referencia autóctonas que sean 

representativas de Colombia para estudios de mezcla posteriores. La mayoría de 

dichos estudios, han utilizado poblaciones mezcladas para caracterizar el acervo 

amerindio, como es el caso de la utilización de poblaciones Wayuu, Zenú, 

poblaciones del Tolima y otras, incluidas las muestras de amerindios utilizadas en el 

proyecto de 1000 genomas. (Alonso Morales et al., 2018; Ibarra, Freire-Aradas, et 

al., 2014; Mesa et al., 2000; Moncada J, 2018; Ossa et al., 2016; Rondon et al., 2008; 

Salzano et al., 2014; Xavier et al., 2015). Muy pocas como en el caso de Ossa et 

al.,2015 han analizado una población pequeña de etnias conservadas, entre las 

cuales están Desano, Puinave, Cubeo y Tucano.  

 

  



 

Por consiguiente, se busca a través de diferentes metodologías (árbol genealógico, 

ubicación geográfica y análisis previos de marcadores uniparentales y autosómicos) 

determinar individuos con menor grado de mezcla que puedan ser utilizados como 

representación de la población amerindia y afrodescendiente Colombia para servir 

como futuras poblaciones de referencia. 

 

Este estudio, hace parte de un proyecto Macro titulado “Caracterización molecular 

y farmacogenética en una muestra de pacientes con Leucemia Mieloide Aguda y 

su correlación con la estratificación del riesgo y respuesta al tratamiento. Una 

aproximación hacia los patrones moleculares de la Leucemia Mieloide Aguda 

Pediátrica en población colombiana” que tiene como uno de sus objetivos analizar 

si el componente de ancestría de los pacientes con leucemia mieloide aguda (LMA) 

pediátrica se relaciona con variantes farmacogenéticas que ayuden a determinar el 

riesgo y la respuesta al tratamiento de estos pacientes, para lo cual es necesario 

tener  estudios de poblaciones propias con bajo grado de mezcla que puedan 

posteriormente utilizarse como referencias adecuadas. 

 

Por lo tanto, en el presente estudio se tiene como objetivo caracterizar el perfil de 

ancestría y analizar el nivel de subestructura genética de los 3 principales grupos 

étnicos Amerindios, Afrodescendientes y caucásicos mezclados en una muestra de 

población colombiana, en donde a través de una metodología de muestreo, 

encuestas demográficas y socio-culturales e información de ancestralidad previa 

(análisis previos de marcadores uniparentales y autosómicos), se pueda realizar un 

selección de individuos con bajo grado de mezcla previa  en los cuales se pueda 

evaluar si se presentan diferencias en la estimación de la proporción de ancestría, 

comparándolos con las muestras de individuos utilizados como de referencia para 

poblaciones ancestrales en las bases de datos internacionales. 

 

 

 

 



1. Marco Teórico 

1.1 Análisis de la Ancestría Genética en el estudio de la Sub-
Estructura poblacional. 

 

La extensa variabilidad genética que existe entre los individuos es una de las 

principales características de las poblaciones humanas. La gran variabilidad es 

favorecida por las diversas mutaciones que se generan en el genoma humano 

y es forjada a través de la dinámica de diferentes fuerzas de cambio evolutivo 

como la selección, el flujo génico (migración) y la deriva genética. Por tanto, 

cada individuo presentará un genoma especifico con diversas características y 

variantes. (Hartl & Grant, 2007) 

 

El estudio de la variabilidad genética dentro de las poblaciones humanas, no 

solo nos permite conocer la evolución de la especie, sino también nos ayuda a 

dilucidar y correlacionar los aspectos históricos de las poblaciones.(Wallace 

D.C., 1995) Adicionalmente, el conocimiento de la estructura poblacional es 

relevante para estudios de asociaciones genómicas que nos permitan a futuro 

detectar variantes asociadas con enfermedades de alto impacto en la salud 

pública, como el cáncer, entre otras. (Winkler, Nelson, & Smith, 2010) 

 

Para el estudio de la subestructura genética, uno de los métodos más 

comúnmente utilizados es el análisis del estadístico F, planteado por Sewall 

Wright, quien mostro un interés principal en el estudio de la estructura 

demográfica-poblacional y sus efectos en la evolución. Wright se propuso 

estudiar la relación entre la demografía y la estructura genética, donde infirió el 

método del índice de fijación F. (Slatkin, 1994) 

 

Los índices de fijación F, se pueden emplear para determinar grados de 

diferenciación entre y dentro de las poblaciones, estos índices utilizan las 

frecuencias alélicas de cada marcador dentro de una población para estimar 

un grado de similaridad genética entre poblaciones. El estadístico F es uno de 



los parámetros principalmente utilizados en la estadística descriptiva para el 

estudio de la genética de poblaciones, el cual es una medida de la correlación 

entre los genes en una subpoblación con relación a la población general. 

(Slatkin, 1994)  

 

Al ser un estimador, este se ve afectado por el tipo de marcador informativo 

utilizado, de esta manera, su interpretación es dependiente del tipo de 

marcador, ya que no siempre guarda relación directa con el equilibrio de Hardy-

Weinberg (Holsinger & Weir, 2009). En genética de poblaciones, se puede 

utilizar el índice de fijación F para evaluar diferentes niveles de subestructura, 

dentro de estos existen: Población total (t) respecto a una subpoblación (Fst), 

Población total respecto a una región (Frt) y una región (R) respecto a una 

subpoblación (Fsr). Se determina que una población presenta algún nivel de 

subestructura cuando se evidencia una discrepancia de las frecuencias alélicas 

dentro de la población; como resultado, se evidenciará una variación en la 

distribución de frecuencias alélicas, y una posible reducción de la proporción 

de heterocigotos esperados entre las subpoblaciones (Hartl & Grant, 2007). 

 

Evaluar la subestructura poblacional es una característica que se puede 

apreciar fácilmente en grupos poblacionales grandes, a través del uso de 

diferentes marcadores genéticos. Inicialmente, se usaron marcadores como el 

sistema HLA y grupos sanguíneos, aprovechando su patrón de herencia 

mendeliana y su distribución poblacional en sus diversas formas alélicas 

(Sandoval et al., 1993; Yunis et al., 1994, 2001). Las nuevas tecnologías 

trajeron consigo el avance de marcadores moleculares que ofrecen mayores 

ventajas (Tabla 1), que, por sus diferentes características y patrones de 

herencia, podrán utilizarse en función del objetivo del tipo de estudio a llevar a 

cabo. Dentro de estos nuevos marcadores, los más utilizados se pueden dividir 

entre marcadores uniparentales (el ADN mitocondrial y STRs de Cromosoma 

Y) y marcadores Autosómicos (STRs Autosómicos, Análisis de SNVs y Análisis 

de InDel). (Pereira, 2011; Vali, Brandstrom, Johansson, & Ellegren, 2008; 

Zaumsegel, 2013) 

 



 
Tabla 1. Ventajas y Desventajas Según Tipo de Marcador de Ancestralidad. 

 

Tipo de Marcador Ventajas Desventajas 

mt-DNA 
Linaje Específico, Resistencia a la 
degradación, Múltiples copias por 

célula. 

No Información Completa Mapa 
Genético-Poblacional 

Y-STR 
Linaje Específico, Reconstrucción de 

Pedigrees. 

Presentes solo en Hombres, No 
Información Completa Mapa 

Genético-Poblacional, Ligamiento 
entre Marcadores 

STR Autosómico 
Alta Variabilidad, Fácil Detección, 

Deconvolución de las Mezclas  
Inestabilidad Genética, Susceptibles a 

Degradación del ADN 

SNV 
Tamaño de Fragmento Pequeño, 

Estabilidad Genética, Alto Potencial 
para Automatización 

Baja Variabilidad, Mayor Dificultad y 
Consumo de Tiempo para la 

Detección 

InDel 
Tamaño de Fragmento Pequeño, 

Estabilidad Genética, Fácil Detección, 
Alto Potencial para Automatización 

Baja Variabilidad 

   Tomada y Modificada de (Zaumsegel, 2013) 

 

 

En la actualidad, el uso de marcadores uniparentales es utilizado 

frecuentemente para obtener el análisis de la ancestralidad de origen materno 

y paterno, de manera independiente. Una desventaja es que, al solo definir el 

análisis ancestral parental, su estudio representa una pequeña parte del mapa 

genético-poblacional que puede aportar el individuo. (Saloum de Neves Manta 

et al., 2013) 

 

Los marcadores autosómicos, inicialmente fueron considerados dentro del 

estudio de la genética forense, pero su uso se ha expandió a la genética de 

poblaciones, los principalmente empleados son los STR y los SNV. No 

obstante, nuevos tipos de marcadores como los polimorfismos de 

inserción/deleción (InDel) han surgido como potenciales informadores de 

ancestralidad, que permiten combinar de una manera deseable las 

características particulares de los STR y SNV. (Pereira, 2011; Pereira et al., 

2009; Zaumsegel, 2013) 



 

Se resalta la importancia que a pesar de que existe gran variedad de 

marcadores genéticos, su selección va en razón de la información genética que 

deseamos obtener de cada población, por lo tanto, su utilidad e interpretación 

varía en función del cumplimiento del objetivo del estudio que nos planteemos. 

Por ejemplo, los STRs no siempre se comportan como marcadores de 

diferenciación poblacional en el ámbito forense, ya que dependerá de las 

frecuencias alélicas de cada población, donde puede verse afectada la 

distribución de alelos y tomar un comportamiento hacia la normalidad. (Hartl & 

Grant, 2007) 

 

Los marcadores InDel son polimorfismos largos utilizados actualmente dentro 

del campo de la identificación humana y la genética de poblaciones, debido a 

que poseen características que los definen como marcadores genéticos 

atractivos; dentro de sus ventajas están:  Ampliamente extendidos en el 

genoma; presentes tanto en cromosomas autosómicos como sexuales, el 

polimorfismo es resultado de un único reordenamiento (Inserción o Deleción), 

permiten determinar de manera significativa las diferencias en las frecuencias 

alélicas entre diferentes grupos poblacionales separados geográficamente y  

pueden analizarse en amplicones cortos, que favorecen la amplificación en 

muestras degradas.  

 

Por todo lo anterior, los InDel pueden ser utilizados en genética de poblaciones 

como marcadores informativos de ancestralidad (AIMs). Adicionalmente, el 

análisis de InDel puede llegar a ser superior a nivel practico en comparación a 

los demás marcadores autosómicos debido a la combinación de las siguientes 

propiedades: una menor tasa mutacional, una fácil interpretación, la posibilidad 

de analizar de manera simultánea varios marcadores, obtener resultados 

rápidamente y la capacidad de adaptación para la amplificación de muestras 

con ADN en una concentración baja o degradado (Pereira et al., 2009; Santos 

et al., 2010; Da Costa et al., 2012). 

 



Por otro lado, si conocemos el contexto histórico y político-social de cada país, 

podemos inferir el grado de mezcla de su población, motivo por el cual, si 

hablamos de países latinoamericanos donde existieron diferentes procesos 

que favorecieron el intercambio génico, como los períodos de conquista y 

esclavitud, así como procesos de guerras, violencia interna y migraciones 

forzadas, podemos concluir que su población es producto de mezcla entre 

diferentes poblaciones ancestrales. Para la mayoría de estos países sus 

poblaciones son heterogéneas, con diferentes proporciones de ancestralidad 

de origen europeo, africano y nativo americano; y para algunos una cuarta 

población ancestral del este de Asia como en Brasil, donde hubo un proceso 

de migración japonesa a principios del siglo XX. (Andrade et al., 2018) 

 

En el estudio de LaRue et al,2014 se observa cómo al aplicar los criterios de 

Equilibrio de Hardy Weinberg, distribución de frecuencias alélicas, 

subestructura poblacional y estudio de desequilibrio de ligamiento permite 

identificar de una manera robusta qué los polimorfismos InDel son los más 

precisos para ser incorporados dentro de un set de panel AIM-InDel. Estas 

apreciaciones las podemos Identificar en el panel de 46 AIM-InDel configurado 

por Pereira et al, 2012 en donde se determinó que los patrones de variabilidad 

de los InDel utilizados para las poblaciones Europea, Africana, Nativo 

americana y del Este asiático presentaban diferencias en la distribución de 

frecuencias alélicas y distanciamiento genético que permitían diferenciar entre 

al menos dos de los grupos poblacionales comparados, con valores del 

diferencial de frecuencia (δ) ≥ 0.3 o ≥0.4. Adicionalmente, en los marcadores 

InDel no se evidenciaron desviaciones del equilibrio de Hardy Weinberg, ni 

presentaban asociaciones de ligamiento entre ellos.  

 

El uso de AIM-InDel ha demostrado que pueden identificar una distribución 

donde alelos específicos están fijados en una población ancestral determinada 

en comparación a las demás, o su frecuencia es extremadamente rara, 

mientras en otra población es frecuente. De esta manera, la divergencia de las 

frecuencias alélicas en los InDel para cada población nos permite inferir el 

probable origen ancestral de un individuo o estimar la proporción de los 



componentes de ancestralidad en individuos o poblaciones mezcladas. (LaRue 

et al., 2014; Manta et al., 2013; Pereira et al., 2012; N. P. Santos et al., 2010)  

1.2 Estudio del poblamiento americano y Colombia 

 

El poblamiento del continente americano es todavía tema de estudio e 

investigación, existen diversas teorías que aún no logran colocarse de acuerdo 

a los diferentes arqueólogos y antropólogos del mundo. La ocupación 

americana por parte de los pueblos originarios del norte del continente fue 

promovida por la finalización de la última era de glaciación, que permitió que se 

formara la masa terrestre llamada Beringia, la cual unió la región noreste de 

Asia con el noroeste de Norteamérica. Las múltiples teorías del poblamiento 

sugieren que el hombre americano provino por 3 posibles rutas: desde el 

noreste asiático/Siberia, desde la zona más oriental de Alaska o por el océano 

pacifico. (Pedersen et al., 2016; Potter, 2018).  

 

El análisis más reciente y exhaustivo del ADN mitocondrial indica que los 

ancestros nativo americanos divergieron de las poblaciones de Siberia entre 

25.000 a 18.000 años Ap (Llamas, 2016). Estos datos se correlacionan con los 

diversos hallazgos arqueológicos y antropológicos que se asocian con las 

migraciones de los antecesores a través de Beringia; En la actualidad, se 

consideran dos potenciales rutas de migración: La costa Norte del pacifico 

(NPC) y el Corredor Libre de Hielo (IFC) (Figura 1) (Potter, 2018).  

 

Con respecto a los primeros pobladores suramericanos, en 1964 Bennett y Bird 

mediante evidencia arqueológica y geográfica de la época, propusieron un 

modelo donde se reconstruyen los movimientos poblacionales de los 

paleoindios. Según estos autores, los cazadores nómadas, pescadores y 

recolectores cruzaron el istmo de Panamá y entraron en la región norte de los 

Andes a través de los ríos Cauca y Magdalena territorio que hoy es Colombia 

(Rothhammer & Silva, 1989). Sin embargo, este modelo no ha podido ser 

confirmado en su totalidad por falta de evidencia arqueológica; a la fecha dicho 



modelo se ha sustentado principalmente en argumentos geográficos, así como 

en datos lingüísticos y genéticos moleculares a partir de poblaciones actuales 

(Roewer, Nothnagel, Gusmao, Gomes, & Gonzalez, 2013; Rothhammer & 

Silva, 1989; Alonso Morales, 2013). En la historia del poblamiento de Colombia 

se ha sugerido 3 rutas: una siguiendo la Costa Pacífica, la segunda dentro de 

las montañas colombianas a través de los valles y del río Magdalena, y, por 

último, la ruta de la Costa Atlántica. (Alonso Morales et al., 2018). 

 

Figura 1. Potenciales Rutas Migratorias de Colonización del Noroeste 

Americano. 

Tomada de (Potter, 2018) 

 

Colombia reconocida como nación independiente desde 1819, se encuentra 

ubicada en el extremo sur del puente que conecta los dos subcontinentes de las 

Américas, siendo el país más noroccidental de América del Sur. Limita al norte 

con el Océano Atlántico; al sur, con Ecuador y Perú; al oriente, con Venezuela y 

Brasil, y al occidente, con Panamá y el Océano Pacífico (ACEP, 1974). Alcanza 

una extensión de 1.138.914 Km2, donde se definen cinco regiones geográficas 

naturales (IGAC, 2010), cada una de ellas presenta gran variabilidad a nivel 

topográfico y climático, a su vez, cada región exhibe una alta diversidad étnica 

entre los grupos que la habitan y una notable población multicultural a nivel 



interregional. Actualmente se conoce la existencia de 87 etnias indígenas, 4 

grupos diferenciados de población afrocolombiana, los que se ubican en el 

corredor del pacífico colombiano, los raizales del Archipiélago de San Andrés 

Providencia y Santa Catalina, la comunidad de San Basilio de Palenque y la 

población que reside en las cabeceras municipales o en las grandes ciudades. 

También se hablan 64 lenguas amerindias, además de la lengua de los raizales 

del Archipiélago de San Andrés, Providencia y Santa Catalina, y la lengua criolla 

de las comunidades de San Basilio de Palenque (Rodríguez et al., 2007). 

1.3 Estudios previos de análisis de ancestralidad en Colombia 

 

En el ámbito genético y cultural Colombia recibe el aporte de tres principales 

grupos poblacionales ancestrales: Nativos americanos, Europeos y Africanos, 

dado por la interacción de los individuos durante un primer intercambio génico 

en la conquista española y portuguesa alrededor de 1500 y el comercio de 

esclavos. (Bortolini, Salzano, Bau, Layrisse, & Petzl-Erler, 2002; W. Rojas et 

al., 2010; Salzano et al., 2014) 

 

Posteriormente, la afluencia de miles de colonizadores europeos y árabes en 

el siglo XIX y las migraciones actuales ligadas a la situación sociopolítica 

nacional, han contribuido al desarrollo de la gran diversidad poblacional y 

cultural actual del país. Debido a esto, se cree que algunas poblaciones 

colombianas, a pesar de tener diferentes orígenes étnicos y geográficos, 

pueden presentar un nivel de subestructura genética considerablemente bajo. 

Además, algunos grupos aparentemente considerados como comunidades 

conservadas, en realidad presentan gradientes de mezcla con otros grupos 

étnicos presentes en el territorio colombiano. (Alonso Morales et al., 2018; M. 

Y. Rojas, Alonso, Sarmiento, Eljach, & Usaquen, 2013; W. Rojas et al., 2010) 

 

Debido a la gran diversidad humana presente en la población Colombiana y la 

importancia de conocer nuestros orígenes y dilucidar nuestra estructura 

poblacional para a futuro continuar estudios que permitieran buscar 



asociaciones con enfermedades de alto impacto en salud pública y generar 

normativas académicas y políticas que mejoren la actuación frente a grupos de 

riesgo, desde el Grupo de Identificación Humana e Inmunogenética del Instituto 

de Genética de la Universidad Nacional de Colombia, se creó el proyecto 

“Estructura Genética de la población Colombiana” Liderado por el Dr. Emilio 

Yunis entre 1988-1998.  

 

Dentro de los primeros estudios realizados por Sandoval C y Emilio E.J 

(Sandoval et al., 1993) se analizaron 8 sistemas genéticos de los glóbulos rojos, 

para la tipificación de grupos sanguíneos en 30.259 individuos de todas las 

regiones del país, en el cual se estimó el índice de mestizaje de la población, 

calculando el aporte indígena, caucásico y afrodescendiente, siendo el primer 

estudio en estimar la estructura poblacional Colombiana. En este estudio, se 

tipificaron los grupos sanguíneos mayores ABO y Rhesus, y los sistemas 

menores Kell-Cellano, Duffy, Kidd, Diego, MNSs y Xg. Como resultados, se 

observó que para el grupo ABO, el alelo más frecuente fue el O en más del 

60% de la población estudiada, seguido del A (26,9%) y B (9,3%) y el menos 

frecuente AB (1.9%). 

 

Tabla 2. Grupos Sanguíneos y sus alelos. 

Grupo Sanguíneo Alelos 

ABO A, B, 0, 

Rhesus (Rh) 
Ro (eDe), R I (Cde), R2 (cDE), Rz (CDE), 

Ry (CdE), r (ede), r’ (Cde), r” (edE). 

Kell K, k, 

Duffy  Fya, Fyb, fy. 

Kidd Jka, Jkb, Jk. 

Diego Dia, Dib. 

MNSs MS, Ms, NS, Ns. 

Xg Xga, Xg. 

                                                    Tomada de (Sandoval et al., 1993) 

 

 



Con respecto a la proporción de indígena, negro y blanco para la población 

global, los resultados evidenciaron una población predominantemente blanca 

un 61-63%, seguida de indígenas 26-29% y afrodescendiente en un 10-11%. 

En ese mismo orden de ideas, el aporte indígena fue de predominio para las 

regiones de la Orinoquia y amazónica. Con relación al 10-11% de proporción 

afrodescendiente, mayoritariamente fue de la región pacífica y perteneciente a 

esta última, principalmente del departamento del Chocó. 

 

Dentro del proyecto de “Estructura Genética de la población Colombiana” 

también se analizó el mestizaje de poblaciones amerindias a través de la 

clasificación de grupos sanguíneos y el sistema HLA. Estudios realizados por 

Yunis JJ. Et al, 1994 evidenciaron que utilizando el sistema HLA y tipificación 

de grupos sanguíneos en 4 poblaciones Amerindias Colombianas, poblaciones 

Wayuu y Arahuacos presentaban un grado importante de mestizaje con alta 

variabilidad en los haplotipos del sistema HLA no asociados con poblaciones 

nativo americanas en un 25% y grupo sanguíneos A y B, entre un 2 a 7%. De 

igual manera, se realizó un estudio por Yunis JJ et al, 2001 evaluando la 

relación entre 3 etnias (Guambiano, Ingano y Páez) del suroccidente 

colombiano, donde se evidenció una relación entre las etnias guambiano e 

Ingano los cuales presentaban un porcentaje de mezcla asociado a proporción 

africana, por otro lado derivándose de un clado diferente la etnia Páez, se 

alejaba de estas poblaciones amerindias y se evidenciaba con un bajo grado 

de mezcla caracterizado por una proporción de ancestría caucásica. 

 

Por otra parte, con el avance de las tecnologías moleculares, aparecieron 

nuevos marcadores de ancestralidad que trajeron consigo diferentes ventajas. 

(Zaumsegel, 2013). Dentro de estos, los marcadores uniparentales como el 

ADN mitocondrial (mtDNA) y STRs del cromosoma Y (Y-Chro), estos al no 

presentar recombinación, permiten determinar la ascendencia matrilineal y 

patrilineal, definir genealogías y patrones de proporción del sexo, respecto a 

eventos históricos asociados a grupos de colonizadores o migrantes. (Jobling, 

Hurles, & Tyler, 2004; Wilder, Kingan, Mobasher, Pilkington, & Hammer, 2004) 

 



Diversos estudios utilizando marcadores uniparentales han demostrado su 

utilidad para confirmar la concordancia entre la evidencia histórica del proceso 

de emparejamiento asimétrico en relación con el sexo y el origen étnico que 

predominó en la formación de las poblaciones de América del Norte y de 

América Latina (Mesa et al., 2000; W. Rojas et al., 2010; Salzano et al., 2014; 

Xavier et al., 2015; Yunis, 2013). Uno de los principales hallazgos a partir del 

estudio de marcadores uniparentales, es la introducción de genes de origen 

europeo en la población americana a través de los hombres; ya que 

históricamente existió un numero desigual de uniones entre hombres europeos 

y mujeres nativas y africanas. Así, el DNA mitocondrial muestra una 

contribución americana predominantemente amerindia mientras que el 

cromosoma Y indica una contribución principalmente europea. (Bortolini et al., 

2002; Rodas, Gelvez, & Keyeux, 2003; W. Rojas et al., 2010; Tarazona-Santos, 

Carvalho-Silva, Pettener, Luiselli, & De Stefano, 2001; Xavier et al., 2015; 

Yunis, 2013; Yunis et al., 2005, 2013). 

 

Estudios como el de Bedoya et al, 2006 en donde se analizaron marcadores 

uniparentales en población antioqueña, y Rojas et al, 2010, Alonso et al, 2013, 

Mesa et al 2000 y Rodas et al 2003, quienes analizaron poblaciones indígenas 

y afrocolombianas; evidenciaron el significativo grado de mezcla de las 

diferentes etnias y poblaciones analizadas. En el caso de Rojas et al, se 

observa como las tribus Ingano, Ticuna y Zenú utilizadas presentan un grado 

considerable de Haplogrupos mitocondriales de origen europeo, por otro lado, 

la población del Chocó estudiada evidenció alto porcentaje de Haplogrupos de 

Cromosoma Y de origen europeo.  

 

De igual manera, Mesa et al, 2000, en donde se estimó la proporción de 

ancestría de una muestra de 5 etnias colombianas (Emberá, Ingano, Ticuna, 

Wayuu y Zenú) demostró que la poblaciones previamente mencionadas 

presentaban diferentes grados de mezcla de ancestría africana y europea, para 

la poblaciones Wayuu y Zenú se encontró un porcentaje de ancestría europea 

entre 46-62% por STRs de Cromosoma Y, estos datos reflejan lo 

posteriormente encontrado por Rojas et al, 2013, en donde se analizaron 290 



individuos mayores de 18 años y que vivieran más de un año en el 

departamento de la guajira, en donde se observó la presencia de un gradiente 

de mezcla en la población residente de la guajira, con diferente grados de 

ancestría amerindia. Adicionalmente, definen un grupo genealógico intermedio, 

Wayuu-Guajiro refutando la idea de una población Wayuu homogénea.(M. Y. 

Rojas et al., 2013). Estudios como el de Rodas et al, 2003 y Alonso et al, 2018 

también han evidenciado un grado de mezcla considerable en individuos 

provenientes de etnias ubicadas en los departamentos del Tolima, Huila y 

Cauca como los Pijaos y Nasa. 

 

A pesar de que los marcadores uniparentales han sido útiles en revelar las 

diferencias en las poblaciones colombianas con respecto al origen del perfil de 

ancestría paterno y materno, una descripción más exhaustiva del perfil genético 

de una población en términos de ancestría puede ser lograda con estudios de 

marcadores Autosómicos. Como se ve reflejado en la investigación realizada 

por Salzano & Sans, 2014, la estructura genética de la población colombiana 

ha sido estudiada en múltiples ocasiones para sus 6 regiones biogeográficas, 

observándose una amplia gama de frecuencias de poblaciones ancestrales 

entre sus individuos, donde no es posible definir una población colombiana 

homogénea general.  

 

Dentro de los estudios autosómicos relevantes de la última década que han 

utilizado marcadores de tipo InDel en Colombia, observamos las 

investigaciones de Ibarra et al, 2014, Xavier et al, 2015, Ossa et al, 2016 y 

Mogollón et al, 2020.  Inicialmente, Ibarra et al, 2014 analizó la utilidad de un 

set de 32 marcadores InDel específicos para cromosoma X vs una panel de 52 

SNPs en 869 individuos proveniente de 12 poblaciones colombianas, dentro de 

sus resultados se evidenció un adecuado rendimiento para diferenciar las 

contribuciones genéticas ancestrales por parte de los dos paneles con 

resultados similares a pesar del uso de marcadores InDel solo para cromosoma 

X, esto nos permite evidenciar que la utilidad de los marcadores InDel para 

definir la contribución ancestral en población colombiana es altamente 

reproducible a los paneles utilizados con otros marcadores autosómicos. Por 



otro lado, los resultados selectivos de cromosoma X, evidenciaron que la 

población del Chocó presentaba un menor distanciamiento genético de las 

poblaciones africanas y presentaba mejor precisión de estimación con el panel 

de SNP, pero esto puede deberse a la selectividad de InDel a cromosoma X y 

posibilidad de un mayor aporte de ancestría africana por parte del pool genético 

masculino. Por el contrario, con la población de Nariño, se observó una 

estimación de ancestría similar con el uso de ambos paneles.  

 

Xavier et al, 2015 y Ossa et al en 2015 realizaron análisis en 5 poblaciones 

amerindias colombianas con el objetivo de caracterizar el componente de 

mezcla europeo y africano utilizando marcadores de ancestralidad de tipo 

InDel. Evidenciando que las poblaciones amerindias ubicadas en el 

departamento de Antioquia (etnia Emberá-Chamí), Norte de Santander (etnia 

Motilón-Barí) y Guainía (etnias Desano, Curripaco, Puinave, Cubeo, Guaunano 

y Tucano) se encontraban con aportes de más del 90% del componente de 

ancestralidad nativoamericano. 

 

En el estudio de Ossa et al, 2016 se obtuvieron 761 individuos provenientes de 

28 de los 32 departamentos de Colombia. Los participantes fueron obtenidos 

de áreas urbanas y considerados individuos con ancestría mixta. Así mismo, 

los investigadores incluyeron 121 individuos de tribus nativo americanas 

colombianas como los Guámbianos, Nasa, Emberá-Chami, Motilón-Bari, 

Pijaos, entre otros. Los resultados obtenidos por Ossa et al, muestran la 

prevalencia de ancestría europea en las regiones Caribe, Andina y Orinoquia, 

mientras la región Pacífica y Amazónica presentan un predominio de 

contribución genética Africana y Amerindia, respectivamente. La mayor 

variación interindividual se presentó en la Región Pacífica, de la Orinoquia y 

Amazónica. Con respecto al distanciamiento genético de las poblaciones 

estudiadas, se evidencia un distanciamiento significativo comparando las 

poblaciones no nativas vs nativas, pero si observamos los resultados del 

análisis de componentes principales, se observa como los pijaos se acercan a 

la región amazónica y a las subregiones andinas, lo cual explica el posible 

grado de mezcla que presenta esta etnia indígena en el país. Los autores 



resaltan que poblaciones nativo americanas actuales pueden haber mantenido 

o perdido diferentes grados de pool genético ancestral, lo cual puede dificultar 

la inferencia de estos resultados.  

 

Con respecto al uso de marcadores InDel en Población Afrocolombiana, 

Martínez B et al, 2017 analizaron una población de 187 individuos 

pertenecientes a San basilio de Palenque, una población fundada por esclavos 

negros localizada cerca de Cartagena. Esta comunidad ha sido declarada 

Patrimonio Cultural Inmaterial de la Humanidad por la UNESCO. Como era de 

esperarse se evidenció que el principal aporte de ancestralidad de esta 

población es africano en un 81.2%, seguido del 10,6% europeo, y un 8.2% de 

contribución nativo americana. Para los autores es llamativo como el 

componente de ancestralidad africana en San basilio de Palenque es cuatro 

veces mayor en comparación a los datos de la población del departamento de 

Bolívar, adicionalmente el segundo componente de ancestralidad en San 

Basilio es europeo mientras que en el departamento de Bolívar es el Nativo 

americano.  

 

La publicación más reciente en donde se analiza la estructura genética de la 

población colombiana utilizando marcadores tipo InDel, es la aportada por 

Mogollón et al, 2020, en donde se refuerza que el aporte de ancestralidad 

colombiana este derivado principalmente de 3 subpoblaciones, 

nativoamericano, europea y africana. Adicionalmente, sugiere que las muestras 

de poblaciones afroamericanas y Nativoamericanas utilizadas presentan un 

considerable porcentaje de otros componentes de ancestralidad, por esta 

razón, no debería de hablarse de poblaciones puras, debido a que diferentes 

fuerzas de cambio evolutivo como deriva genética y migración puede generar 

cambios en las frecuencias alélicas dentro de estas poblaciones y sugieren que 

el termino más correcto debería ser poblaciones conservadas.  

 

Los estudios previamente mencionados son importantes porque evidencian 

que Colombia no contiene un pool genético uniforme, sino una alta 

heterogeneidad del componente Afrodescendiente, Caucásico-mestizo y 



Amerindio, dependiendo de la región estudiada. A pesar de que algunos 

estudios han tratado de caracterizar la poblaciones amerindias en Colombia, 

podemos considerar que las muestras utilizadas son pequeñas y restringidas a 

departamentos específicos, por lo tanto, no son suficientes para obtener una 

estimación precisa de la ancestralidad de la población colombiana, ya que las 

muestra utilizadas, especialmente las de muestras de mayor tamaño son 

individuos nativos americanos que pueden considerase poco representativas 

debido al grado de mezcla presente en estas etnias. 

 

En conclusión, a la fecha se han realizado varios estudios genéticos de 

muestras de diferentes departamentos del país; estos estudios han estado 

enfocados en evaluar la diversidad y estructura genética de la población 

colombiana. Si bien, estos estudios han realizado aportes importantes al 

conocimiento de la historia biológica de las poblaciones humanas colombianas, 

presentan algunas limitaciones en cuanto a criterios de inclusión, tamaño y 

procedencia de las muestras. 

1.4 Importancia del estudio de la subestructura poblacional a 
través de la ancestralidad genética en la población 
colombiana. 

 

Múltiples investigaciones se han realizado en búsqueda de determinar la 

ancestría genética en Colombia, obteniendo resultados limitados y 

discrepantes; debido a la diversidad de metodologías de muestreo planteadas, 

así como las diferencias en el número y tipo de marcadores utilizados. En la 

actualidad, continúa siendo de gran interés el conocimiento y análisis de la 

composición del origen ancestral de la población colombiana. (Alonso Morales 

et al., 2018; Ibarra, Restrepo, et al., 2014; Moncada J, 2018; Ossa et al., 2016; 

Xavier et al., 2015). En los últimos años, los estudios poblacionales han 

documentado la considerable heterogeneidad y diversidad genética de la 

población de América Latina, siendo Colombia una de las poblaciones más 

diversas con un intenso flujo de carga genética y cultural dado sus procesos 

históricos y ubicación geográfica que ha favorecido la presencia de esta 



pluralidad genética. (Carvajal-Carmona et al., 2000; Price et al., 2007; Rodas 

et al., 2003; W. Rojas et al., 2010; Sans, 2000). 

 

El estudio de la variación genética mediante el uso de polimorfismos de ADN 

distribuidos a lo largo del genoma, ha permitido una mejor comprensión de la 

historia de la diversidad de poblaciones humanas (Pereira et al., 2009). El uso 

de estos marcadores también permite una mayor aproximación a la estimación 

de la ancestría, información muy útil para los estudios poblacionales en virtud 

de los datos relevantes que pueden proporcionar. Esta información 

esclarecería las dinámicas de la migración entre diferentes poblaciones, 

patrones de mezcla y la influencia de fuerzas de cambio evolutivo en la 

composición genética de las comunidades en cuestión (Manta et al., 2013). En 

adición, el mapeo de la mezcla genética de las poblaciones puede resultar en 

un enfoque económico importante para la búsqueda de enfermedades 

genéticas, tal es el caso, evidenciado en las poblaciones afroamericanas en 

cáncer de próstata, siendo una herramienta prometedora en poblaciones 

latinas dado su mestizaje proveniente de diferentes continentes lo que 

proporciona un grado diferente de riesgo genético. (Price et al., 2007). 

 

Por lo tanto, se ha visto un creciente interés en estudiar y comprender la 

ancestralidad de las poblaciones y usar esta información como una herramienta 

útil para estudios de asociación, genético-poblacionales, socio-económicos, 

economía y política en salud y forenses. El resultado esperado es la 

disminución de los posibles efectos negativos o sesgados que puedan 

generarse debido a una estratificación genética en la población que no ha sido 

considerada o ha sido subestimada. (Freedman et al., 2004; Pritchard & 

Rosenberg, 1999; Tang et al., 2005) 

 

Los estudios genético-poblacionales en enfermedades oncológicas han sido un 

foco de especial interés en la última década, donde definir la relación y el riesgo 

de presentación, comorbilidades, mortalidad y supervivencia con respecto al 

origen étnico ancestral, son tópicos de estudio de gran relevancia en distintos 

grupos de investigación internacional.(Carvalho et al., 2015; da Silva et al., 



2017; Gimbrone et al., 2017; Hernandez-Suarez et al., 2014; Hines et al., 2017; 

Karol et al., 2017; Perez-Mayoral et al., 2019; Torres et al., 2019). Así mismo, 

como lo plantean Chande et al, 2021 la importancia de conocer la proporción 

del componente de ancestralidad nos permite determinar el impacto de este en 

el riesgo y prevalencia de diferentes enfermedades, lo cual no solo nos ayuda 

a determinar políticas en salud pública, sino que nos permite dar un paso más 

cerca hacia la medicina de precisión.  

 

La leucemia mieloide aguda (LMA) un tipo de neoplasia hematológica que se 

define como la transformación maligna y producción incontrolada de células 

hematopoyéticas inmaduras. Constituye un 20% de las leucemias agudas 

diagnosticadas en la edad pediátrica, con una tasa de recurrencia del 40% y 

una supervivencia general de los pacientes con recaída a los 3 años menor del 

60%. (Amankwah & Hale, 2018; Estey, 2018; McNeer et al., 2019; Walsh et al., 

2014). Debido al alto impacto en la salud infantil y salud pública de esta 

enfermedad oncológica, nuestro grupo de investigación inició el macroproyecto 

“Caracterización molecular y farmacogenética en una muestra de pacientes 

con Leucemia Mieloide Aguda y su correlación con la estratificación del riesgo 

y respuesta al tratamiento. Una aproximación hacia los patrones moleculares 

de la Leucemia Mieloide Aguda Pediátrica en población colombiana”; del cual 

se deriva el presente estudio, donde se espera una vez obtenidos los 

resultados utilizarlos como base de referencia poblacional para la comparación 

de los perfiles de ancestría de pacientes con leucemia mieloide aguda. 

 

Pereira et al, 2020 Decidieron evaluar la precisión de la inferencia de 

ancestralidad de diferentes sets de marcadores utilizados actualmente en una 

muestra de poblaciones suramericanas, en donde consideraron que 

independientemente de la capacidad de estos marcadores para separar 

poblaciones de diferentes continentes o regiones, rara vez se había investigado 

la incertidumbre asociada con las estimaciones proporcionadas por estos 

paneles y su capacidad para informar con precisión las diferentes 

contribuciones ancestrales en individuos de poblaciones mezcladas. Dentro de 

sus resultados resaltaron la importancia de tener un adecuado equilibrio y 



compromiso entre no solo el número de marcadores utilizados y la capacidad 

de estos para diferenciar poblaciones ancestrales, sino también una 

diferenciación balanceada entre grupos de referencia, para obtener valores 

más precisos de ancestría genética. Adicionalmente, concluyeron que un 

aspecto a considerar al inferir la ancestralidad de los individuos es el impacto 

de la selección de poblaciones de referencia apropiadas.  

 

Considerando la complejidad de la dinámica de mezcla de América del Sur y 

que los paneles de marcadores actualmente utilizados fueron diseñados para 

maximizar las diferencias entre continentes, estos se usan comúnmente para 

determinar las principales contribuciones de ancestralidad continental en 

individuos o poblaciones mezcladas. Sin embargo, los patrones de mezcla en 

América del Sur presentan contribuciones diferenciales de varias poblaciones 

africanas y europeas de diferentes regiones del continente, y estudios recientes 

han dilucidado que la presencia de europeos del norte está más restringida al 

sur, mientras que los eventos de mezcla de europeos occidentales son más 

generalizados. (Gouveia et al, 2020) Adicionalmente, estudios anteriores 

informaron la ausencia de una determinación precisa dentro de los grupos de 

África subsahariana, Europa y Asia oriental por parte de diferentes paneles de 

marcadores (Al-Asfi et al., 2018; Nakanishi et al., 2018; Mogensen et al., 2020). 

Por lo tanto, esto nos hace pensar que no solo se podría estar afectando la 

resolución y precisión de determinación de ancestralidad africana o europea, 

sino adicionalmente dado las diferencias y grandes comunidades amerindias a 

través del continente americano, sea importante determinar poblaciones de 

referencia nativo americanas altamente conservadas y apropiadas de cada 

población como en el caso de Colombia.  

 

Tradicionalmente los estudios genético-poblacionales en Colombia se han 

limitado a un número restringido de muestras, tomadas en su mayoría de las 

comunidades urbanas y en su selección se han basado principalmente en 

criterios de autodeterminación. Si bien, en este tipo de estudios los muestreos 

son por conveniencia, se ha caído en la tendencia de realizarlos sin el mayor 

rigor metodológico, ni matemático (Alonso, L.A, Usaquen, W 2013). 



Adicionalmente, estudios como el de Price et al, 2007 en donde se busca 

determinar un mapeo de la estructura nativo americana en Suramérica utilizan 

bases de datos de poblaciones colombianas de estudios como los 

mencionados previamente, en donde se ha evidenciado que las poblaciones 

amerindias y afrocolombianas presentan un grado considerable de mezcla.  

 

Por lo tanto, se pretende con el presente estudio determinar una población 

nativo americana y afrocolombiana lo más conservada posible que permita 

ampliar el conocimiento sobre la estructura genética de la población 

colombiana y adicionalmente que la comunidad científica pueda apropiarse de 

estos resultados como una fuente de población de referencia apropiada para 

estudios del componente ancestral o biogeográfico a futuro.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



2. Objetivos 

 

2.1 Objetivo general: 

Caracterizar el perfil de ancestría y analizar el nivel de sub-estructura genética de 

los 3 principales grupos étnicos Amerindios, Afrodescendientes y Caucásico-

mestizos en una muestra de población Colombiana mediante un panel de 46 

marcadores tipo AIM InDel. 

 

2.2 Objetivos Específicos: 

• Caracterizar el perfil de ancestría mediante un panel de 46 AIM-InDel en una 

muestra de población Amerindia Colombiana. 

• Caracterizar el perfil de ancestría mediante un panel de 46 AIM-InDel en una 

muestra de población Afrodescendiente Colombiana. 

• Caracterizar el perfil de ancestría mediante un panel de 46 AIM-InDel en una 

muestra de población Caucásico-Mestiza Colombiana. 

• Analizar los patrones de mezcla y su variación interpoblacional e 

interindividual dentro de la muestra de los 3 grupos poblacionales 

(Amerindios, Afrodescendientes y Caucásico-mestizos). 

• Comparar los resultados de subestructura poblacional con las diferentes 

poblaciones colombianas utilizadas como referencia en las diferentes bases 

de datos a nivel internacional. 

 

 

 

 



3. Metodología 

3.1  Población de Estudio 

Las muestras fueron seleccionadas del banco de muestras del Grupo de Identificación 

Humana e Inmunogenética de la Universidad Nacional de Colombia, las cuales fueron 

recolectadas como parte del proyecto “Estructura Genética de la población Colombiana” 

entre 1988-1998. Las muestras cuentan con el consentimiento informado 

correspondiente y algunas han sido parte de investigaciones previas, las cuales fueron 

procesadas y tipificadas para marcadores STRs, Cromosoma Y, ADN mitocondrial, y 

Sistema HLA. Adicionalmente, se seleccionaron algunas muestras existentes en el 

banco del Instituto de Genética de Servicios Médicos Yunis Turbay y Cia SAS. las 

cuales cuentan con el Consentimiento informado para su utilización en estudios de 

caracterización genética. Se estimo un tamaño de muestra de 450 individuos por 

conveniencia, 150 individuos para cada subgrupo poblacional (Amerindios, 

Afrocolombianos y con Ancestralidad Mixta). 

 

El procesamiento de las muestras se llevó a cabo en el Laboratorio del Instituto de 

Genética de la Universidad Nacional de Colombia y el Laboratorio de Servicios Médicos 

Yunis Turbay. 

 

3.2   Extracción de ADN genómico 

Las muestras de ADN refrigerado inicialmente fueron evaluadas en una electroforesis 

en gel de agarosa al 0.5% en Buffer SB 1X para verificar la calidad del ADN. Aquellas 

en donde se evidenció fragmentación y mala calidad del ADN, se descartaron y se 

realizó la extracción del ADN a partir de muestra de sangre periférica congelada dentro 

del banco de muestras del Grupo de Identificación Humana e Inmunogenética de la 

Universidad Nacional de Colombia, las cuales se mantenían en congelación a -80°C. 

Para la extracción de ADN, se realizaron alícuotas de 200uL y se siguió el protocolo del 

QIAamp DNA Mini Blood Kit (QIAGEN). 

 
 



 
 
 

3.3 Amplificación PCR Multiplex 

Se realizó la amplificación por PCR Multiplex. Los primeros, las condiciones de reacción 

de la mezcla maestra y las condiciones de termociclado, fueron diseñados según lo 

reportado por Pereira et al, 2012 

3.3.1  Primers  
 

Los primers que se utilizaron para la amplificación de los marcadores InDel por PCR 

Multiplex se obtuvieron del set de 46 marcadores AIM-InDel validado por Pereira et 

al.,2012. El diseño de los primers se ajustó a los criterios definidos por los autores de 

la siguiente manera: 

 

• Tamaño Promedio del Amplicon 60-160bp (Algunos 230bp) 

• Tm Optimo 60°C (Mínimo 58°C) 

• Contenido de GC optimo 50% (mínimo 45%) 

• El conjunto de primers fue evaluado para no presentar hibridaciones con otras 

regiones del genoma utilizando la Herramienta BLAST de NCBI - 

http://blast.ncbi.nlm.nih.gov 

 

 

 

 

 

 

 



Tabla 3. Listado de los pares de primers utilizados para los 46 marcadores. 

                                               Tomada de (Pereira et al.,2012) 

 

 



3.3.2  Condiciones de Reacción para la PCR 

Para la preparación del pool de primers, se resuspendió cada uno de los primers con 

100 uL de agua de biología molecular libre de RNAsas para una concentración final de 

0,1 uM de cada primer. Una vez resuspendidos se dejaron agitando a temperatura 

ambiente por 40 min y luego se centrifugaron por 5 segundos. Una vez preparado cada 

primer, se procedió a realizar la mezcla de primers que se utilizó en la PCR Multiplex, 

para ello, se tomó 10 uL de cada primer para un volumen final de 920 uL, contando 

forward y reverse. Se revuelve la mezcla de primers y se centrifugan. Posteriormente, 

se separaron en alícuotas de 50 uL en tubos Eppendorf de 1.5 uL. Cada tubo, se forró 

con papel aluminio para proteger los primers fluoromarcados. De igual manera, para 

mayor seguridad los tubos con la mezcla de primers se guardaron en una caja forrada 

en aluminio y se mantuvieron en refrigeración a -20°C. Los primers MID-196, MID-881, 

MID-772, MID-51, MID-1607, MID-3626, MID-1603 y MID-2719 se les realizó un spike 

con 10 uL de primers adicional en la mezcla de primers para obtener una mejor calidad 

en la genotipificación.  

 

El procedimiento del protocolo de la PCR Multiplex se llevó a cabo acorde con las 

condiciones presentadas en la tabla a continuación: 

 

 Tabla 4. Condiciones de reacción de mezcla maestra. 

 

 

 

 

 

 

*Primers MID-196, MID-881, MID-772, MID-51, MID-1607, MID-3626, MID-1603 y MID-2719 concentración 0.2uM. 

 

 

 

 

Reactivo Concentración Volumen 

QIAGEN Multiplex 
Master Mix  

2x 5.0 uL 

Mezcla de Primers 0.1uM (Cada Primer)* 1.0 uL 

ADN 1 ng 4.0 uL 

Volumen Final Reacción 10.0 uL 



3.3.3 Condiciones de Termociclado 

 

                        Tabla 5. Condiciones de termociclado. 

 

 

 

 

 

 

 

 

3.4 Electroforesis Capilar 

Una vez se obtuvo los productos del amplificado de PCR, estos fueron preparados para 

la Electroforesis Capilar, este proceso se realizó en un analizador genético ABI 3500 

(Life Technologies) con protocolo estandarizado en el Laboratorio de Servicios Médicos 

Yunis Turbay. La recolección y análisis de datos se hizo mediante el software 

Genemapper v.4.1 (Life Technologies).  

3.5 Análisis Estadístico 

Las frecuencias alélicas, el equilibrio de Hardy Weinberg, la diversidad genética, el 

análisis molecular de la varianza (AMOVA) y las distancias genéticas Fst fueron 

calculadas mediante el software Arlequín v. 3.5.2.2 (Excoffier et al., 2010) y Genepop 

v4.6 (Rousset F, 2017). 

 

La distribución de los componentes de ancestralidad genética Nativo americana (NAM), 

Europea (EUR) y Africana (AFR) en cada individuo se estimó utilizando el software 

STRUCTURE v.2.3.4.21. (Pritchard et al., 2010; Falush et al., 2003), El análisis se llevó 

a cabo utilizando un periodo de corrido de 100.000 iteraciones, seguido de 100.000 

repeticiones de Método de Montecarlo basado en cadenas de Markov (MCMC). En los 

análisis se asumió una contribución trihíbrida de nativos americanos, europeos y 

Condiciones de Termociclado 

Paso T ° C – Tiempo Ciclos 

HotStart 95°C – 15:00 Min 1x 

Denaturación 94°C – 0:30 Min 

29x Hibridación 60°C – 1:30 Min 

Extensión 72°C – 0:45 Min 

Final 72°C – 60:00 Min 1x 



africanos (es decir, K = 3). Se utilizó el modelo de mezcla y se correlacionaron y 

actualizaron las frecuencias alélicas utilizando únicamente individuos con POPFLAG = 

1, se utilizaron como referencias las muestras de HGDP-CEPH (Human Genome 

Diversity Cell Line Panel) y de muestras de referencia de poblaciones africanas, 

europeas, del este de Asia y Nativo americanas (Pereira et al., 2012). Adicionalmente, 

para algunos análisis se incluyeron datos de estudios previos en muestras de población 

colombiana (Ossa et al, 2016) y (Mogollon et al, 2020). Con esta misma información y 

para facilitar la interpretación de estos resultados, se realizará un análisis de 

componentes principales mediante el software MVSP (Multivariate Statistical Package) 

v.3.22 (Kovach, 2007). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



 

 

Figura 2. Electroferograma de los 46 marcadores InDel amplificados. 

 

 

 



4. RESULTADOS 

4.1 Genotipificación y Descripción de la Población: 

Se obtuvo en total 474 muestras de individuos para genotipificación, en la mayoría de 

ellas se logró el perfil de marcadores de ancestría completo, sin embargo, fueron 

excluidas 7 muestras; ya que no fue posible identificar algún marcador en 5 de ellas y 

en las otras 2 muestras no se pudo evidenciar más de 5 marcadores del perfil de 

ancestría utilizado. En definitiva, la población de estudio para análisis fue de 153 

amerindios (AMR), 164 afrocolombianos (AFC) y 150 individuos de ancestralidad mixta 

(MIX).  

 

Para el grupo Amerindio se lograron muestras de 28 etnias indígenas colombianas con 

mayor predominio de comunidades localizadas en la región sur del país. Los pueblos 

indígenas participantes y su tamaño poblacional se describen en la figura 3. 

Aproximadamente el 42% de la muestra poblacional amerindia se obtuvo de la región 

amazónica colombiana. El departamento con mayor representación por individuos 

indígenas fue el departamento del Magdalena con aproximadamente un 33% del total 

de la muestra, sin embargo, el departamento de Vaupés fue el departamento con mayor 

aporte en número de comunidades indígenas. 

 

Los individuos de la población afrocolombiana en un 100% se localizaron en el 

departamento del Chocó. Los municipios en donde se obtuvieron las muestras fueron 

Quibdó, Bahía Solano, Condoto, Istmina y Tadó.  El municipio con mayor número de 

muestras incluidas en el estudio fue el municipio de Tadó con una representación de 

aproximadamente el 24% de la muestra afrocolombiana.  

 

La muestra poblacional de individuos con ancestralidad mixta se obtuvo de los 

departamentos de Cundinamarca, Boyacá y Santander, y de la ciudad de Bogotá con 

una representación del 42%, 24%,15.3% y 18.7%, respectivamente. 

 

 

 



 

 

 

 

Figura 3.  Mapa de las comunidades indígenas incluidas en el estudio. 

 

 



4.2 Análisis Genético Descriptivo y Diversidad Poblacional: 

 

Se calcularon las frecuencias alélicas para los 46 marcadores InDel en cada uno de los 

grupos poblacionales, el análisis fue realizado mediante el software Genepop v4.6. Los 

datos de las frecuencias alélicas por locus poblacionales están reportados en la Tabla 

6. En este estudio se detectaron individuos con un tercer alelo en los marcadores MID-

548, MID-1636, MID-2264 y MID-360. El tercer alelo en el marcador MID-548 fue 

hallado únicamente en la muestra de población afrocolombiana con una frecuencia del 

3.66%, siendo esta la mayor prevalencia identificada en todos los marcadores que 

presentaron un tercer alelo (Figura 4). Por otro lado, el marcador MID-1636 con una 

frecuencia del 0.33% estuvo presente en la población amerindia. Un tercer alelo en el 

marcador MID-360 fue detectado con una baja frecuencia (<0.004) en la población 

mezclada y con una mayor frecuencia (>0.02) en la muestra afrocolombiana. En las tres 

muestras poblacionales se logró evidenciar individuos con un tercer alelo en el 

marcador MID-2264, con una mayor frecuencia en la muestra afrocolombiana (>0.02). 

 

Los análisis del equilibrio de Hardy Weinberg, diversidad genética, el análisis de la 

varianza molecular y estadístico Fst se realizaron en el software Arlequín v. 3.5.2. En 

el análisis de la diversidad genética se evidenció que los valores más bajos de 

Heterocigosidad fueron encontrados en la población amerindia con una Ho de 0.24120 

en comparación a las poblaciones afrodescendientes y mestizas donde se evidenció 

una Ho de >0.36. (Tabla 7). Con respecto a las poblaciones amerindias, la gran mayoría 

de las etnias se encontraron con heterocigosidades menores de 0.3, sin embargo, la 

muestra de población Inga, Puinave y Siriano fueron las menos conservadas con Ho 

mayor de 0.30. Dentro de las etnias más conservadas encontramos a los ticunas, los 

yukpas, los piratapuyos y los chimila con Ho menores o igual a 0.20. En la población 

afrodescendiente la de menor Heterocigosidad fue la muestra de población del 

municipio de Istmina con una Ho de 0.34 y las poblaciones con mayor Heterocigosidad 

fueron la de Quibdó y Bahía Solano. (Tablas Suplementarias). 

 

 

 



 

Figura 4. Electroferograma evidencia tercer alelo en marcador MID-548 

 

 

 

 

 

 



Tabla 6. Frecuencias alélicas por locus para los subgrupos poblaciones. 

 

 

 

Locus Alelo 1 Alelo 2 Alelo 3 Alelo 1 Alelo 2 Alelo 3 Alelo 1 Alelo 2 Alelo 3
1470 0.2967 0.7033 0.0229 0.9771 0.2073 0.7927

777 0.5233 0.4767 0.7843 0.2157 0.4146 0.5854

198 0.2967 0.7033 0.0621 0.9379 0.4329 0.5671

881 0.9167 0.0833 0.9739 0.0261 0.5671 0.4329

3122 0.9700 0.0300 0.9967 0.0033 0.7744 0.2256

548 0.1800 0.8200 0.0882 0.9118 0.3506 0.6128 0.0366

659 0.2248 0.7752 0.1961 0.8039 0.2409 0.7591

2011 0.8100 0.1900 0.9248 0.0752 0.3963 0.6037

2929 0.7633 0.2367 1,000 0,000 0.8537 0.1463

593 0.0333 0.9667 0.0163 0.9837 0.5000 0.5000

798 0.3167 0.6833 0.1013 0.8987 0.3720 0.6280

1193 0.1000 0.9000 0.0980 0.9020 0.1463 0.8537

1871 0.2667 0.7333 0.4216 0.5784 0.0732 0.9268

17 0.5833 0.4167 0.9216 0.0784 0.6433 0.3567

2358 0.2300 0.7700 0.0621 0.9379 0.0549 0.9451

1644 0.6342 0.3658 0.3725 0.6275 0.3262 0.6738

3854 0.0900 0.9100 0.0294 0.9706 0.5183 0.4817

2275 0.2233 0.7767 0.4346 0.5654 0.3598  0.6402

94 0.4533 0.5467 0.6046 0.3954 0.1189 0.8811

3072 0.9667 0.0333 0.9869 0.0131 0.4116 0.5884

772 0.8867 0.1133 0.7876 0.2124 0.9360 0.0640

2313 0.4833 0.5167 0.8366 0.1634 0.2835 0.7165

397 0.5733 0.4267 0.3627 0.6373 0.7348 0.2652

1636 0.8267 0.1733 0.9869 0.0098 0.0033 0.4482 0.5518

51 0.7333 0.2667 0.8725 0.1275 0.2622 0.7378

2431 0.1900 0.8100 0.2026 0.7974 0.1280 0.8720

2264 0.3500 0.6000 0.0500 0.1373 0.8431 0.0196 0.3293 0.6494 0.0213

2256 0.4967 0.5033 0.6013 0.3987 0.1921 0.8079

128 0.2933 0.7067 0.2418 0.7582 0.1067 0.8933

15 0.6067 0.3933 0.8529 0.1471 0.3963 0.6037

2241 0.2433 0.7567 0.0556 0.9444 0.5732 0.4268

419 0.7833 0.2167 0.6667 0.3333 0.9116 0.0884

943 0.6259 0.3741 0.2664 0.7336 0.3628 0.6372

159 0.6367 0.3633 0.7908 0.2092 0.7012 0.2988

2005 0.3967 0.6033 0.2712 0.7288 0.1677 0.8323

250 0.6333 0.3667 0.4216 0.5784 0.7073 0.2927

1802 0.0467 0.9533 0.0131 0.9869 0.3537 0.6463

1607 0.4233 0.5767 0.5458 0.4542 0.3598 0.6402

1734 0.7400 0.2600 0.5196 0.4804 0.8384 0.1616

406 0.7167 0.2833 0.6961 0.3039 0.3018 0.6982

1386 0.3967 0.6033 0.5752 0.4248 0.2226 0.7774

1726 0.7167 0.2833 0.7124 0.2876 0.4329 0.5671

3626 0.4033 0.5967 0.0395 0.9605 0.2409 0.7591

360 0.7500 0.2467 0.0033 0.6569 0.3431 0.5549 0.4238 0.0213

1603 0.5700 0.4300 0.7680 0.2320 0.2073 0.7927

2719 0.4867 0.5133 0.5294 0.4706 0.3720 0.6280

Frecuencias Alelicas por Locus para 3 poblaciones colombianas

Amerindios AfrocolombianosCaucasicos



Tabla 7. Equilibrio de Hardy-Weinberg y Heterocigosidad observada y esperada por locus y por subgrupos poblaciones. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

*Lo resaltado en verde evidencia un valor P menor a 0.05



 

 

La Tabla 7, refleja los resultados del análisis del equilibrio de Hardy-Weinberg, 

mostrando que la gran mayoría de los 46 loci para las poblaciones de afrodescendientes 

y del grupo de ancestralidad mixta no presentaban desviación del equilibrio. Es 

llamativo para la población afrodescendiente únicamente la presencia de desequilibrio 

en el marcador MID-548. Adicionalmente, para la población amerindia se evidencio 

desviación del equilibrio de Hardy-Weinberg para algunos loci, sin embargo, al evaluar 

cada etnia solo un marcador en Arhuacos (MID-2264), Curripakos (MID-2431) y 

Tunebos (MID-94) se encontraban en desequilibrio.  

 

Los resultados del cálculo de AMOVA demuestran que en promedio se obtuvo un 

porcentaje de la varianza entre poblaciones de 16.67% y entre los individuos de 

79.11%. Adicionalmente, el porcentaje de la varianza para los individuos dentro de su 

población fue de 1.93%, lo que indica que los individuos de cada población tienden a 

ser homogéneos. (Tabla 8). 

 

 

Tabla 8. Cálculo de AMOVA para los subgrupos poblacionales. 

 

 

 

 



4.3 Análisis de la Subestructura y Distanciamiento Genético: 

 

Para evaluar el distanciamiento genético y el nivel de subestructura de las poblaciones 

estudiadas en este proyecto, se calculó el estadístico Fst (Tabla 9). Los resultados 

evidencian una menor diferenciación entre las poblaciones de Bogotá, Boyacá, 

Cundinamarca y Santander. Así mismo, los valores de diferenciación fueron más altos 

entre las poblaciones amerindias en comparación a las poblaciones afrodescendientes. 

Adicionalmente, entre las poblaciones afrodescendientes llama la atención como la 

población de Quibdo1 y Bahía Solano a pesar de que el grado de los valores de 

distanciamiento Fst son bajos, el valor de P es <0.05 indicando que existe una 

diferenciación estadísticamente significativa con respecto a las poblaciones de 

Condoto, Istmina y Tadó. 

 

En el caso de las poblaciones amerindias, las etnias Arhuacos, Bari, Chimila, 

Guayaberos y Kogui son las poblaciones que más se alejan genéticamente del resto de 

etnias. Por otro lado, en las poblaciones Inga, Waunano, yeral, Tukano y Barasano no 

se encontraron valores de P estadísticamente significativos (P>0.05) frente a las 

poblaciones de Boyacá, Cundinamarca y Santander, es decir, no se presenta un 

distanciamiento entre estas poblaciones.  

 

Lo anteriormente mencionado, puede correlacionarse con los datos evidenciados en los 

dendogramas realizados a partir de la diferenciación de locus, en donde se refleja como 

las etnias Arhuacos, Bari, Chimila, Guayaberos y Kogui se localizan más cercanas a las 

poblaciones de ancestralidad mixta. (Figura 5).



 

Tabla 9. Distanciamiento genético. Valores Fst se muestran debajo de la diagonal. Los P-Valores se muestran por arriba de la diagonal. 

Los P-Valor >0.05 están resaltados en Verde. Lo P-Valor <0.05 entre poblaciones que pertenecen al mismo grupo ancestral están 

resaltados en amarillo. 

 

*Las casillas resaltadas en azul evidencian un P-Valor >0.05 en poblaciones con tamaño de muestra muy bajo (n=1).



Continuación Tabla 9. Distanciamiento genético. Valores Fst se muestran debajo de la diagonal. Los P-Valores se muestran por arriba 

de la diagonal. Los P-Valor >0.05 están resaltados en Verde. Lo P-Valor <0.05 entre poblaciones que pertenecen al mismo grupo 

ancestral están resaltados en amarillo. 

 

*Las casillas resaltadas en azul evidencian un P-Valor >0.05 en poblaciones con tamaño de muestra muy bajo (n=1).



 

 

 

Continuación Tabla 9. Distanciamiento genético. Valores Fst se muestran debajo de la 

diagonal. Los P-Valores se muestran por arriba de la diagonal. Los P-Valor >0.05 están 

resaltados en Verde. Lo P-Valor <0.05 entre poblaciones que pertenecen al mismo grupo 

ancestral están resaltados en amarillo. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

*Las casillas resaltadas en azul evidencian un P-Valor >0.05 en poblaciones con tamaño de 

muestra muy bajo (n=1). 

 

 

 

 



 

 

Figura 5. Dendograma construido a partir de los valores Fst de 38 poblaciones 

colombianas. 

 

 

Analizando en conjunto los datos previamente mencionados, se sugiere que las muestras 

de las 38 poblaciones incluidas en este estudio pueden agruparse en 3 grupos, debido a la 

diferenciación genética estadísticamente significativa entre ellas (P-Valor <0.05), esta 

asociación se comprueba al realizar el cálculo del estimado Fst y Dendograma por análisis 

de distancia genética de Cavalli-Sforza agrupando las poblaciones en los grupos 

Amerindios, Afrodescendiente y Ancestralidad Mixta. (Tabla 10 y Figura 6) 

 

 



Tabla 10. Valores Fst para los 3 subgrupos poblacionales. 

 

 

 

 

 

 

Figura 6.  Dendograma UPGMA construido a partir del análisis de distancia genética 

de Cavalli-Sforza en 33 grupos de poblaciones de Colombia. Se excluyeron las 

poblaciones amerindias con un n=1. Se resalta en cuadro de colores las 

agrupaciones sugeridas por el Dendograma.  

 



4.4. Estimación de Componentes Ancestrales: 

 

Las tablas 11 y 12 representan los porcentajes de ancestralidad obtenidos para cada 

grupo poblacional incluyendo las muestras de referencia para África (AFR), Europa 

(EUR), Asia del este (EAS) y Nativos americanos (NAM). Los resultados obtenidos 

evidencian una diferencia en los porcentajes del componente ancestral cuando se 

utilizan como base un K=4 vs K=3 para la estimación de la inferencia de ancestría en 

la muestra poblacional estudiada.  

 

En el grupo de amerindios los porcentajes de ancestralidad nativo-americana varían de 

88,2% vs 94%, obteniendo un cambio de alrededor de 6% en la inferencia del 

componente ancestral. A su vez, la estimación de la proporción del componente 

europeo en el grupo de ancestralidad mixta se ajustó de un 58,1% a 55,8%. No hubo 

diferencia en la estimación del componente africano para el grupo de muestra de 

afrodescendientes colombianos. 

 

Tabla 11. Porcentaje de proporciones utilizando K=4. 

 

 

 

 

 

Tabla 12. Porcentaje de proporciones utilizando un K=3. 

 

 

 

 



 

En contraste con los resultados previos, se realizaron diferentes simulaciones en 

STRUCTURE con un K= 2 – 7. Se seleccionó K = 3 como el k más probable dado que 

es el valor más bajo de k en el que captura el grado máximo de estructura detectado 

en los datos y dado que también muestra el valor máximo de Δk, según el método de 

Evanno et al. (2005), (Figura 7). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 7. Resultados del método de Evanno utilizados para estimar el valor de k más 

adecuado para el análisis de STRUCTURE. A. Valores modales de Δ-K calculados por 

el método de Evanno, Regnaut y Goudet (2005). B. Tabla de resumen de estadísticas 

donde k = 3 está resaltado. 

 



En la figura 8, se evidencia del análisis de STRUCTURE donde muestra la composición 

ancestral para todos los individuos agrupándolos en los 3 subgrupos poblaciones 

analizados amerindios (AMR), afrodescendientes (AFC) y Ancestralidad Mixta (MIX), 

incluyendo las muestras de referencia de África (AFR), Europa (EUR) y Nativos 

americanos (NAM).  

Figura 8. Bar Plot de STRUCTURE utilizando K=3. 

 

 

 

 

 

 

Estos resultados se correlacionan con lo reportado previamente a nivel de valores Fst y 

dendograma a partir de distancias genéticas, en donde se pueden distinguir la 

diferenciación de las poblaciones incluidas en este estudio en los 3 subgrupos 

poblacionales ancestrales.  

 

En las muestras de poblaciones amerindias y afrodescendientes se observan individuos 

con diferentes grados de aporte de otros componentes ancestrales, lo que refleja un grado 

de mezcla significativo en estos individuos.  

 

Se realizó una alineación por grado de porcentaje del componente nativo americano a 

través de STRUCTURE en donde se pudo observar que algunos individuos de poblaciones 

amerindias presentaban en su estimación una mayor ancestralidad europea o un grado de 

otros componentes ancestrales superior al nativo americano. No obstante, algunas de las 

muestras de referencia utilizadas por Pereira et al también presentaban hallazgos similares 

(Figura 9 y 10). 

AFR EUR NAM 

AMR AFC MIX 



Figura 9. Bar plot STRUCTURE BY SORTING de población amerindia (AMR) utilizando 

K=3. 

 

 

Figura 10.  Plot en Triangulo de las 3 

agrupaciones de poblaciones ancestrales 

de referencia en comparación con 

poblaciones amerindias. Agrupación de 

color rojo: Población de referencia africana. 

Agrupación de color verde: Población de 

referencia europea. Agrupación de color 

amarillo: Población de referencia nativo 

americana. Agrupación de color Azul: 

Población amerindia del estudio.  

 

 

1: AFR 

2: EUR 

3: NAM 

4: AMR 



En consecuencia, se decidió realizar un análisis secundario en donde se excluyeron 

aquellos individuos amerindios menos conservado (Componente NAM <90%) y además 

se ajustó la población afrodescendiente, excluyendo aquellos con componente AFR 

<60%. Como resultado, se excluyó un 8% de la población amerindia (n=13) y un 14% 

de la población afrodescendientes (n=24) del total de población inicial. Los Arhuacos y 

Chimila fueron las etnias con mayor aporte de individuos excluidos con una proporción 

de 30.8% (n=4) y 15.4% (n=2), respectivamente. Por otro lado, los municipios donde se 

excluyeron mayor número de individuos afrodescendientes fueron Quibdó con 12 

individuos (50%) y bahía solano con 6 individuos (25%).  El resultado final de población 

para el análisis secundario fue un total de 140 individuos amerindios y 140 individuos 

afrodescendientes. (Figura 11 y 12). 

 

 

 

Figura 11. Estimación de componentes ancestrales (k=3) en las poblaciones de 

referencia y los 3 subgrupos de poblaciones colombianas.  

 

 

Figura 12.  Plot en Triangulo utilizando 

un K=3 de población ancestral de 

referencia en comparación a las 

poblaciones incluidas en este estudio 

posterior al proceso de ajuste a 

individuos más conservados. Color 

Verde: población afrodescendiente. 

Color azul oscuro: población nativo 

americana. Color azul celeste: población 

de ancestralidad mixta. 
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La Figura 13 y la Tabla 13 muestran los porcentajes de ancestralidad obtenidos del 

análisis secundario para cada una de las 38 poblaciones colombianas, así como, su 

proporción de la estimación y agrupamiento en los 3 subgrupos poblaciones. La 

población de ancestralidad mixta presentó una mayor proporción de ancestralidad 

europea (57.8%) y nativo americana (36.3%) en comparación a la africana (5,9%). Las 

poblaciones amerindias incluidas en este estudio evidencian en promedio un alto grado 

de componente ancestral nativo americano, todas las etnias incluidas presentaron una 

estimación de más del 90%, la media para el grupo amerindio fue del 95%. Los Bari, 

Carapana, Desano, Kogui, Piapoco, Piratapuyo, Tikuna, Yeral y Yukpa fueron las 

poblaciones con mayor inferencia en componente nativo americano (>97%), inclusive 

la etnia Piapoco llego a casi un 99%. El componente europeo fue del 3,1% en este 

subgrupo, siendo el segundo componente más representativo, encontrándose en las 

etnias Arhuacos, Inganos, Misak, Nasa, Puinave y Tukano en mayor medida, 

presentando un porcentaje ≥5% en el componente Europeo. Por último, para la 

población amerindia el componente africano fue menor del 2% de estimación, siendo 

las etnias Inga, Kawiyari, Barasano y Waunano en orden de frecuencia las de mayor 

proporción africana.  

 

 

Figura 13.  Diagrama circular de los componentes ancestrales para los 3 subgrupos 

poblaciones analizados. El componente Europeo, Nativo-americano y Africano 

corresponde al color Amarillo, Verde y Naranja respectivamente. 

 

 



Tabla 13. Estimación de ancestría en las 38 poblaciones colombianas analizadas 
 

Poblaciones % Componente ancestral  

  EUR NAM AFR  

Arhuacos 6,9 90,9 2,2  

Bari 1,4 97,3 1,2  

Chimila 1,7 96,4 1,9  

Inga 7,0 90,2 3,8  

Misak/Guambiano 9,8 90,3 0,9  

Guayabero 1,7 96,9 1,4  

Kogui 1,2 97,9 0,9  

Nukak 2,7 96,4 0,8  

Nasa/Paez 8,2 90,6 1,2  

Piapoco 0,9 98,7 0,4  

Piratapuyo 1,4 97,9 0,7  

Puinave 5,0 93,2 1,8  

Tukano 5,7 93,2 1,2  

Tunebo 2,4 96,7 0,8  

Wayuu 1,4 96,8 1,8  

Yukpa 2,0 97,0 1,0  

Barasano 1,9 95,0 3,3  

Carapana 1,1 97,9 1,0  

Curripako 3,2 95,5 1,3  

Desano 1,6 97,5 0,9  

Kawiyari 4,4 92,0 3,5  

Kubeo 1,7 96,1 2,2  

Makuna 2,2 96,7 1,0  

Siriano 2,7 96,4 0,9  

Tikuna 2,0 97,2 0,8  

Yeral 0,9 97,8 1,3  

Wanano 2,6 95,0 2,5  

Wounaan 2,3 95,9 1,7  

Amerindios (AMR) 3,1 95,5 1,5  

Bahía Solano 13,2 15 71,7  

Quibdo_1 11,2 9,4 79,4  

Quibdo_2 14,8 11 74,2  

Condoto 5,1 5 90,3  

Istmina 5,7 4,2 90,1  

Tadó 13,2 6,1 80,7  

Afrocolombianos (AFC) 10,5 8,4 81,1  

Bogotá 63,3 33,2 3,5  

Boyacá 55,1 38,3 6,6  

Cundinamarca 55,2 39,4 5,4  

Santander 57,7 34,2 8,2  

Ancestralidad Mixta (MIX) 57,8 36,3 5,9  



 

Por su parte, como erar de esperarse para la población afrocolombiana su principal 

representación con el 81,1% fue el componente africano, en segundo grado, el 

componente europeo con un 10,5% y en menor proporción la ancestralidad nativo-

americana en 8.4%. Los municipios de Bahía solano y Quibdó_2 fueron las poblaciones 

de menor ancestralidad africana, reflejado en gran medida a que fueron las poblaciones 

afrodescendientes con mayor proporción del componente europeo, y presentan en un 

grado considerable proporciones entre el 25-30% de otros componentes ancestrales. 

 

Los resultados del análisis secundario reflejan unas poblaciones afrodescendientes y 

amerindias más homogéneas, como se aprecia en la figura de la estimación del 

componente ancestral para cada uno de los subgrupos poblacionales (Figura 11 y 12), 

no obstante, la inferencia de la estimación promedio del componente nativo americano 

no varía significativamente (94% vs 95,5%). Por el contrario, para las poblaciones 

afrodescendiente el cambio en la estimación del componente ancestral es notorio, sin 

embargo, el uso de estos análisis secundarios no estaría reflejando el grado de mezcla 

real de esta población.  

 

Por otro lado, los municipios de Condoto e Istmina fueron las comunidades más 

representativas del componente africano en los individuos afrocolombianos estudiados, 

con más del 80% de ancestralidad africana. En recapitulación, la muestra de población 

afrodescendiente colombiana a pesar de que se localiza en mayor medida hacia el 

clúster de ancestralidad africana (Figura 12), continúa exhibiéndose muy dispersa, 

reflejando que la población afrodescendiente estudiada no es del todo homogénea. 

 

Esto último se puede visualizar como mayor detalle en la figura 14, en donde al realizar 

un análisis de componentes principales se percibe como las poblaciones 

afrodescendientes se alejan de las demás y entre ellas los municipios de Condoto e 

Istmina presentan un grado mayor de distanciamiento. 

 



Figura 14. Análisis de componentes principales para los subgrupos poblaciones. 

 

 

Teniendo en cuenta los resultados previamente comentados, se compararon nuestras 

muestras poblacionales de Chocó con otras poblaciones afrocolombianas reportadas 

en la literatura (Tabla 14 y Figura 15); para la figura 15 se tomaron los genotipos de las 

poblaciones afrodescendientes reportadas en Mogollón et al, 2020 y Ossa et al, 2015.  

 

Figura 15. Comparación de la estimación del componente ancestral en muestras 

poblacionales afrodescendientes de Colombia.  

 

 

 

1: AFR Referencia   2: EUR Referencia   3: NAM Referencia   4: Bahía Solano   5: Quibdo_1   6: Quibdo_2 

7: Condoto   8: Istmina   9: Tadó   10: Chocó Ossa et al   11: Chocó Mogollón et al   12: SAN Mogollón et al 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

       AFC: Muestras de afrocolombianos del presente estudio, SAN: San Andrés 

       * Calculada de población del departamento del cochó reportada en Ossa et al, 2015 

 

Inicialmente, en la Figura 15, podemos apreciar una mayor homogeneidad en la 

asignación de las proporciones de ancestralidad en las poblaciones afrocolombianas 

utilizadas en el presente estudio en comparación a las otras muestras poblacionales 

reportadas previamente en la literatura, en donde se observan individuos con una mayor 

proporción de ancestralidad europea o nativo americana.  

 

Nuestra población afrodescendiente del chocó, presentó una distribución de las 

proporciones de ancestralidad similares a las poblaciones utilizadas en previas 

investigaciones, con un predominio de ancestralidad africana, seguido de europea y en 

menor grado nativo americana. Aunque es de resaltar, una mayor similitud a lo 

reportado por Ossa et al, 2020, en donde su población presentó una proporción 

promedio africana del 72%, en segundo grado una proporción europea del 16,3% y en 

menor medida una proporción nativo americana del 11,7%. El comportamiento de la 

población afrodescendiente de San Andrés reportada por Mogollón et al, 2020 es 

aquella en la que se observa mayor diferenciación, mostrando un mayor grado de 

Tabla 14. Comparación de estimación del componente ancestral 
utilizando marcadores de ancestría tipo INDEL en poblaciones 

afrodescendientes colombianas.  

Poblaciones % Componente Ancestral  

  EUR NAM AFR  

Bahía Solano 21,5 22,1 56,4  

Quibdo_1 31,0 12,8 56,2  

Quibdo_2 17,0 12,5 70,5  

Condoto 7,7 7,4 84,9  

Istmina 11,6 7,3 81,0  

Tadó 17,3 9,5 73,2  

Chocó AFC 1er Análisis 20,0 12,0 68,0  

Chocó Ossa et al* 16,3 11,7 72,0  

Chocó Mogollón et al 11,0 9,3 79,7  

SAN Mogollón et al 26,0 11,3 62,7  



ancestralidad europea con una proporción del 26%, datos que son esperado debido al 

componente histórico y mestizaje presentado en la isla. (Tabla 14). 

 

Con los resultados obtenidos de las poblaciones amerindias y afrodescendientes 

incluidas en nuestro estudio, las cuales reflejan una mayor homogeneidad, se procedió 

a analizar si el uso poblaciones propias con un menor grado de mezcla  permitían 

identificar una mejor inferencia en la estimación de la proporción de ancestría en 

población mezclada utilizándolas como poblaciones de referencia. 

 

Tabla 15. Estimación del componente ancestral en población mezclada utilizando como referencia 
poblaciones previas.  

Poblaciones % Componente ancestral  

  EUR AFR NAM  

AFR REF 3,0% 94,5% 2,6%  

EUR REF 95,0% 2,0% 3,0%  

NAM REF 5,4% 1,5% 93,0%  

MIX 58,2% 5,1% 36,7%  

 

 

Tabla 16. Estimación componente ancestral en población mezclada utilizando como referencia 
amerindios propios + afrodescendiente y europeos de poblaciones previas.  

Poblaciones % Componente ancestral  

  EUR AFR NAM  

AFR REF 2,4% 95,2% 2,3%  

EUR REF 95,5% 1,6% 2,8%  

AMR 2,1% 1,1% 96,9%  

MIX 56,7% 4,7% 38,6%  

 

 

Tabla 17. Estimación componente ancestral en población mezclada utilizando como referencia 
poblaciones previas + amerindios propios.  
Poblaciones % Componente ancestral  

  EUR AFR NAM  

AFR REF 2,2% 95,8% 2,0%  

EUR REF 96,3% 1,4% 2,2%  

NAM REF + AMR 3,2% 1,2% 95,7%  

MIX 59,8% 4,5% 35,8%  

 

 



Tabla 18. Estimación componente ancestral en población mezclada utilizando como 
referencia poblaciones previas + amerindios y afrodescendientes propios.  

Poblaciones % Componente ancestral  

  EUR AFR NAM  

AFR REF + AFC 7,3% 88,0% 4,6%  

EUR REF 95,2% 1,9% 2,9%  

NAM REF + AMR 3,6% 1,5% 94,9%  

MIX 57,4% 5,5% 37,2%  

 

Tabla 19. Estimación componente ancestral en población mezclada utilizando como 
referencia amerindios y afrodescendientes propios + europeos de poblaciones previas.  

Poblaciones % Componente ancestral  

  EUR AFR NAM  

AFC 6,0% 89,8% 4,2%  

EUR REF 93,8% 2,6% 3,6%  

AMR 2,5% 1,6% 95,8%  

MIX 53,0% 7,5% 39,5%  

 

 

Comparando los resultados de la inferencia de la estimación de la proporción de 

ancestralidad a partir de poblaciones de referencia usualmente utilizadas vs poblaciones 

propias con menor grado de mezcla , se observó que para el componente nativo americano 

la asignación de la proporción aumento entre 2 y 3% (Tabla 16 y 19) cuando la población 

utilizada como referencia nativo americana fue población autóctona más conservada. Por 

el contrario, la combinación de estas últimas muestras con otras poblaciones nativo 

americanas utilizadas como referencia, hacen que la estimación de la proporción disminuya 

a 35,8% (Tabla 17); el cálculo del valor P indico que estos datos no fueron estadísticamente 

significativos. 

Tabla 20. Estimación componente ancestral en población mezclada utilizando como referencia 
afrodescendientes propios + nativo americanos y europeos de poblaciones previas. 

 
Poblaciones % Componente Ancestral  

  EUR AFR NAM  

AFC 7,1% 87,9% 5,0%  

EUR REF 92,7% 3,3% 4,0%  

NAM REF 5,8% 2,5% 91,7%  

MIX 54,3% 8,1% 37,6%  



5. DISCUSIÓN: 
 
Los análisis realizados en este estudio sugieren que las muestras de las 38 poblaciones 

pueden agruparse principalmente en 3 grupos: Amerindios, afrodescendientes y de 

ancestralidad mixta. Adicionalmente, los resultados descritos en esta investigación 

permitieron caracterizar el perfil de ancestría y analizar el nivel de sub-estructura 

genética de los tres grupos poblacionales mencionados, mediante un panel de 46 

marcadores tipo AIM InDel, así como, realizar comparaciones y analizar la influencia 

que podría presentarse al utilizar poblaciones propias conservadas para una mejor 

estimación de la proporción de ancestría. 

 

Respecto a la caracterización del perfil de ancestría en la población de ancestralidad 

mixta, nuestros resultados indicaron una mayor proporción de ancestralidad europea 

(57.8%), seguido del componente nativo-americano (36.3%) y africano (5.9%). Lo 

reportado es consistente con lo señalado por otros autores en estudios previos. Ossa 

et al, 2016, señala que todas las subregiones andinas están caracterizadas por una 

contribución predominante de ascendencia europea, siendo la región Central Oeste la 

que presentó mayor proporción europea (67%). Así mismo, este estudio identificó al 

componente nativo-americano como el segundo aporte más importante de 

ancestralidad en esta población.  

 

Por su parte, Ibarra et al, 2014 encontró que en las poblaciones de las regiones de los 

Andes centrales y orientales (Santander-Cundinamarca-Boyacá y Huila), la proporción 

de contribución europea estimada era mayor que la esperada según los marcadores de 

ancestralidad InDel en comparación a las proporciones promediadas de polimorfismos 

de origen europeo en el ADNmt y el cromosoma Y. Lo que sugiere, en primera medida 

una fase de mayor colonización europea en nuestra población, y en segunda instancia, 

una mezcla genética caracterizada por la presencia del componente nativo-americano, 

que podría estar explicado por las prácticas de abuso sexual contra las mujeres 

indígenas por parte de los colonos europeos. (Quijano, A, 2000; Aristizábal, S., 2000) 

 



La diversidad genética de la región andina comprende una mezcla compleja de 

múltiples factores socioculturales. Esta región ha sido históricamente una importante 

zona de actividad económica en el país, lo que ha contribuido a la migración de los 

habitantes de otras regiones de Colombia, convirtiéndole en una zona de alta densidad 

poblacional. Así mismo, muchos de los habitantes de las áreas rurales y selváticas del 

país afectados por el conflicto armado, han migrado forzosamente a las grandes urbes. 

Este factor migratorio, en uno de los factores que más ha favorecido el resultado de la 

población mezclada actualmente presente en gran parte de la región andina y se 

relaciona con lo mencionado por Mogollón et al, 2020, quienes observaron 

estimaciones para las poblaciones de Bogotá, Tolima y Huila similares a lo reportado 

en nuestra poblaciones de ancestralidad mixta y quienes comentan que estos hallazgos 

pueden deberse a los patrones demográficos y migratorios que exhiben estas 

poblaciones y resaltan la importancia que la ancestralidad y la diferenciación genética 

no debería establecerse únicamente considerando la división territorial.  

 

A pesar de que Colombia ocupa el tercer lugar en Latinoamérica con mayor porcentaje 

de población afrodescendiente, los cuales representan alrededor de 5 millones de 

habitantes que se encuentran ubicados principalmente en la región del Pacífico (DANE, 

2019), existen muy pocos estudios genéticos de la población afrocolombiana pues los 

estudios previos de ancestralidad genética colombiana se han ocupado en su mayoría 

de poblaciones mestizas o comunidades nativo-americanas.  

 

Con relación a la población afrodescendiente en el presente estudio, se identificaron 

hallazgos no descritos previamente en población afrocolombiana que son de gran 

interés para la comunidad científica. En primera instancia, se detectó la presencia de 

un tercer alelo en el marcador MID-548 con una frecuencia del 3.66%, siendo un 

hallazgo que podría asumirse como un alelo de fijación o alelo extremadamente raro, 

que puede contribuir a inferir el componente ancestral africano de la población 

afrocolombiana. Los individuos con un tercer alelo en homocigosis para el marcador 

MID-548, presentaron una inferencia de la estimación del componente africano mayor 

del 95%. A su vez, el locus MID-548 no se encontró en equilibrio en la población 

afrocolombiana, siendo la explicación más probable la presencia de este tercer alelo en 

dicho marcador. 



 

Los análisis realizados para la estimación de ancestría en población afrocolombiana 

presentados en este estudio son consistentes con lo señalado por otros autores. 

Medina-Rivas et al, 2016, reportaron altos niveles de proporción promedio de ancestría 

africana en población de Chocó (75,8%), siendo este el componente dominante, 

además, observaron que el componente no africano se dividía en proporciones 

similares entre las ancestralidades nativo americana y europea, hallazgo que nuestro 

estudio también evidenció. Es llamativo como la población del Chocó se diferencia de 

otras poblaciones afrodescendientes del nuevo mundo, quienes presentan un menor 

grado de ancestría nativo americano y mayor influencia de porcentaje europeo. Este 

patrón es indicativo de un contacto más prolongado y sostenido entre 

afrodescendientes y comunidades indígenas en el Chocó en comparación con lo 

ocurrido en el Caribe o en los Estados Unidos. (Martínez, B et al, 2020) 

 

En un estudio realizado en el corregimiento de San Basilio de Palenque (Martínez, B et 

al, 2017), se encontró un porcentaje de ancestría africana del 81,2%, seguido de un 

10.6% para el componente europeo, y de un 8.2% para el nativo americano. Este 

estudio fue realizado en una de la comunidades afrodescendiente más conservadas en 

el país y nuestros resultados presentaron unas proporciones similares para algunas de 

nuestras poblaciones (Istmina y Condoto), las cuales presentaron en promedio 

porcentajes mayores al 80% para ancestría africana, seguido de una proporción 

promedio de entre el 10% y 7% para el componente europeo y ancestralidad nativo 

americana. 

 

El pueblo de San Basilio de Palenque es un pueblo que fue fundado por esclavos 

africanos fugados, quienes se establecieron en la región montañosa cercana a 

Cartagena, en el norte de Colombia. Se considera el primer territorio libre de América, 

símbolo de resistencia contra la conquista militar española, que se ha mantenido aislado 

en gran medida de la cultura predominante colombiana. Este pueblo conserva con 

mayor fidelidad las costumbres, ritos y formas de expresión de comunidades africanas 

lo que favorece el patrimonio genético africano y podría ser un factor determinante para 

comprender el alto porcentaje del componente de ancestría africano presente en esta 



población en comparación con otras poblaciones afrocolombianas (Restrepo, E., Pérez, 

J.N. et al, 2005).  

 

Por otra parte, en el análisis de la estimación del componente de ancestralidad genético, 

se identificó una menor proporción africana en las poblaciones de Bahía Solano (56,4%) 

y Quibdó (56,2%) en comparación con las poblaciones de Condoto e Istmina (>80%). 

Así mismo, al utilizar como una medida de distanciamiento genético el índice Fst, se 

evidenció una diferencia estadísticamente significativa (p=<0.05) entre las poblaciones 

de Quibdó y Bahía Solano, respecto a las poblaciones de Condoto, Istmina y Tadó. 

Estos hallazgos destacan la diversidad genética que las poblaciones afrocolombianas 

pueden tener entre sí y reitera la necesidad de continuar estudiándolas. 

 

Ahora bien, continuando con los análisis presentados por Martínez, B et al., 2017 et al, 

quien comparó los resultados obtenidos de estimación de ancestría con valores previos 

en una subregión del departamento de Bolívar (Montes de María), que también incluía 

población de San Basilio. Los resultados indicaron que la ascendencia africana de San 

Basilio fue de cuatro veces mayor que la encontrada en el departamento de Bolívar, 

demostrando una vez más que pese a que son poblaciones afrodescendientes, estas 

poblaciones no son homogéneas entre sí. 

 

Esta observación de la diversidad en comunicades afro también ha sido descrita en 

poblaciones afrodescendientes de otras regiones de Latinoamérica. Carvalho et al, 

2018 señala una correlación existente entre el grado de aislamiento y el grado de 

mezcla en población afrodescendiente de Brasil (Quilombos: Kalunga, Sacutiaba y 

Mocambo). Sus resultados indican que para la población Kalunga, la cual es la 

comunidad más aislada, presenta un mayor componente africano (67,3%), en contraste 

con Sacutiaba, que es la población más pequeña e impactada por la migración, dado 

principalmente por la interacción que tienen con las zonas urbanas que se encuentran 

alrededor de esta región, en la cual se identificó el mayor componente europeo (46,8 

%). Por último, Mocambo es vecino de una población nativa americana y presentó la 

mayor contribución amerindia. (12,2%). 

 



Esta correlación mencionada previamente entre el grado de aislamiento y mestizaje de 

población afrodescendiente es consistente con los análisis de subestructura genética y 

distanciamiento genético identificados en nuestros afrocolombianos. Las poblaciones 

con un mayor componente de ancestría africana encontradas en nuestro estudio, se 

encuentran ubicadas en zonas de difícil acceso y lejanas de la capital del Departamento 

del Chocó, lo que promueve el aislamiento de sus habitantes con las regiones 

circundantes del departamento. Por el contrario, los municipios de Bahía Solano y 

Quibdó, además de contar con mejores vías de acceso y por ende mayor tránsito, han 

experimentado un incremento significativo de la demanda turística lo cual puede 

contribuir a una mayor mezcla de su población.  

 

Adicionalmente, existen otros aspectos importantes que han contribuido en gran 

medida al flujo genético en esta región, los cuales son derivados del contexto socio-

político que afecta al departamento del Chocó, como la presencia del conflicto armado 

en zonas urbanas y rurales, el desplazamiento forzado, la presencia de narcotráfico, el 

paso de contrabando y la gran oleada de migrantes hacía zonas fronterizas del litoral 

Pacífico. (Martínez, Y.S., 2021; Mosquera, A.Y., 2016) 

 

De igual manera a lo descrito anteriormente en el análisis de la población de 

ancestralidad mixta, en donde se señalaba la posible relación entre la proporción de 

ancestría amerindia en esa población y las prácticas de abuso sexual contra las mujeres 

indígenas, ocurrió algo similar en la población afrodescendiente, especialmente dada la 

condición de esclavos de los africanos llegados a las tierras de las Américas, en donde 

este tipo de violencia sexual se daba bajo circunstancias de castigo o de dominación, 

entre otros. (Wade, P., 1995; Aristizábal, S., 2000; Hoffmann, O., 2007). Estudios en 

población afrocolombiana como el de Medina-Rivas et al, 2016 y Alonso et al, 2013, 

reflejan biológicamente como el haplotipo no africano del cromosoma Y esta 

predominantemente abarcado por el componente europeo. 

 

Respecto a la población amerindia, se logró obtener una muestra de 28 comunidades 

indígenas de alrededor del país. El departamento de Vaupés aportó el mayor número 

de etnias. Como se describe previamente en los resultados de este estudio, el análisis 

de ancestría en población amerindia arrojó un alto porcentaje de componente ancestral 



nativo americano, con una estimación mayor al 90%, presente en todas las etnias 

estudiadas, seguido del componente europeo con un 3.1%, y un porcentaje menor del 

2% para el componente africano. Datos similares fueron reportado por Mogollón et al., 

2020, para algunas comunidades indígenas amazónicas (Cocamas, Uitoto, Ticunas) y 

del norte del país (Wayúus y Zenús). 

 

En cuanto a los análisis de diferenciación genética en nuestra población amerindia y 

según los resultados presentados en la Tabla 9, los grupos indígenas del norte 

(Arhuaco, Kogui, Bari y Chimila)  se distanciaron significativamente de las demás. Lo 

anterior, puede estar relacionado con diversos factores como la localización geográfica 

de las comunidades indígenas analizadas en este estudio, dado que la gran mayoría 

provienen principalmente de la región Amazónica. A su vez, los orígenes ancestrales 

de estas comunidades pueden jugar un papel importante en la comprensión de la 

diferenciación genética identificada, así como las lenguas que predominan en esta 

población. Estas observaciones ha sido objeto de estudio en investigaciones previas 

realizadas en población amerindia de Colombia (Yunis et al., 1994; Callegari-Jacques 

et al., 2011; Wang et al., 2007; Fuselli et al., 2003; Tarazona-Santos et al., 2001).  

 

La diferenciación entre los individuos de las comunidades indígenas de las regiones 

Orinoquía y Amazonas en comparación a la región Caribe y Andina ya había sido 

reportado (Keyeux & Usaquén, 2006). Lo cual, es concordante con nuestros resultados 

de distanciamiento genético y cálculos de Fst. Inicialmente, algunas investigaciones 

han sugerido teorías en donde todas las poblaciones nativo americanas presentes en 

América del sur emergieron de un evento único migratorio, seguido de una divergencia 

influenciada por elementos como barreras geográficas y climáticas, así como, patrones 

de asentamiento y estructura social. (Rothhammer & Silva, 1989; Reich et al., 2012; 

Rothhammer & Dillehay, 2009). Sin embargo, otros autores recientemente proponen 

que ciertas comunidades amazónicas se originaron de una población con vínculos 

genéticos más cercanos a las poblaciones indígenas del sur de Asia, que antes de llegar 

a la Amazonía se habrían mezclado con un linaje asociado a la primera población 

americana, explicando a través de estos modelos las posibles diferencias entre las 

poblaciones indígenas del caribe y amazónicas. (Skoglund et al., 2015; Harris et al., 

2018). 



 

Complementariamente, Romero et al, 2013 señala una relación entre la variable 

lingüística-geográfica y la distribución de ADN mitocondrial (ADNmt) en población 

indígena de las regiones del norte y sur de Colombia. A pesar de que se utilizó un 

marcador de ancestralidad sexual, es llamativo que cuando las poblaciones fueron 

agrupadas por localización geográfica (norte-Caribe, sur-Amazonia, Oeste-Pacífico, 

Este-Orinoquía), la diferencias entre la frecuencia del haplogrupo A fue mayor en la 

región norte de Colombia (50% de frecuencia), disminuyendo en un 20% en la región 

del sur del país, mientras que la frecuencia del grupo C fue menor en el norte y tuvo su 

valor más alto en el sur de Colombia, demostrando que las frecuencias de los 

haplogrupos de ADNmt difieren entre las regiones del norte y sur de Colombia, lo cual 

nos permite explicar otros factores que pueden favorecer las diferencias entre las etnias 

del norte y sur del país (Yunis, J et al., 2013). 

 

Por otra parte, para el análisis del distanciamiento genético en nuestra población de 

estudio, se hizo uso del dendograma como herramienta de análisis visual, en donde es 

posible observar un acercamiento de los pueblos indígenas del norte con la población 

de ancestralidad mixta (Figura 5). Aquí es importante recordar que el segundo 

porcentaje de ancestralidad presente en la población de la región Andina de nuestro 

estudio fue la nativo americana con un 37.3%. Así mismo, otra posible explicación, 

recae en los grandes y atractivos entornos ecológicos y el enorme capital cultural y 

social que estas tribus indígenas del norte poseen, han dado también lugar al interés 

de quienes desean conocer un poco más sobre estos pueblos ancestrales y sus 

entornos, lo que ha ocasionado un aumento relevante del turismo en la región del 

Caribe colombiano. Según el Instituto Distrital de Turismo de Santa Marta (Indetur) en 

el último año la ciudad de Santa Marta recibió 2’978.376 visitantes nacionales y en los 

últimos cuatro años ingresaron más de 11 millones de visitantes, lo que podría favorecer 

al grado de mestizaje por medio del flujo genético entre los indígenas de esta región 

(Indetur, 2022).  

 

Otro de los factores que afecta considerablemente a la población amerindia en 

Colombia es el impacto del conflicto armado en sus territorios, lo que ha provocado que 

muchos habitantes de estas comunidades estén desplazándose constantemente hacia 



entornos urbanos de manera transitoria, para luego regresar nuevamente a sus 

regiones. Esta situación es evidenciada a diario en ciudades de los departamentos de 

Santander, Norte de Santander, Boyacá y Cundinamarca, donde los indígenas 

encuentran lugar en zonas concurridas de las grandes urbes para trabajar y asentarse 

temporalmente.  

 

De acuerdo con los datos suministrados por la ACNUR, aproximadamente 70,000 de 

los desplazados internos registrados son indígenas. El pueblo Arhuaco, ubicado en las 

altas partes de la Sierra Nevada, cuyo resguardo principal está en la ciudad de Santa 

Marta, es uno de los pueblos más abatidos por el conflicto armado colombiano, 

provocando que los pueblos indígenas que habitan la Sierra constantemente tengan 

que emigrar de su lugar de residencia o vivienda (ACNUR, 2011). 

 

Una situación similar ocurre con los resguardos Motilón-Barí, donde habitan los 

indígenas Barí, también conocidos como motilones, los cuales se encuentran 

localizados en el territorio del Catatumbo, uno de los principales corredores del conflicto 

armado en Colombia. En la actualidad, este territorio se encuentra bajo el mando de los 

grupos armados al margen de la ley, grupos organizados de narcotráfico y la presencia 

de la fuerza pública.  

 

La organización de la Comisión de la Verdad señala a la violencia sexual y la 

prostitución forzada, como unas de las grandes afectaciones ocasionadas por las 

confrontaciones de los diversos actores de la guerra en estos territorios, lo que puede 

contribuir indiscutiblemente a un mestizaje genético entre los habitantes de estas 

comunidades indígenas (Comisión para el esclarecimiento de la verdad, la convivencia y 

la no repetición, 2022).   



6. CONCLUSIÓNES: 

• La población con ancestralidad mixta presento mayor proporción de 

ancestralidad europea (57.8%), seguido del componente nativo-americano 

(36.3%) y africano (5.9%). Resultados similares a lo reportado por otros grupos 

de investigación. 

 

• La población Amerindia mostro una estimación primaria nativo-americana con 

94%, en segunda medida europea con 5% y en menor proporción africana con 

1% 

 

• El presente proyecto presentó el mayor número de comunidades amerindias 

incluidas en un estudio de análisis de ancestría genética en población 

colombiana. 

 

• Recomendamos utilizar nuestra población amerindia como población de 

referencia para la estimación de ancestría NAM en Colombia, ya que refleja 

mejor la diversidad indígena colombiana. 

 

• Para la población afrocolombiana, presento principalmente un componente AFR 

68%, seguido de EUR 20% y NAM 12%.  

 

• Los resultados indican que ocurrieron diferentes dinámicas de mezcla de la 

población afrocolombiana dentro del departamento del chocó, consideramos 

que se presenta una gran variabilidad en el grado de mezcla entre aquellas 

poblaciones pequeñas y alejadas frente a poblaciones urbanas vecinas, por lo 

tanto, los datos deben ser tratados de manera particular en estudios de 

asociación con enfermedades, en el análisis forense y pruebas de identificación 

humana. 

 

• Los resultados expuestos amplían y destacan la diversidad genética de las 

poblaciones amerindias y afrocolombianas, sin embargo, continúan siendo 

pocos los estudios realizados en poblaciones afrodescendientes en donde 

todavía quedan preguntas por resolver acerca de su reciente historia 

demográfica y estructura poblacional. 

 



• Al comprender la estructura genética de las poblaciones humanas, podemos 

reconstruir la historia y comprender las bases genéticas de las enfermedades. 

Por lo tanto, el trabajo presentado contribuye al esfuerzo continuo por 

documentar la variabilidad genética humana, al enfocarse en explorar 

poblaciones que han sido poco estudiadas y resaltamos la necesidad de 

continuar estudiando nuestra población afrodescendiente. 
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