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Resumen

El DNA mitocondrial es un subtipo de DNA, circular y bicatenario que se encuentra en el interior
de las mitocondrias. Se compone de diversas regiones con diferentes suceptibilidades a las
mutaciones. Este hecho es aprovechado en diversas areas cientificas como la Medicina Legal
de cara a la identificacion criminal o de seres desaparecidos. En el ambito de la Antropologia,
los estudios sobre el DNA mitocondrial humano de diferentes poblaciones ha permitido
establecer los parentescos evolutivos entre ellas y, con ello, las rutas y el origen migratorio del
ser humano moderno. Gracias al DNA mitocondrial se han podido establecer grupos humanos
de parentescos evolutivos conocidos como haplogrupos mitocondriales. A modo de conclusién,
el estudio de los haplogrupos mitocondriales aporta una informacion muy valiosa, no solo de la
procedencia de las diferentes poblaciones humanas, sino también de hasta qué punto el
pertenecer a un haplogrupo u otro puede ser condicionante de caracteristicas antropométricas
y metabdlicas concretas.

DNA mitocondrial

El DNA mitocondrial es un tipo especial de
ADN, bicatenario y circular que se encuentra
en un numero variable de entre 10 y 100
copias por mitocondria. Es haploide vy
conteniene unos 16.569 pares de bases. Su
herencia es de linea materna.

El DNA mitocondrial, como se ha dicho, se
compone de dos cadenas de DNA, una de
ellas estda compuesta fundamentalmente por
bases puricas, por lo que es conocida como
cadena pesada o H, mientras que la otra lo
esta por bases pirimidinicas, siendo conocida
como cadena ligera o] L.

Cada macromolécula de DNA mitocondrial se

compone de varias regiones, cada una de
ellas con una informaciéon determinada:
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- Regiones codificantes para los RNAr que
constituyen los ribosomas mitocondriales
(70S).

- Regiones codificantes para los RNA de
transferencia mitocondriales.
- Regidén codificante para la ATPasa.

- Region codificante para el citocromo b.

- Regiones codificantes para la citocromo ¢
oxidasa 1, 2 y 3.
- Regiones codificantes para la NADPH
deshidrogenasa.

- Region no codificante o region control. Se
trata de una porcion particular de DNA, que
se compone de una triple hélice. También es
conocida como D-loop. Esta constituida por
las regiones hipervariables |, Il y lll, las
cuales, como su propio nombre indica, se
ven afectadas con relativa frecuencia por
fendmenos de mutacion.
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Tipo de DNA Fragmentado Circular

tN" de cadenas Bicatenario Bicatenario
N° de copias Diploide Haploide
Localizacion Nucleo Mitocondria
Longitud Largo Corto

Tabla1. Diferencias entre el DNA nuclear y mitocondrial.

Ligados al DNA mitocondrial se encuentran
genes relacionados con algunas patologias.
La herencia del DNA mitocondrial es de linea
materna, esto quiere decir que es transmitido
por la madre, y sélo por mediacion de ésta, a
los hijos. Sin embargo, todos los hijos,
independientemente de su sexo, portan el
DNA mitocondrial materno. Esto es de este
modo debido a que las mitocondrias del
cigoto proceden en su totalidad del &vulo
(maternas), mientras que el espermatozoide
(padre) no aporta mitocondrias al nuevo
cigoto.

Variabilidad del DNA mitocondrial

Si clasificamos las regiones del DNA
mitocondrial en cuanto su posibilidad de
mutacion y variabilidad tenemos dos grandes
tipos de regiones.

Regiones con poca suceptibilidad a la
mutacion. Son regiones codificantes. Las
mutaciones sobre estas regiones son
infrecuentes, pero cuando tienen lugar se
conservan bien. Se utilizan para llevar a cabo
estudios de linajes poblacionales.

Regiones muy suceptibles a las mutaciones.
Se trata de la regién control o D — loop. Es
una region no codificante. Las mutaciones
sobre esta regidbn son muy frecuentes,
existiendo gran variabilidad entre individuos.
Son, por ello, también conocidas como
regiones hipervariables. Se utilizan para
determinar parentescos familiares.

Métodos de estudio del DNA
mitocondrial

El estudio del DNA mitocondrial comienza
con la extraccién y purificacion del DNA de la
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muestra correspondiente y su posterior
amplificacion por PCR. Una vez amplificado
se procede a su secuenciacion. Este ultimo
es el método utilizado para el estudio de las
variaciones en el DNA mitocondrial, ya que
los polimorfismos que se pueden encontrar
en el DNA mitocondrial son puntuales, es
decir SNP (Simple Nucleotid Polimorfism),
que se carcacterizan por el cambio de una
base nitrogenada por otra (fendmeno de
sustitucién). Cuando se encuentra algun
polimorfismo mediante esta técnica, se indica
mediante la posicion del nucleétido afectado.

Aplicaciones del estudio del DNA
mitocondrial

Las aplicaciones del DNA mitocondrial son
muy concretas. He aqui algunas de ellas:
- En Medicina Legal, en la identificacion de
personas desaparecidas a partir de muestras
muy antiguas, minimas y degradadas.
También es utilizado en la identificacion
criminal 'y en el establecimiento de
parentescos entre familias por via materna.
- En Antropologia y Evolucion: los
estudiaremos a continuacion.

El DNA mitocondrial en estudios
antropoloégicos

El DNA mitocondrial es de herencia materna,
lo que quiere decir que es transmitido por los
individuos de sexo femenino a toda su prole.
De ésta solo las hijas tendran la posibilidad
de transmitirlo de nuevo a sus hijos. Decimos
pues que es de linea materna. Ademas, si
consideramos sus regiones codificantes, las
mutaciones que acontecen sobre él no son
frecuentes y, ademas, se conservan bien a lo
largo de las generaciones sucesivas.
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Estos dos hechos son los que han permitido
establecer una serie de linajes humanos o
haplogrupos, cada uno de ellos caracterizado
por unas mutaciones determinadas sobre el
DNA mitocondrial. Estos grupos
evolucionaron de diferente forma a partir de
nuestro  antepasado comun  africano
femenino o Eva mitocondrial, por lo que la
pertenencia a un linaje o haplogrupo o a otro
pone de manifiesto la trayectoria evolutiva
seguida por los antepasados por linea
materna de un determinado individuo.
A continuacion veremos de forma mas
detallada el concepto de haplogrupo
mitocondrial 'y cuadles se  definen.

Haplogrupos humanos del DNA
mitocondrial

Un haplogrupo mitocondrial se podria definir
como un conjunto de mutaciones puntuales
sobre el DNA mitocondrial que definen a un
determinado linaje evolutivo humano por
linea materna. También existen los
haplogrupos con respecto al cromosoma Y,
que configuran una serie de linajes pero, en
este caso, via paterna.

La mejor forma de comprender qué son los
haplogrupos es remitirse a la travesia del ser
humano desde Africa Oriental y cémo fue
mutando el DNA mitocondrial y
estableciéndose los diferentes linajes o
haplogrupos.

“‘Eva mitocondrial” se puede definir como la
primera mujer sapiens moderna a partir de la
cual surgieron todos los demas seres
humanos. Los individuos que contienen las
mismas mutaciones mitocondriales que “Eva
mitocondrial” constituyen el haplogrupo L,
inexistente en la actualidad. De éste
derivaron los haplogrupos africanos LO, L1,
L2, L3, L4, L5 y L6. Estos se diferencian
entre si en sutiles mutaciones. Individuos del
haplogrupo L3 migraron a Oriente Medio
donde surgieron los haplogrupos M y N en
Oriente Medio, cada uno de ellos constituidos
por individuos con unas mutaciones
concretas en el DNA mitocondrial. El arbol
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evolutivo del ser humano moderno se fue
bifurcando del modo descrito y siguiendo un
esquema parecido a lo largo de la geografia
mundial hasta dar lugar a los haplogrupos y
distribuciones actuales, los cuales se
muestran a continuacion.
Bryan Skyes, profesor de genética de la
Universidad de Oxford, ha establecido 7
haplogrupos a partir de los cuales surgieron
los diferentes pueblos europeos tal como los
conocemos hoy dia, es decir, algo asi como
“7 Evas mitocondriales”, que se encuentran
repartidas por diferentes lugares de Europa y
Oriente Proximo. Son las llamadas “ Seven
Daughters of Eve” (“Siete hijas de Eva”).
Como indica hay 7 “Hijas de Eva” en
Europa: Velda, Helena, Tara, Katrine, Ursula,
Xenia y Jasmine.
- Velda: vivido hace unos 17.000 anos en el
actual Pais Vasco. Representaba al
haplogrupo V.
- Helena: vivié hace unos 20.000 afos en la
frontera franco — espanola. Representaba al
haplogrupo H.
- Tara: vivio hace unos 17.000 afios en la
Toscana. Representaba al haplogrupo T.
- Katrine: vivié hace unos 15.000 anos entre
la regidon sur de los Alpes y la costa
Veneciana. Representaba al haplogrupo K.
- Ursula: vivio hace 45.000 anos en el norte
de Grecia. Representaba al haplogrupo U.
- Xenia: vivio hace 25.000 afos en el
Caucaso y el Este del Mar Negro.
Representaba al haplogrupo X.

- Jasmine: vivio hace 10.000 afios en Oriente
Proximo. Representaba al haplogrupo J.

Podria decirse que estas 7 mujeres fueron
las 7 madres de Europa. Actualmente, Bryan
Skyes esta llevando a cabo un estudio similar
para identificar a las “9 Hijas de Eva’
japonesas.

A continuacion vamos a ver de forma un
poco mas detallada las caracteristicas de
cada uno de los haplogrupos mitocondriales
humanos mas importantes.
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Haplogrupo Distribucion Fecha de origen Predecesor
Lo Africa Sur (koisan) 170.000 afios Eva mitocondrial
L1 Africa Central 150.000 afios Lo

(pigmeos)
L2 Africa Occidental 107.000 afios Lo
L3 Africa Oriental 80.000 aflos Lo
(bantles)
L4 Africa Oriental 90.000 aflos Lo
(Tanzania)
L5 Africa Oriental 126.000 afios Lo
(Etiopia)
L6 Sudan, Etiopia, Yemen 100.000 afios LO
Eurasia Oriental (India) 65.000 afios L3
N Oriente Préximo y 65.000 afios L3
otras areas
E Sudameérica, Caribe, 28.000 afios M
Siberia y Asia Central
z Siberia y Laponia 24.000 afios M
D Extremo Oriente 60.000 afios M
Archipiélago Malayo e 30.000 afios M
Indonesia
Q Oceania (melanesia) 50.000 afios M
A Asia Oriental y nativos 50.000 afios N
americanos
Nativos australianos 50.000 afios N
R Europa 65.000 afios N
X Indigenas 25.000 afios N
norteamericanos y
cuenca mediterranea
Y Extremo Oriente 22.000 afios N
B Extremo Oriente 50.000 afios R
F Extremo Oriente 50.000 afio R
P Aborigenes 50.000 afios R
australianos y
melanesios
Europa Occidental 20.000 afios
Europa Occidental y 17.000 afios
Oriente Préximo
Oriente Medio 40.000 afios R
T Region del Caspio 27.000 afios R
(Caucaso, norte de
Iran, Turkmenistan)

Tabla 10. Principales haplogrupos humanos asociados al DNA mitocondrial.

Rutas migratorias del ser humano

A partir del conocimiento de los haplogrupos
mitocondriales se ha podido establecer de
una forma bastante fiable cual habria sido la
ruta migratoria seguida por el ser humano
desde que salié de Africa.

A partir de “Eva mitocondrial” surgieron los
haplogrupos mitocondriales LO, L1, L2, L3,
L4, L5, L6, que se repartieron por diferentes
zonas de Africa. El haplogrupo L3 salié de
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Africa en direccion a Oriente Préximo. Alli se
cree que, segun los descubrimientos
recientes del aleman Svante Paavo, el
genoma humano moderno y el Neanderthal
pudieron mezclarse. Fuese como fuere, en
Oriente Medio aparecieron otros dos
haplogrupos. Uno de ellos fue M, que migro
hacia el Sudeste Asiatico, Indonesia,
Oceania y Asia Central. El otro fue el N, que
se dirigié hacia Asia Central. De cada uno de
ellos surgieron otros haplogrupos. Del M

Pagina 4



sugieron el C (Asia Central y Siberia), el Z
(Siberia y Laponia), el D (Extremo Oriente),
el E (Archipiélago Malayo e Indonesia) y el Q
(melanesia). Del N, en Asia Central surgieron
varios haplogrupos que se repartieron por
todo el globo terraqueo, el A (Asia Oriental),
el S (Nativos australianos), el R (Europa), el
X (Cuenca Mediterranea) y el Y (Extremo
Oriente). El haplogrupo R, como hemos
indicado, migré a Europa donde dio lugar a
varios haplogrupos, cada uno de ellos en una
region europea determinada. EI H (Europa
Occidental), el V (Europa Occidental y
Oriente Préximo), el J (Oriente Medio) y el T
(region del Caspio). Por otro lado, cabe
mencionar que tanto del macrohaplogrupo M
como del N migraron sujetos a norteamérica
a través del estrecho de Bering,
concretamente de los haplogrupos A, B, C, D
y X. Este ultimo es -caracteristico de
indigenas norteamericanos y ha dado lugar a
cierta controversia, ya que se ha visto que su
presencia en norteamérica es anterior a la
llegada de los primeros pobladores a través
del estrecho de Bering.

Proyectos de estudio

Entre los proyectos que han estudiado los
haplogrupos mitocondriales humanos cabe
citar a dos. Por un lado, el profesor Bryan
Skyes de la Universidad de Oxford, quien
estudia las “Evas” mitocondriales en cada
continente, como se dijo anteriormente. Por
otro lado, se encuentra el proyecto
genografico de la revista  National
Geographic donde no sélo se analizan los
haplogrupos del ADN mitocondrial sino que
también se estudian los marcadores
asociados al cromosoma Y, estableciendo los
haplogrupos del cromosoma Y. El proyecto
genografico lleva ya varios afios en marcha y
es encabezado por el doctor Spencer Wells.

Conclusiones
A modo de conclusiones finales cabe
destacar las siguientes:

Al demostrarse la existencia de una “Eva” y
un “Adan”, podria decirse que, en cierto
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modo, todos los seres humanos somos algo
asi como “primos lejanos” los unos con
respecto a los otros.

Los haplogrupos se relacionan con
mutaciones en genes codificantes del DNA
mitocondrial, tal como puede verse en la
figura 2, por lo que el pertenecer a uno u otro
haplogrupo podria determinar el presentar
algunas caracteristicas metabdlicas
determinadas. El por qué hay paises que
destacan mas en algunas pruebas olimpicas
que en otras podria tener relacion con este
fendmeno. De igual modo, la propension a
ciertas enfermedades en unas u otras
poblaciones podria estar también relacionada
con el haplogrupo al que se pertenezca.

El DNA mitocondrial en estudios
evolutivos

Si nos referimos a evolucion en un sentido
mas general, el DNA mitocondrial también
podria ser de mucha utilidad ya que tanto
animales, como plantas, como proctoctistas
como hongos se componen de células
eucariotas 'y, por ende, contienen
mitocondrias. EI DNA mitocondrial podria
ayudar a esclarecer como han evolucionado
unos organismos eucariéticos a partir de
otros, siempre y cuando se tenga en cuenta
cual ha sido el mecanismo reproductivo a
partir del cual ha acontecido la herencia
mitocondrial. En algunos organismos, este
tipo de estudios puede llegar a ser muy
complejo e, incluso, imposible e inutil.
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