Panorama

GENETICA DE POBLACIONES

Luigi Luca Cavalli-Sforza:
simbiosis de ciencia y humanidades

El eminente genetista italiano senté un antes y un después en la aplicacion
de modelos cuantitativos para estudiar la evolucidn, la historia y la cultura humanas

1 pasado 31 de agosto fallecia a los
96 afos de edad Luigi Luca Cavalli-
Sforza, cientifico italiano de gran presti-
gio cuyo trabajo ejercidé una enorme in-
fluencia en la genética de poblaciones. Su
legado, sin embargo, va mucho mas alla.
También sera recordado por sus contri-
buciones a la antropologia, la arqueologia
y la lingiiistica, asi como por sus impre-
sionantes aportaciones a la descripcion
matematica de los procesos historicos y
culturales. En la combinacion de ciencias
naturales y humanidades, seria dificil en-
contrar a otro investigador que haya des-
tacado tanto como Cavalli-Sforza.
Durante sus afnos de estudiante de
medicina en Pavia (1939-1944), Cavalli-
Sforza comenzo6 a investigar en genética
de bacterias. A este ambito dedico su es-
tancia posdoctoral en la Universidad de
Cambridge (1949-1950), en el grupo del
eminente genetista y estadistico Ronald
A. Fisher. De vuelta a Italia sigui6 traba-
jando en genética de bacterias con Joshua
Lederberg, quien mas tarde recibiria el
premio Nobel de medicina por sus traba-
jos sobre recombinacion genética. Y en
1952 comenzo a investigar sobre genética
de poblaciones humanas, tema al que se
dedicaria en exclusividad desde 1960.
Para sus primeros estudios en dicho
campo, Cavalli-Sforza tom6 muestras de
sangre de poblaciones humanas proceden-
tes del valle y las montafnas de Parma. Con
ello pretendia analizar la deriva genética;
es decir, las fluctuaciones aleatorias de las
frecuencias genéticas entre una generacion
y la siguiente. Logicamente, tales fluctua-
ciones deberian ser mas importantes en
poblaciones pequeias, como los pueblos
de las montanas, que en las de gran ta-
maiio, como las ciudades de zonas planas.
A partir de datos demograficos —obtenidos
de libros parroquiales— y simulaciones por
ordenador, Cavalli-Sforza y sus colaborado-
res consiguieron explicar las variaciones
genéticas entre pueblos en funcién de la
densidad de poblacion o la altitud.

12 INVESTIGACION Y CIENCIA, octubre 2018

JOAQUIM FORT

Aquellos trabajos demostraron que,
al contrario de lo que se creia hasta en-
tonces, la evoluciéon humana no depen-
dia solo de la seleccién natural: depen-
dia también de la deriva genética, la cual
revestia gran importancia. Orgulloso de
la concordancia entre sus simulaciones
v los datos, Cavalli-Sforza dedicaria su
atencion al fenémeno durante cincuenta
anos. De ello dio cuenta en 2004 con la
publicacion de la obra Consanguinity, in-
breeding, and genetic drift in Italy, escri-
ta junto con sus colaboradores Antonio
Moroni y Gianna Zei. Los autores estima-
ron también la deriva empleando datos
de apellidos en lugar de genes, y consta-
taron que ambos procedimientos daban
resultados coherentes.

Genes y poblaciones

A partir de 1960 Cavalli-Sforza se conver-
tiria en un pionero de la aplicacion de mé-
todos estadisticos a datos de frecuencias
genéticas para inferir arboles evolutivos
de poblaciones humanas. Su idea fue que
la importancia de la deriva genética im-
plicaba que un arbol filogenético podria
reconstruir correctamente la historia de
la separacion entre poblaciones, algo que
no ocurriria si solo interviniese la selec-
cion natural. Y, en efecto, en el primer
arbol aparecian juntas de manera auto-
matica las poblaciones del mismo conti-
nente. Cavalli-Sfroza y sus colaboradores
obtuvieron en 1988 una correspondencia
espectacular entre los arboles filogenético
y lingiiistico de la humanidad. Dicha aso-
ciacién aparece porque, en la evolucién
humana, las poblaciones se fragmentan
con frecuencia, y cada fragmento tiende
a desarrollar su propia lengua y compo-
sicién genética.

Pero, ademas de aplicar con éxito sus
destrezas matematicas, Cavalli-Sforza
siempre otorgd gran importancia a la ob-
tencion de datos empiricos. Entre 1966 y
1985 organiz6 diez expediciones a Africa
para recopilar datos de poblaciones de

pigmeos cazadores-recolectores. Aquellos
viajes proporcionaron datos genéticos y
antropolégicos de enorme utilidad. De
ellos, los relativos a las distancias inter-
generacionales entre pigmeos fueron apli-
cados en 2004 a un modelo matematico
para estimar la velocidad de las invasio-
nes de poblaciones paleoliticas (es decir,
cazadoras-recolectoras).

En 1971 Cavalli-Sforza dejo nuevamen-
te Italia para aceptar una catedra de ge-
nética en Stanford, donde permaneceria
hasta 2008. El ambiente ideal que encon-
tr6 alli, rodeado de lingiiistas, matemati-
cos y otros expertos en areas de su interés,
le llevé a rechazar la oferta de una catedra
de antropologia en Harvard.

A partir de 1971 Cavalli-Sforza analiz6
la transicion del Mesolitico (Paleolitico
final) al Neolitico en Europa. Junto con
el arquedlogo Albert Ammerman dedujo
de los datos arqueoldgicos que, hace unos
9000 anos, la agricultura y la ganaderia
comenzaron a propagarse por Europa des-
de su origen en Oriente Préximo a la velo-
cidad aproximada de un kilémetro al afio.
Para explicarlo, Cavalli-Sforza aplico las
ideas que habia encontrado en un articulo
de Fisher durante su estancia en Cambrid-
ge. Asi naci6 el modelo de «ola de avance»
de la transicién neolitica en Europa. Hoy,
tanto este modelo como otros basados en
él se aplican para entender la velocidad de
las transiciones neoliticas y otros fenome-
nos expansivos en diversos continentes.
Su introduccién supuso una aportacion
impresionante, pues proporcionaba una
descripcién matemaética de fenémenos
clave acontecidos en la prehistoria de la
humanidad.

Evolucion cultural

Cavalli-Sforza fue también un pionero
en el uso de modelos matematicos para
estudiar la evolucion cultural. Sobre ello
publico en 1981, junto con Marcus Feld-
man, Cultural transmission and evolu-
tion: A quantitative approach, obra que
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se convertirfa en una referencia sobre el
tema y que hoy en dia cuenta con miles
de citas. En anos recientes, ese tipo de
modelos se han combinado con el de la
ola de avance para describir de manera
unificada la difusiéon de cultura y de po-
blaciones.

En 1971 Cavalli-Sforza predijo que, si
una ola de poblaciones agricolas propago
el Neolitico desde el Oriente Préximo a
través de Europa, y si a estas poblaciones
se incorporaron cazadores-recolectores
autoctonos (con genes distintos de los
de los agricultores), ello tendria que ha-
ber provocado diferencias graduales en
la genética de las poblaciones humanas
a medida que aumentaba la distancia a
Oriente Proximo. Dichas diferencias son
las llamadas «clinas», o gradientes ge-
néticos, las cuales fueron detectadas por
Cavalli-Sforza, Paolo Menozzi y Alberto
Piazza a partir de las frecuencias genéti-
cas de las poblaciones europeas actuales.
La hip6étesis, publicada en Science en 1978,
fue puesta a prueba décadas después,
cuando se hizo posible analizar los genes
de individuos que vivieron hace miles de
anos. Ello confirmé las tesis de Cavalli-

Sforza, en el sentido de que la difusién
del Neolitico fue basicamente debida a
la expansion de las poblaciones agricolas
y no a la transmisién cultural (es decir, a
la conversion de cazadores-recolectores
en agricultores).

En 1994, nuevamente junto con Me-
nozzi y Piazza, publicé una obra monu-
mental titulada The history and geogra-
phy of human genes, hoy convertida en
la referencia estandar sobre variacion
genética. El libro incluye una multitud
de datos genéticos, arqueolégicos, lin-
giifsticos e historicos, lo que da fe de la
inmensa erudicion de Cavalli-Sforza.

En 2005 Cavalli-Sforza y sus colabo-
radores demostraron que, en las pobla-
ciones humanas actuales, la disminuciéon
de la diversidad genética a medida que
aumenta la distancia a Africa puede ex-
plicarse como otro efecto de la deriva;
en este caso, de las primeras poblaciones
de humanos modernos que salieron de
Africa. En su tltimo articulo, publicado
en 2012, sugiri6 que la disminucion de la
diversidad fonémica en los idiomas ac-
tuales a medida que aumenta la distancia
a Africa podria deberse al mismo proceso.

Esta y muchas otras ideas seguiran sien-
do investigadas durante décadas, en la
estela de la inmensa obra de este genial
investigador.
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