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El concepto de diversidad genética

• La diversidad genética es el número total de características 

genéticas que existen en cada especie. La diversidad genética es 

importante porque es la materia sobre la que actúa la selección 

natural: si no hay diversidad, no hay evolución.

• La cantidad de diversidad se determina por factores como:

- la tasa de mutación (generadora de diversidad)

- el tamaño de la población (y asociado a éste, la deriva genética)

- la migración y la selección

- y, en cierta medida, la recombinación, aunque ésta no crea nueva 

diversidad sino que reorganiza la ya existente
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• Sean:
p1 la frecuencia de A en la muestra poblacional analizada
p2 la frecuencia de B 
(tal que p1 + p2 = 1)

• En el equilibrio de Hardy-Weinberg, la frecuencia esperada de un 
homocigoto es su frecuencia alélica al cuadrado, por lo tanto:

la Homocigosidad esperada es p1
2+ p2

2

y por consiguiente, la heterocigosidad (diversidad génica) esperada 
será

1 –Homocigosidad, luego:

Heterocigosidad esperada =

O mejor: 

donde n es el número de alelos, en este caso 2.
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Las secuencias de ADN y el concepto de haplotipo

• Las secuencias de ADN son mucho más informativas que los marcadores 
genéticos clásicos, e incluso que los SNPs independientes.

• Tras secuenciar una región genómica determinada, disponemos de la 
información de los genomas materno y paterno mezclada y es necesario utilizar 
técnicas experimentales y/o bioinformáticas para separar ambas informaciones 
y así saber qué variantes alélicas van en el mismo cromosoma (i.e. obtener los 
haplotipos o fases haplotípicas).

• A diferencia de lo que ocurre en el genoma mitocondrial o en la región 
pseudoautosómica del cromosoma Y, un locus autosómico contendrá dos 

haplotipos, que pueden ser iguales o distintos.

• La mayor informatividad de los haplotipos es debida a que la información de la 
secuencia haplotípica (la ristra de variantes alélicas ligadas), nos permite 
identificar qué haplotipos son más antiguos y cuáles más modernos, así como 
qué haplotipos se derivan de qué otros haplotipos.

• Es decir, el análisis haplotípico nos permite inferir la genealogía de los distintos 
haplotipos observados en un mismo locus o región genómica.
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Diversidad en secuencias de ADN

• En los casos de secuencias de ADN, en lugar de hablar de 
heterocigosidad, resulta más informativo hablar de diversidad 
génica

• Bajo la Teoría Neutral se asume que, a nivel molecular, la mayoría de 
los cambios o mutaciones son neutras, sin ventaja ni desventaja 
selectiva. Así, se llega a un equilibrio en el que la cantidad de nueva 
variabilidad que se introduce por mutación, es equilibrada por la que 
se pierde por deriva debido al tamaño poblacional finito. 

• Así, en el equilibrio, la diversidad teórica esperada (θ) es:

siendo Ne el tamaño efectivo poblacional y µ la tasa de mutación por 
locus por generación.
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Diversidad genética estimada en locus bialélicos

• Una forma sencilla de analizar la diversidad genética es restringirse 

al análisis de la variabilidad de un locus, o de unos pocos loci. 

• Especialmente interesante es el análisis de la diversidad en loci
bialélicos, que son aquéllos que tienen únicamente 2 alelos (alelos
A y B, por ejemplo).

• En los loci bialélicos, una manera de medir su diversidad en una 

población se basa en estimar la proporción de individuos 

heterocigotos AB observados en una muestra de esa población. 

• Se puede calcular la heterocigosidad esperada (también llamada 

diversidad génica) a partir de las frecuencias de los alelos. A 
continuación se presentan algunas opciones.

Técnicas de análisis poblacional Tema 5



7

Técnicas de análisis poblacional Tema 5



88

θ
1

)( aSE = en donde ∑
−

=
=

1

1
1

1n

i i
a y θ es 4Neµ

Técnicas de análisis poblacional Tema 5



9

)1(

2
1

1 1

−
=
∑ ∑

−

= +=

nn

k

k

n

i

n

ij
ij

∑
=

=
S

i
i
hk

1

Técnicas de análisis poblacional Tema 5



10

)1(21

1

−+

−
=

SSeSe

a

S
k

D

1

1
1

1

1

a

a
b

e
−

=
2

2

1

2

1

2

1
2

2

)(
)2(

aa

a
a

na
n

b

e
+

++−
= ∑

−

=
=

1

1
1

1n

i i
a ∑

−

=
=

1

1
22

1n

i i
a

)1(3

1
1 −

+=
n

n
b

)1(9

)3(2 2

2 −
++=

nn

nn
b

en donde

Técnicas de análisis poblacional Tema 5



11

En general, el valor de D depende de cuántos lugares polimórficos
detectemos y cómo sean de frecuentes.
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Interpretación de D

• Interpretar D puede ser, sin embargo, algo más complicado 
porque, entre otras cosas, los cambios demográficos afectan 
también a D.  Por ejemplo, si una población ha empezado 
recientemente a expandirse, podemos obtener una D negativa. 
Alternativamente, si una población ha sufrido recientemente un 
cuello de botella, podemos obtener una D positiva.

• Además, el fallo en detectar que D es diferente de cero, puede 
deberse asimismo a que el tamaño muestral no es lo 
suficientemente grande como para detectar la señal de la 
selección.
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Diversidad génica e historia evolutiva

• Otro aspecto importante que define los patrones de diversidad 

genética de las poblaciones es su historia demográfica. 
• En humanos, nuestra historia evolutiva indica que Homo sapiens

surgió en África hace unos 200,000 años y que hace unos 100,000 
años un pequeño grupo abandonó África y se asentó en el Oriente 

Próximo, y hace unos 40-50,000 años colonizó Europa y Asia, 

reemplazando al Neandertal que habitaba en Europa. 

• Por lo tanto, es de esperar que, dado el mayor tamaño poblacional

africano y el mayor tiempo evolucionando in situ, la diversidad 

de esta población sea mayor que la diversidad del mismo locus en 
Euroasiáticos. 

• Cualquier alejamiento de este principio es sospechoso de selección.
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Herramientas bioinformáticas para analizar la 
Diversidad génica
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