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reguntarnos, ;de dénde
Pvenimos?, ipor qué esta-

mos aqui? y ;qué propasi-
totiene o haciadéndevanuestra
vida? son enigmas existenciales
inherentes al ser humano des-
de hace ya miles de anos. Pero,
(de dénde venimos en verdad?
{Como es que nos hemos con-
vertido en la especie humana
que somos? ;Como hemos sido
capaces de colonizar casi cual-
quier ambiente sobre la tierra,
usando el entorno para nues-
tro provecho, domesticando a
plantas y animales, extinguien-
do otras especies, explotando
a otros seres de nuestra propia
especie y a nuestro medio am-
biente? ;Qué define al ser huma-
no biolégica y genéticamente
hablando? Sin duda, indepen-
dientemente de las creencias
personales de cada quien, no
se puede negar que hoy existen
suficientes pruebas cientificas
como para comulgar con la idea
de que el ser humano no se creé
en un instante y que nosotros, el
Homo sapiens sapiens, el hombre
moderno, somos el producto de
millones de afos de evolucion.
A lo largo del siglo pasado y
en lo que va del presente, han
ocurrido una serie de hitos en la
ciencia que nos han permitido
poder aproximarnos un poco
mas a las preguntas previamen-
te planteadas. Gracias a grandes
avances biotecnolégicos como
la amplificacion (reaccién en
cadena de la ADN polimerasa,
PCR) y secuenciacién del mate-
rial genético, hemos sido capa-
ces de conocer genéticamente
mas sobre la biologia y el origen
de nuestra especie. Mas aun,
con la secuenciacion del geno-
ma humano (hace ya 10 afos)
y de especies cercanas filoge-
néticamente al Homo sapiens
sapiens, como el chimpancé y
otros primates, hemos podido
llegar a conocer algunas de las
diferencias genéticas especi-
ficas de cada especie primate.
Basta recordar que el genoma
es el conjunto de genes de un
organismo, cuyas caracteristicas
estan dadas por su secuencia
de nucleétidos. Por ejemplo, al

comparar el genoma humano
y el del chimpancé se supo que
el chimpancé y nuestra especie
comparten aproximadamente el
99% de su secuencia. Inclusive,
si se compara el genoma de dos
personas aleatoriamente a lo lar-
go del mundo, tan solo hay un
0.1% de diferencias en promedio
a lo largo del genoma. Sin duda,
la informacién genética compar-
tida entre primates es bastante y
el conocer cudles son los dife-
rentes cambios genéticos inter
e intra-especie que se reflejan
en las grandes diferencias mor-
fologicas, observadas a primera
vista, es un drea de investigacion
muy activa en la actualidad. Es
asi como, poco a poco, un area
nueva como la Genética Evoluti-
va Humana, entendida como el
estudio del origen y la evolucién
del Homo sapiens sapiens me-
diante comparaciones genémi-
cas con especies muy cercanas
genéticamente, e inclusive con
otros genomas humanos, se ha
ido consolidando dentro de la
ciencia en los ultimos afios.

Sin embargo, los avances mas
recientes e impactantes en el es-
tudio del origen y hacia el mejor
entendimiento de la bioquimica
y biologia de los seres humanos,
se ha dado gracias a los resulta-
dos obtenidos en otro campo,
“el estudio del ADN antiguo”.
Este campo se enfoca en la re-
cuperacién de material genético
perteneciente a restos fosiles,
desde tiempos recientes hasta
alrededor de 120,000 afos atras.
La importancia de este campo
es que, gracias a estudios reali-
zados por una serie de laborato-
rios de investigacion, principal-
mente en Europa y encabezados
por investigadores en el Institu-
to Max Planck de Antropologia
Evolutiva en Leipzig (liderado
por Dr. Svante Pddbo), hoy con-
tamos con una serie de geno-
mas de hominidos antiguos,
especialmente el Neandertal.
Para poder comprender mejor
el origen y evolucién de nuestra
especie es necesario compararla
con especies filogenéticamente
informativas; de hecho, la com-
paracion con el chimpancé se ha
quedado corta y la comparacién
entre humanos modernos no ha
llegado a profundidad. Dados
los avances del campo del ADN
antiguo, el conocer mas sobre
la informacion genética de dife-
rentes grupos de hominidos an-
tiguos nos aproximara cada vez
a entender mejor al ser humano
como especie.

A continuacién, presentamos un
pequeio resumen de los mas
recientes e importantes “descu-
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Fig 1.- Concepcion artistica de una hembra Neandertal, basada en el estudio del genoma. Notese la pigmen-
tacion clara de la piel, el pelo y los ojos.

brimientos” sobre el Neandertal
y otros hominidos antiguos y su
importancia para el estudio de
la especie humana. Comenzan-
do por el Neandertal y como fue
descrito en un previo articulo en
esta serie por el Dr. Mario Zuri-
ta, los neandertales fueron una
especie de hominido que habi-
t6 Eurasia. Esta especie existio
desde la montafas Urales desde
hace 500,000-450,000 afos (que
es de cuando datan los restos
mas antiguos de hominidos con
caracteristicas neandertales)
hasta los rincones mas alejados
de la peninsula Ibérica desde
hace tan sé6lo 28,000 afos. Los
primeros trabajos se realizaron
mediante PCR, amplificando re-
giones especificas del genoma
mitocondrial. Dicho genoma es
pequeno comparado con el ge-
noma nuclear y se hereda de la
madre, porloqueestécnicamen-
te sencillo de estudiar y muy util
para revelar relaciones genéti-
cas. Sin embargo, posteriormen-
te, mediante la aplicacién de
técnicas de secuenciacidon masi-
va (2006), se pudo obtener todo
el genoma mitocondrial Nean-
dertal. Los resultados de esta
investigacion mostraban que los
humanos y los neandertales no
intercambiaron informacién ge-
nética (o si ocurrié se perdid), ya
que la variacién genética en el
genoma mitocondrial humano
es diferente a la del Neandertal.
Posteriormente, en 2009, Briggs
y colaboradores demostraron
que, al estudiar seis genomas
mitocondriales  neandertales
completos, de diferentes con-

textos geograficos, la diversidad
genética de estos individuos era
muy baja; esto es, aproximada-
mente 3,500 hembras pueden
explicar la diversidad mitocon-
drial observada, lo cual es mas
baja aun que la que se encuen-
tra actualmente entre los euro-
peos modernos, basada en cer-
ca de 4,000 mujeres fundadoras.
Por ejemplo, dos muestras,
recuperadas a unos 850 km de
distancia una de la otra, tienen
exactamente el mismo genoma
mitocondrial. Esto sélo podria
ocurrir si la poblacién fuera muy
pequefa (y consecuentemente
muy baja la diversidad mitocon-
drial). Tomando en cuenta estos
datos y otros factores, se estima
que hace aproximadamente
80,000-100,000 arios, tan solo
existieron 10,000 neandertales
en toda Eurasia.

Mas aun, alo largo de los Ultimos
cinco anos han aparecido cuatro
trabajos publicados sobre cam-
bios genéticos especificos en
neandertales, con implicaciones
funcionales. Por ejemplo, en el
2007, Lalueza-Fox y colaborado-
res observaron que los neander-
tales tenian un cambio genético
que probablemente resulté en
que tuvieran una pigmentacion
clara y fueran pelirrojos (Fig. 1).
En otro trabajo del 2007, Krause
y colaboradores encontraron
caracteristicas genéticas en los
neandertales que hasta ese mo-
mento eran consideradas Unicas
de humanos modernos y que
confieren la capacidad para vo-
calizar y asi poder hablar. Por lo
tanto, estos hominidos antiguos

ya tenian, al menos potencial-
mente, la capacidad de vocalizar
como sus post-temporaneos.
En 2008, Lalueza-Fox descubrid
que los neandertales eran por-
tadores del mismo cambio ge-
nético que a los humanos nos
hace tener un sistema sangui-
neo ABO. Y, finalmente, en 2009,
se publico, por el mismo grupo
de investigacion, la hipétesis de
que los neandertales poseyeron
la capacidad para distinguir sa-
bores amargos de los dulces.

El2010 estuvomarcado porgran-
des avances en el estudio los ho-
minidos antiguos y la genética
evolutiva “hominida”. Mencio-
naremos en orden cronolégico
los eventos mas significativos.
En marzo, fue publicado el ge-
noma mitocondrial proveniente
de una falange perteneciente
a un hominido no identificado
(por métodos antropoldgicos)
encontrado en la cueva Deniso-
va en las montafas Altai al sur
de Siberia. Esta fue la primera
vez que fue posible obtener
informacion genética de otro
hominido antiguo diferente al
Neandertal y que, al comparar-
lo con éste y con el humano, no
parecia pertenecer a ninguna de
las dos especies por lo que lo de-
nominaron “Denisoviano”.Otro
gran hito de genética evolutiva
hominida ocurri6 en mayo de
este afo, con la publicacion del
primer borrador del genoma del
Neandertal. Con esta informa-
cién pudimos conocer aun mas
sobre nuestros parientes prima-
tes mas cercanos, deduciéndose
varios datos muy interesantes.
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Por ejemplo, ahora sabemos
que compartimos un ancestro
comun con los neandertales, en
algun momento hace 500,000 a
800,000 anos. Sabemos (como
ha sido publicado previamen-
te en este medio por el Dr. Ma-
rio Zurita) que probablemente
existio un breve flujo genético
de neandertales a humanos no-
africanos, que ocurrié en algun
momento alrededor de 100,000
anos atras cuando los Homo sa-
piens emigraron fuera de Africa
(Fig.2), lo cual resulté en queel 1
al 4 % de las variantes genéticas
del Neandertal estén presentes
en los humanos no africanos.

Por otro lado, a partir del borra-
dor del genoma del Neandertal,
conocemos también una lista de
78 cambios genéticos unicos al li-
naje del humano moderno. Estos
cambian la estructura de las pro-
teinas para las cuales codifican,
es decir, potencialmente podrian
cambiar radicalmente la funcién
que llevan a cabo en el cuerpo
del humano. En estos genes los

neandertales comparten con los
chimpancés las mismas caracte-
risticas, por lo tanto significa que
podrian ser los responsables de
definir al ser humano moderno
tal cual es. Mas aun, la funcion de
estos genes es muy interesante
pues comprende la fisiologia de
la piel, la pigmentacion, los re-
ceptores olfatorios, el desarrollo
6seo y diversas habilidades cog-
nitivas, entre otras. Sin embargo,
la funcién real y el verdadero al-
cance de estas variantes genéti-
cas aun necesitan ser analizados
a detalle y aun se estd muy lejos
de una conclusion significativa.

En las ultimas semanas del 2010,
el campo de la evolucién homini-
da obtuvo otras dos importantes
contribuciones para el campo.
La primera, por parte del grupo
de investigacion del Dr. Lalueza-
Fox, caracteriza genéticamente
al unico grupo de doce nean-
dertales encontrados en el mis-
mo sitio hasta el momento -“El
Sidron”, Asturias, Espafa- y pro-
bablemente pertenecientes al
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mismo grupo social. El estudio es
el resultado de la conjuncién de
varias disciplinas y sugiere, entro
otras cosas, que los individuos de
este sitio fueron procesados y ca-
nibalizados por otros hominidos,
hecho por el cual sus restos fue-
ron encontrados en el mismo si-
tio. Mas aun, el estudio arroja que
probablemente, dada la similitud
genética entre los individuos,
estos estaban emparentados
maternalmente. La contribucion
mas importante del trabajo es
que, dado que todos los machos
adultos del grupo pertenecian a
un mismo linaje mitocondrial y
las hembras adultas a linajes di-
ferentes, aunado a que los lina-
jes de los infantes del grupo co-
inciden con los de las hembras,
se sugiere que probablemente
las hembras neandertales eran
las que se movian de un grupo
a otro. A este comportamiento
reproductivo se le conoce como
patrilocalismo y es practicado en
la actualidad por varios grupos
de cazadores y recolectores hu-

manos modernos.

Finalmente, en los ultimos dias
del 2010, se publicé el genoma
nuclear del hominido de “Deni-
sova”. Al secuenciar el material
genético de este individuo se
encontré que en realidad era una
hembra, por lo que ahora se le
denomina “Mujer X o mujer De-
nisoviana”. Este nueva especie
de hominidos antiguos (o hasta
el momento asi considerada) se
caracteriza por ser diferente ge-
néticamente a los neandertales
y humanos; sin embargo, es ge-
néticamente mas cercana a los
primeros. Otro dato interesante
es que, al parecer, los Denisovia-
nos no estuvieron involucrados
en el supuesto flujo genéticos
con los humanos-no africanos.
Sin embargo, los Denisovianos
contribuyeron entre un 4-6% de
su material genético a las pobla-
ciones melanesias modernas, lo
cual hace aiin mas interesante la
historia de las diferentes pobla-
ciones hominidas antiguas y el
origen de la nuestra (Fig. 2).
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Recientemente, se ha propues-
to que las diferencias bioldgicas
mas importantes entre neander-
tales -y probablemente también
los Denisovianos- y los humanos
modernos, recaen en algunos
cambios genéticos que afectan
la expresién de genes esenciales
durante el desarrollo de los indi-
viduos. Esta hipoétesis también
aun necesita probarse, pero sin
duda la disponibilidad de los ge-
nomas hominidos existentes y los
que estén por venir, al igual que
genomas humanos de diferentes
poblaciones humanas, no sélo
ayudaran para descifrar el origen
del Homo sapiens sapiens sino
para conocernos mejor como es-
pecie. Sin duda auin quedan pen-
dientes muchos afos de investi-
gacién, antes de que podamos
conocer “eso” que nos define
genética y biolégicamente como
especie. Pero una cosa es clara:
el comprender nuestro pasado,
sin duda, nos ha servido y servird
para descifrar nuestro presente y
futuro.

B REGIOMNES INICIALES B EVOLUCION DE LA DISTRIBUCION GEOGRAFICA
Haco 150,000 koS Hace entre 150.000 y 30.000 ahos ]
'Flll\'lﬂlnll'.ﬂ‘l:
T
Mixima expansidn i—um
dielos neandertales .
Ultima reducto de |
neandertales sin hibridacion
{hate 30,000 30s) ~70.000 ARoS —40.000 Afios
=30.000 aBos
~30.000 afics 20,000 m/
Homa neanderthalensis
Primeras——.,
mi =500 A8 0%
del Homo sapiens
G0000 afloc
-30.000 a8 .
PAPUA
MUEVA
. =150. EA
Homo sapiens ARGS (w
{ =30.000 a0
' Dlente hallado en |a Cueva Denlsova |

Fig 2.- Migracién de los hominidos fuera de Africa
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