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“Many inquiries have already been undertaken into interracial
conflicts and the factors that produce them. The time

has now come for us to consider the societies which have in
large measure succeeded in resolving antagonisms by overriding
racial differences. Thus, the General Conference of

Unesco in Florence recommended for the 1951 programme

of the Organization a study of racial relations in Brazil. This
great republic has a civilization which has been developed

by the direct contributions of different races. And it suffers

less than other nations from the effects of those prejudices
which are at the root of so many vexatious and cruel measures
in countries of similar ethnic composition. We are as yet illinformed
about the factors which brought about such a

favourable and, in many ways, exemplary situation. But in

the present state of the social sciences, general speculations
no longer suffice. We must have specialists make searching
inquiries in the field. We must learn from them exactly

why and how social, psychological and economic factors have
contributed in varying degrees to make possible the harmony
which exists in Brazil. Then the results of their inquiries can

be set forth in publications in order to stimulate those who

are still struggling elsewhere to introduce more peaceable

and happier inter-racial relations.”

“The Race Question”, UNESCO, 1950.



RESUMO

A histéria do povoamento do Brasil teve relacdo direta com a composi¢ao
atual de sua populacdo. Inicialmente com a presenca indigena (amerindia), e
posteriormente com a colonizacdo de europeus (notadamente da peninsula ibérica)
e contribuicdo africana decorrente da politica escravagista, a populacéo resultante
traz a participacdo basica destes trés grupos parentais. O histérico de ocupacgéo
mais recente do Centro-Oeste, com o deslocamento de migrantes de diversos outros
Estados brasileiros, tem sugerido que esta regido apresente um retrato genético da
populacdo do pais. Um questionamento acerca dos estudos populacionais é se a
amostra utilizada em um dado trabalho representa a populagdo pretendida.
Amostragens visando uma descricdo populacional buscam adotar condicbes de
aleatoriedade, porém devido as singularidades de coleta questiona-se se diferentes
amostras da mesma populacdo podem refletir alguma estratificacdo nela existente.
Outra questdo é se perfis definidos por marcadores considerados neutros, como 0s
STR autossdmicos do sistema CODIS, fornecem informacdes sobre a ancestralidade
de um dado individuo. Dessa forma, o objetivo geral desse trabalho foi investigar se
amostras coletadas em uma mesma localidade geografica, porém de estratos sécio-
econdmicos distintos, apresentam diferencas quanto a caracteriza¢do genética para
marcadores genéticos do tipo STR autossdmicos e se perfis genéticos gerados para
esses marcadores fornecem informacdes sobre ancestralidade dos individuos em
analise. Para tanto, foram utilizadas duas amostras do Distrito Federal, uma oriunda
de pessoas amostradas em laboratério publico e que apresentam menor poder
aquisitivo e outra de um laboratério privado, onde os individuos apresentam um
maior poder aquisitivo. Analises de diferenciacdo genética mostraram que essas
duas amostras, assim como a comparagdo dessas com outras localidades
brasileiras, ndo apresentam diferenca quanto a constituicdo genética para 12
marcadores STR autossOmicos. Entretanto, andlises de contribuicdo genética dos
grupos parentais na constituicdo das duas amostras, assim como a andlise de
estrutura populacional (STRUCTURE) mostraram diferengcas. A amostra de origem
de laboratério privado apresentou uma maior contribuicéo europeia (77,7%) do que a
do laboratorio publico (61,2%). Por outro lado, a contribuicdo africana e amerindia

foram maiores no publico (26,6% e 12,2%, respectivamente) em contraste com o



privado (13,2% e 9,0%, respectivamente). Analise obtida com o auxilio do programa
STRUCTURE corrobora essa visdo. Quanto a andlise de perfis genéticos obtidos por
STR autossémicos descritos como neutros serem ou ndo informativos de
ancestralidade em populacdo miscigenada, foram utilizadas as planilhas OMNIPOP
e MPGO/EHSTRAFD. Foi possivel identificar um potencial de indicacdo de
ancestralidade a partir de alelos sugeridos no presente trabalho como indicativo de
ancestralidade europeia, africana ou amerindia. Deste modo, foram estabelecidos
alelos e gendtipos caracteristicos de determinadas origens geogréaficas ou parentais,
estabelecendo-se que o0s marcadores autossomicos do sistema CODIS,
notadamente cinco deles (TPOX, D5S818, THO1, D13S317 e FGA), podem ser

utilizados como indicadores de ancestralidade.

Palavras-chave: genética de populacbes, STR autossémicos, mistura
genética, subestruturacdo populacional, estruturacdo sécio-econémica, populacdo

do Distrito Federal, marcadores indicativos de ancestralidade.



ABSTRACT

The history of the populating of Brazil had a direct relation with the current
composition of its population. Originally with indigenous (Amerindian), and
subsequently with the colonization of Europeans (mainly from the Iberian peninsula)
and the African contribution arising from slavery politics, the population shares the
involvement of these three basic groups of parents. The history of more recent
occupation of the Midwest, with the displacement of many migrants from other
Brazilian states, has suggested that this region presents a portrait of the genetic
population. A questioning of population studies is whether the sample used in a given
work represents the intended population. Sampling aiming at a description of
population seeks to adopt conditions of randomness, but due to the singularity of
collecting methods there is a questioning whether different samples of the same
population may reflect some stratification that might exist within it. Another question
is whether profiles defined by markers allegedly neutral, such as autosomal STR
CODIS system, provide information about the ancestry of a given individual. Thus,
the general objective of this study was to investigate whether the samples collected
in the same geographic location, but in different socio-economic strata, show
differences in genetic characterization for genetic markers of autosomal STR type
and if genetic profiles generated by these markers provide information on ancestry of
these individuals in the analysis. To this end, we used two samples of the Federal
District, one coming from people sampled in a public laboratory with a lower
purchasing power and another from a private laboratory, where individuals have a
higher purchasing power. Analysis of genetic differentiation showed that these two
samples, as well as the comparison among other locations in Brazil, have no
difference in the genetic constitution for 12 autosomal STR markers. However,
analysis of the genetic contribution of parental groups in the constitution of the two
samples, as well as analysis of population structure (STRUCTURE) showed
differences. The sample source from the private laboratory showed a greater
European contribution (77.7%) than the one from the public laboratory (61.2%). On
the other hand, African and Amerindian contributions were higher in public (26.6%
and 12.2% respectively) in contrast with the private laboratory (13.2% and 9.0%
respectively). Analysis obtained with the help of the STRUCTURE program

corroborates this view. As for the analysis of genetic profiles obtained by autosomal
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STR described as neutral being or not ancestry informative in a mixed population, we
used OMNIPOP and MPGO/EHSTRAFD spreadsheets. It was possible to identify a
potential indication of ancestry from allele suggested in this study as indicative of
European, African or American ancestry. Thus, alleles and genotypes characteristic
of certain geographic origins or parents were established, indicating that the CODIS
system autosomal markers, especially five of them (TPOX, D5S818, THO1, D13S317

and FGA), can be used as indicators of ancestry.

Keywords: population genetics, autosomal STR markers, genetic
admixture, population substructure, socio-economic structure, Federal District

population, ancestry indicative markers.
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1. INTRODUCAO

O desenvolvimento da genética de populagbes foi fundamental para a
formulac&o da Teoria Sintética da Evolucao (ou NeoDarwinismo), resultado da uniédo
das ideias de diversos cientistas, cuja base € a sintese entre a teoria inicialmente
propostas por Charles Darwin e os conhecimentos advindos da genética. Foi a partir
do melhor conhecimento da genética populacional que se iniciou a associacao entre
as duas areas, permitindo a compreensdo de como a variabilidade individual se

associava as pressoes evolutivas incidentes sobre uma determinada populacéo.

A diversidade populacional (entre individuos de um mesmo grupo ou entre
diferentes grupos), assim como sua composicdo genética, é avaliada a partir da
distribuicdo das frequéncias alélicas de marcadores genéticos. As variacdes destas
frequéncias permitem estimar o grau de divergéncia entre populacdes, variabilidade

gue pode ser decorrente de diversos fatores.

As andlises em popula¢cdes humanas vem demonstrando que a maior parte
da variabilidade genética ocorre dentro das populagfes, tendo menor influéncia as
diferencas inter-populacionais (Rosenberg et al., 2002). No caso de populacdes
humanas néo isoladas do continente americano, a propria histéria do povoamento
esclarece como essa alta variabilidade genética surgiu. A principal causa para isso €
o fato de que ao menos trés grupos populacionais geograficamente distintos foram
reunidos: amerindios nativos, imigrantes europeus (ibéricos, em sua maioria) e
africanos subsaarianos (trazidos como escravos, em sua maioria). As frequéncias
alélicas refletem o grau de miscigenacéo das populacdes parentais na composi¢ao
do grupo formado (Hartl & Clark, 2006).

Dentre os fatores evolutivos que afetam a diferenciagcdo genética entre
populacbes, estd exatamente a migragcdo, um dos processos fundamentais no
povoamento do continente americano. A introducdo de alelos da populacdo migrante
para a receptora (fluxo génico) em proporcdo diferente da original tende a
estabelecer uma frequéncia alélica intermediaria em relacdo as parentais, num

processo de homogeneizacao (Wang & Caballero, 1999).

As primeiras populagdes humanas foram derivadas da expansao do homem

moderno a partir da Africa subsaariana oriental, num processo que levou milhares de
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anos. Com o surgimento dos meios de transporte, o0 homem tornou-se capaz de, em
curtos intervalos de tempo, percorrer grandes distancias geogréficas. A despeito dos
rapidos deslocamentos hoje existentes, as novas geracdes continuam sendo
influenciadas por lacos sociais, culturais e geograficos. Por isto, ainda é possivel
visualizar-se que as variacdes genéticas entre populagBes apresentam uma
distribuicdo aproximadamente continua (Cavalli-Sforza et al., 1994), com relacéo
inversamente proporcional a distancia geografica entre elas (Handley et al., 2007,
Serre & Paabo, 2004).

Outros fatores evolutivos importantes na evolucdo das populacdes sao as
mutacdes e a deriva genética. O surgimento de novos alelos, e a posterior
modificacdo em suas frequéncias nas popula¢des, decorrentes de fatores evolutivos
como a deriva genética, promove mudancas que podem, posteriormente, ser
disseminadas pelo fluxo génico as populac¢des vizinhas. J& o efeito fundador, um
exemplo de deriva genética, € outro dos fatores evolutivos presentes no processo de
dispersdo humana, explicando a auséncia de alelos em certas populacdes, assim
como a alta ocorréncia de alelos raros em popula¢des derivadas. Isso porque a
migracdo de um grupo pequeno originario de uma populagédo qualquer dificilmente
representard uma amostra perfeita dos alelos e suas respectivas frequéncias. Esta
amostra dos alelos originais certamente produzira uma populacdo diferente,
trazendo consigo apenas parte de sua constitui¢ao inicial. Um exemplo caracteristico
na formacdo das populacdes americanas € representado pelo sistema sanguineo
ABO, demonstrando que provavelmente os migrantes bem-sucedidos deste
continente apresentavam uma maior frequéncia do alelo O, a ponto de ndo serem

detectados outros grupos (A, B ou AB) entre os nativos da regiao (Olson, 2002).

A constatacdo de que existem variagbes genéticas detectaveis entre
diferentes popula¢des humanas ja foi verificada em diversos trabalhos, confirmando
que divergéncias populacionais entre regides geograficas sdo maiores que
diferencas dentro de uma mesma area analisada (Bowcock et al., 1991; Tishkoff &
Kidd, 2004, Witherspoon, 2007). Entretanto, ainda € pequeno o niumero de analises
de estruturacdo dentro de uma mesma populacdo. S&o escassos, também, os
estudos que abordam a relacdo entre a composicao genética de uma populacao e

estratos sécio-econdmicos.
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A estrutura de castas existente na india, onde o casamento preferencial é
comum, é fonte de estudos que buscam associar padrdes genéticos a classes sdcio-
culturais (Eaaswarkhanth et al.,, 2008; Khan et al., 2008; Watkins et al., 2008). O
estudo de marcadores genéticos uniparentais (DNA mitocondrial e cromossomo Y)
demonstrou que as castas tem origem materna comum (>98%), mas paterna
bastante diversificada, mas distinta dentro de cada casta. As herancas genéticas
paternas presentes na india refletem, inclusive, a formacéo de linhagens antes da
colonizacdo europeia, com perfis genéticos locais mais frequentes nas castas
inferiores e padrbes europeus has castas dominantes (Thanseem et al., 2006,
Bamshad et al., 2001).

Um estudo realizado na Venezuela abordou a diferenca entre estratos sociais
numa mesma populacdo. Helios Martinez e colaboradores (2007) analisaram duas
amostras da cidade de Caracas, uma oriunda de uma maternidade publica e outra
de uma maternidade particular, com relacdo aos sistemas ABO e Rh, dezessete
marcadores mitocondriais (MtDNA), trés do cromossomo Y e trés STRs (VWA,
F13A01 e FESFPS). O conjunto dos trés locos de minissatélites autossémicos
demonstrou uma evidente diferenca de contribuicdo genética em relacdo as
populacées parentais: participacdo europeia (espanhdis) de 75,0% (privada) e
32,8% (maternidade publica), associada a contribuicdo amerindia de 16,8% (clinica
particular) e 39,7% (publica), complementada pela participacdo africana
(subsaarianos) de 8,2% na maternidade privada e 14,0% na publica. As diferencas
indicam uma participacdo maior que o dobro de europeus da maternidade privada
em relacdo a publica, associada a menos da metade de amerindios e africanos na
maternidade publica (em relacdo a particular). Este trabalho desenvolvido pelo grupo
de Martinez evidencia que os dois grupos amostrais estudados apresentam
variagdes genéticas entre si, reflexo da diferenga quanto ao nivel socio-econdémico, e
alerta para os critérios de selecdo na escolha dos individuos que compordo uma

amostra.
1.1 Marcadores moleculares e sua utilizacdo na genética humana

A diversidade de individuos numa populacdo ja havia sido relatada por
Darwin, em seus estudos sobre evolucdo das espécies. A genética de populacdes
adotou a observacdo e quantificacdo destas caracteristicas, determinando os
polimorfismos existentes. Até a década de 1980, estes estudos baseavam-se em
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caracteres fenotipicos, o que incluia os polimorfismos protéicos, enziméticos e
imunoldgicos, como 0s grupos sanguineos, proteinas séricas, imunoglobulinas e
sistemas de histocompatibilidade, entre outros, denominados marcadores genéticos

classicos.

O uso das técnicas de biologia molecular possibilitou a andlise da variacao
genética analisando diretamente o genoma, tornando sua aplicacdo em estudos
populacionais uma ferramenta capaz de proporcionar informacfes mais objetivas
(Salzano e Callegari-Jacques, 1988; Pérez-Lezaun et al., 1997; Jorde et al., 1997;
Hutz et al.,, 1999). Tais marcadores passaram a ser denominados marcadores

genéticos moleculares.

A identificacdo humana na area forense foi uma das primeiras aplicacfes dos
marcadores genéticos moleculares, elucidando casos criminais na Inglaterra
(Jeffreys et al., 1985), por meio da analise das variacbes de comprimento dos
fragmentos de restricdo, o0 RFLP (Restriction Fragment Length Polymorphism), em
regides multilocais do DNA gendmico. A mesma metodologia encontrou aplicacao
em diversas outras areas, como por exemplo o mapeamento genético (Donis-Keller
et al., 1987; Telenius et al., 1990; Silva & Moura-Neto, 1998) e posterior diagndstico
de patologias. Com o advento da técnica da PCR (Polymorphism Chain Reaction),
desenvolvida em 1985 por Kary Mullis (1990), a identificacdo pelos microssatélites
(ou STRs — Short Tandem Repeats) tomou o lugar do RFLP, por sua praticidade,
rapidez e Otima relacdo de custo-beneficio (Pena & Jeffreys, 1993; Pena &
Chakraborty, 1994). A anélise dos STRs somaram-se os estudos dos polimorfismos
do tipo Indels (insercao/delecdo — Weber et al.,, 2002) e SNPs (Single Nucleotide
Polymorphisms — Rapley & Harbron, 2004), muito utilizados hoje na identificagédo
humana e genética de populagbes. O desenvolvimento dos marcadores moleculares
permitiu uma rapida evolucdo na pesquisa genética, como kits capazes de cobrir
mais de 900.000 SNPs e outros 946.000 marcadores em um Unico conjunto
(Affymetrix, 2009), ou mesmo alcancando os cidaddaos comuns, capazes de
conseguir seu perfil genético para 600.000 SNPs a precos acessiveis (23andMe,
2007).

O uso de marcadores moleculares alcancou o estudo da formacdo das
populacbes atuais, permitindo a estimativa matemética da contribuicdo de seus
diferentes grupos parentais, de acordo com as frequéncias dos alelos presentes em
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cada uma. A analise genética por meio de marcadores moleculares possibilita
estudar a composicao de uma populagdo (em termos de heranca ancestral), e
também inferir processos de colonizacdo e migracao historica (Salzano & Callegari-
Jacques, 1988; Cavalli-Sforza et al., 1994; Da Silva Jr. et al, 1999; Cavalli-Sforza &
Feldman, 2003, Bamshad et al., 2003). Para tanto, busca-se nas populacdes
parentais em estudo (geografica ou culturalmente distintas), frequéncias alélicas
bastante distintas, tipicas de cada grupo (Shriver et al., 1997). Os marcadores assim
definidos sdo denominados AIMs (Ancestry Informative Markers) ou PSAs
(Population-Specific Alleles), e suas frequéncias alélicas podem variar de acordo
com as populagdes parentais analisadas, sendo mais informativos para estudos de
mistura genética que marcadores aleatorios (Shriver et al., 1997, Bonilla et al.,
2004).

Os principais marcadores moleculares utilizados na genética de populactes
sdo os STRs, as Indels (Mills et al., 2006; Whiterspoon et al., 2006) e os SNPs
(Underhill et al., 2001; Moskvina et al., 2010). Estes ultimos caracterizam-se por sua
menor taxa de evolucdo (Nielsen, 2000; Weber et al., 2002; Bastos-Rodrigues et al.,
2006), sendo muito Uteis em andlises populacionais de eventos de dispersdo e
migracdo (Romualdi et al., 2002). As indels, que ocorrem em quase qualquer parte
do genoma, podem sujeitar 0 organismo a mutacdes capazes de afetar o poder
adaptativo de um individuo, sendo um dos marcadores mais ligados as pressfées
evolutivas (Britten et al., 2003), por consistirem em sequéncias longas, afetando em
maior grau o conteudo do genoma. Os STRs, por sua praticidade de aplicacdo e
maior potencial de individualizagdo que o0s demais, tornaram-se a principal
metodologia nas aplicagOes forenses, seja nos casos de paternidade ou correlagao
entre suspeito e vestigio. Também séo usados os RFLPs (Jeffreys et al., 1985) e os
elementos Alu (Bydlowski et al., 1996; Parra et al., 1998; Oliveira, 1999), insercdes
gue ocorrem numa regido do genoma como evento Unico, incorporando-se ao
patrimdnio genético daquele individuo. Por ser unidirecional (Tishkoff et al., 2000), é
analisado de maneira diferente na genética de populacdes, tendo importancia pela

guase impossibilidade estatistica de existir como insercao recorrente.

Dos marcadores citados, os STRs sao 0s mais utilizados ndo sé na area de
genética de populacdes, mas também na esfera forense, por diversas
caracteristicas: seu elevado polimorfismo (Ferreira & Grattapaglia, 1995;), com



17

grande variacdo entre individuos (Lins et al., 1996) e, em menor grau, entre
populacdes (Charlesworth et al., 1994). Regibes de STRs apresentam taxa de
mutacdo mais alta por causa da sua principal caracteristica, as repeticbes em
tandem (Santos & Tyler-Smith, 1996; Kayser et al., 2000). Nessas regides a
replicagdo tem maior probabilidade de sofrer um erro em decorréncia de um
processo denominado derrapagem da polimerase, 0 que leva ao aumento ou
diminuicdo de, geralmente, uma unidade de repeticdo. Os STRs mais utilizados em
genética de populacdes estdo presentes em regides que nao codificam proteinas,
estando menos sujeitos as pressdes evolutivas. Dessa forma, espera-se que mesmo
populacées que sofreram diferenciacdo mais recentemente na histéria evolutiva

humana apresentem alta diversidade.

Esta vantagem dos microssatélites é também motivo para analises genéticas
conservadoras, visto que com frequéncia os alelos observados podem existir por
mutacdes recorrentes. Os STRs sao, portanto, ideais para o trabalho de identificacéo
humana e analises de subestruturacdo populacional (Rosenberg et al., 2003;
Rosenberg et al., 2002), mais do que inferéncias filogenéticas. Seu uso, entretanto,
exige uma quantidade grande de regibes, de modo a reduzir os efeitos das
mutacOes recorrentes (Budowle & Brown, 2001), aumentando seu poder de

discriminagéo.

Os estudos genéticos aplicados a genética de populacdes exigem o0 uso de
marcadores com diferentes caracteristicas de mutacdo e recombinacdo, de modo a
proporcionar uma visdo mais completa de sua histéria genética, incluindo
subestruturacdo, migracdes e variabilidade decorrente de outros processos

evolutivos, como a deriva genética (Salzano, 1998).

As andlises populacionais, por si sO, ndo sao suficientes para consideragdes
conclusivas acerca de um processo de miscigenagao, por exemplo. Inferéncias
sobre contribuicbes de distintas populacdes na formacdo de uma populacéo
complexa devem considerar o0 processo historico de ocupacdo e migracdo dos

componentes das respectivas populagdes parentais.

Os marcadores do tipo STR vem sendo utilizados para a reconstrucdo da
historia demografica do Brasil e da América Latina, como demonstraram Hutz e
colaboradores (2002) nas diversas regides brasileiras, Godinho e colaboradores
(2008a) com paises da América do Sul (Brasil, Argentina e Colémbia), bem como
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estudos acerca das populacbes da Ameérica Latina (Wang et al., 2008) e outros
alcancando todo o continente americano (Yang et al., 2010). Andlises de
composicdo genética intracontinental na constituicdo das populacbes americanas
demonstram grandes variacdes entre areas costeiras, interiores, urbanas e rurais
(Sans, 2000).

Estudos como o de Corach e colaboradores (2010) mostram que a historia de
colonizacdo do continente sul-americano € semelhante a do Brasil, obtendo
resultados para a composicéo étnica argentina com poucas diferencas em relacdo a
populacdo brasileira. A diferenca se verifica huma menor participacdo africana,
consistente com a distancia em relacdo aos pontos de inicio da colonizacao
(Godinho e colaboradores, 2008a), e maior percentual de ancestralidade genética

amerindia.

A possibilidade de individualizacdo por meio de marcadores moleculares
popularizou esta ferramenta no trabalho de investigacéo forense, tanto na area civel
(como os processos de paternidade) quanto no ambiente criminal (no trabalho
policial de identificacdo de autoria de crimes).

Marcadores genéticos utilizados em bancos de dados criminais com finalidade
de identificacdo humana forense tornaram-se uma tendéncia em diversos paises do
mundo. O intercambio de informacfes entre diferentes nacbes, com vistas a
investigacdes, € uma pratica antiga, possibilitando a identificacdo e eventual prisdo
de criminosos que atuem em mais de um pais. Para que as informacfes de perfis
genéticos fossem Uteis entre diferentes paises, identificou-se a necessidade de uso
de marcadores em comum. Atualmente, alguns marcadores do tipo STR sdo quase
um padrao entre nacbes, a maioria deles presente no sistema norte-americano
CODIS (Combined DNA Index System), implementado pelo FBI (Federal Bureau of
Investigation) a partir de marcadores conhecidos e internacionalmente utilizados
(Budowle et al., 1998). Treze marcadores STR foram selecionados para compor o
banco de dados genético: CSF1PO, FGA, THO1, TPOX, VWA, D3S1358, D5S818,
D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51 e D21S11. O estabelecimento
destes marcadores como utilizados para a identificacdo humana baseou-se em sua
grande capacidade de diferenciacdo, ao mesmo tempo em que nao trazem nenhuma

informacdo fenotipica, por ndo estarem em regifes codificantes do genoma
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(requisito para que seu uso fosse aprovado sem consequéncias negativas na area
de direitos humanos).

A definicdo destes STRs como marcadores de uso comum em diversos
paises produziu uma série de pesquisas e estudos para verificar a frequéncia de
seus alelos em diferentes populacdes. Tais analises estatisticas sdo necessarias
para demonstrar a viabilidade de uso destes marcadores em cada populagdo, bem
como estabelecer seus respectivos indices de identificacdo e paternidade,
instrumentos matematicos utilizados na resolugdo de investigacbes criminais e
civeis.

Como as pesquisas com esse conjunto de STRs foram basicamente
realizadas no hemisfério norte, aos poucos foi-se verificando que, apesar de suas
qualidades como locos individualizadores, quando em grupo eram passiveis de
denotar outras caracteristicas populacionais. Estudos como os citados anteriormente
(na India, na América Latina e mesmo no Brasil) demonstraram sua capacidade de
atuar também na genética de populacdes, nas andlises de composicdo genética
(Godinho, 2008b), processos de povoamento (Godinho et al., 2008a), e até mesmo

na identificacdo de estratos sociais (Khan et al., 2008).
1.2 Povoamento do Brasil

O processo de ocupacao pré-colombiana do continente americano s6 agora
tornou-se mais claro em funcdo das analises genéticas moleculares. Vestigios
arqueoldgicos e dados baseados em polimorfismos ndo-moleculares indicavam uma
quantidade néo inferior a trés ondas migratorias de ocupacao, a partir do continente
asiatico (Greenberg et al., 1986) através do estreito de Bering. Andalises mais
recentes levando em consideragdo marcadores moleculares autossémicos e sexuais
sugerem uma hipétese compativel com apenas duas levas migratérias (O’'Rourke &
Raff, 2010; Yang et al., 2010).

Por outro lado, analise das regifes hipervariaveis do DNA mitocondrial
(Bonatto & Salzano, 1997) e de marcadores genéticos Y-especificos, demonstram
gue tal processo migratério deve ter ocorrido em um Unico momento (entre 30.000 e
40.000 anos atras), levando a colonizacdo do continente americano nos milénios
seguintes (Silva Jr et al., 2002; Ruiz-Linares et al., 1999). Mesmo nos dias de hoje, a
variedade de haplotipos no cromossomo Y ainda € pequena entre os amerindios,

evidenciando (apesar do processo de miscigena¢do) uma provavel origem Unica
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(Bortolini et al., 2002, Santos et al., 1999), consistindo de uma grande leva migratoria

com posteriores fluxos de menor intensidade.

Andlises moleculares com marcadores do cromossomo Y permitiram
inferéncias sobre a historia da ocupacdo do continente americano, mostrando
evidéncias de uma grande migracdo masculina com fluxos menores posteriores, e
um processo de diferenciacdo associado a diversidade linguistica e cultural (Santos
et al., 1999; Tarazona-Santos et al., 2001). Esta teoria de um Unico fluxo migratério
recentemente ganhou forca com estudos que complementam as analises do

cromossomo Y com o DNA mitocondrial (Fagundes et al., 2008).

Os amerindios colonizaram o futuro territorio brasileiro hd pelo menos 12 mil
anos, constituindo diversas tribos distintas, com diversidade cultural. A partir do
século XIV, tendo uma populacdo estimada de dois milhdes de individuos (Cunha,
1998), somou-se um enorme contingente de europeus e africanos, levando a um
intrincado processo de mistura genética, motivo de diversos estudos com a utilizagédo
de marcadores genéticos (Salzano, 1998, Pena, 2000; Oliveira et al., 2006). Soma-
se a este processo a reducdo acentuada da populacdo indigena, seja pelo ébito
decorrente de doencas, ou pelo exterminio no processo de ocupac¢do do continente
pelos colonizadores e ainda pela incorporacdo via mistura as novas populacdes

brasileiras.

E importante ressaltar que o contingente de migrantes europeus e africanos
do sexo masculino foi bem maior do que do sexo feminino o que, em teoria, deveria
ter como reflexo uma notoria distincdo entre a contribuicdo observada na populacéo
atual dos componentes materno ou paterno-especificos. Estima-se que o0
contingente de escravos trazidos para o Brasil foi da ordem de quatro milhGes de
individuos (aproximadamente metade do total de africanos levados para o continente
americano como um todo), dos quais cerca de dois tercos eram do sexo masculino
(Reis e Gomes, 1996; Queirés Mattoso, 1982). Por outro lado, como analises de
populacdes brasileiras vem demonstrando, os homens africanos tiveram pouco
sucesso reprodutivo quando comparados aos portugueses. A consequéncia disso é
0 encontro atual de uma frequéncia muito maior de cromossomos Y de origem
europeia do que africana e amerindia no Brasil (Barcelos et al., 2006; Callegari-
Jacques et al., 2003; Carvalho-Silva et al., 2001).
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A participacdo de outras etnias além destas trés principais (amerindios,
europeus e africanos) na composi¢cao da populagéo brasileira foi bastante reduzida,
sendo que processos de migracdo asiatica, por exemplo, s6 ocorreram de maneira
significativa nas ultimas décadas. Com isso, estima-se que dos imigrantes chegados
ao Brasil entre 1500 e 1978, aproximadamente 58% eram europeus, 40% africanos
e 2% asiaticos (Callegari-Jacques & Salzano, 1999). De forma natural, ocorreu um
processo lento e gradual de miscigenacéo, incorporando-se a populacdo brasileira

diversas caracteristicas genotipicas e fenotipicas (Salzano, 1986).

Verifica-se que, passados 500 anos do inicio de processo de colonizacdo por
populac6es nao-amerindias no Brasil, a composi¢cdo étnica matrilinear apresenta
uma mistura relativamente equilibrada no pais. Face a historia recente de
colonizacdo do continente americano, suas populacdes tem sido objeto de crescente
namero de estudos (Bonatto & Salzano, 1997; Pena et al., 2000; Barcelos, 2006;
Godinho et al.,, 2008a), visando esclarecer o processo de constituicdo do povo

brasileiro.

Estudos acerca da atual composicdo da populacdo brasileira em suas
diversas regibes concluem que a participacdo materna € representada pelas trés
populacbes parentais, enquanto que a linhagem patrilinear é primordialmente de
origem europeia (Bortolini et al., 1997a e 1997b; Carvalho-Silva et al., 2001; Abe-
Sandes et al., 2004; Barcelos et al., 2006).

O que se percebe, em termos regionais, € que a populacdo parental africana
possui menor representacdo na regido Sul, enquanto que no Norte a proporcao
indigena é responsavel por mais de 50% da composi¢éo populacional (Alves-Silva et
al., 2000; Parra et al., 2003). A participacdo do genoma africano na composicéo
étnica da regido Norte é bastante reduzida quando comparada as demais regifes
brasileiras, como se verifica de estudos realizados a partir do mtDNA (Alves-Silva et
al., 2000; Callegari-Jacques et al., 2003).

A andlise de amostras populacionais da regido Centro-Oeste do Brasil por
meio de marcadores moleculares do tipo AIM também vem contribuindo para o
entendimento desses processos de colonizacdo e miscigenacdo mais lentos e
recentes que os das demais regibes brasileiras. Nordeste, Sudeste e Sul, por
compreenderem regides costeiras e de facil acesso, foram colonizadas mais

rapidamente ap0s o0 descobrimento, apresentando processos de ocupacao
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semelhantes entre si, e cujo exaustivo estudo muito elucidou sobre sua composicéo
e histéria (Godinho, 2008b).

Os estudos geralmente demonstram que amostras populacionais da regiao
Norte apresentam uma maior quantidade de alelos caracteristicamente amerindios
gue as amostras do Centro-Oeste (Callegari-Jacques et al., 2003; Parra et al., 2003;
Arcanjo et al., 2009). Andlises por meio de marcadores com poder de discriminacéo
de ancestralidade africana ou amerindia demonstram de forma clara este padrdo
(Godinho, 2008b; Carvalho-Silva et al., 2001). Estudos com STRs (Muniz et al.,
2008) e SNPs (Lins et al.,, 2010) demonstram a existéncia de gradientes de
participacdo genética amerindia, africana e europeia na composi¢do da populagéo

brasileira.

Porém, apesar da existéncia de um bom volume de estudos populacionais
das diversas regides brasileiras, estes ainda acontecem de modo por demais
autbnomo. Dessa forma, considerando-se que o processo de formacgdo entre as
diversas regifes brasileiras € distinto uma das outras, € necessario um melhor
conhecimento das diferencas e similaridades entre a composi¢ao étnica das dessas

regides, para uma compreensao maior da dinamica de colonizagéo do Brasil.

1.2.1 Situacdo demogréfica brasileira

Dados sobre a constituicdo da populacdo brasileira tem sido obtidos pelo
IBGE (Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica) desde 1872, quando ainda se
denominava Directoria Geral de Estatistica. A partir de 1960 foi incluida a informacéo
acerca da cor ou raca, sendo que desde o Censo de 2000 na forma de auto-
declaracdo dos entrevistados. De acordo com o banco de dados do IBGE, a
proporcao das diferentes cores de pele é similar quando compara-se o Brasil como
um todo e a regido Centro-Oeste. Esta similaridade deve ser decorrente, dentre
outros fatores, do fato da regido ter sido ocupada apenas recentemente, sendo
povoada em periodo posterior ao inicio do processo de miscigenagdo. Ainda de
acordo com a PNAD (Pesquisa Nacional por Amostra de Domicilios) do IBGE, a
regido Centro-Oeste foi a Unica a apresentar um maior percentual de imigrantes do
que de pessoas naturais da regido, em 2007 e 2008. As informacdes do IBGE
referentes a distribuicdo de raca ou cor do Censo 2000 e do PNAD 2007-2008 sao
mostradas na Tabela 1.1.
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TABELA 1.1 — Percentuais de participacdo das racas (auto-declaradas) branco, preto, pardo
e indigena, relativas ao Censo 2000 e ao PNAD 2007-2008. N&o estéo
apresentadas as racas Amarela e Outros.

Censo 2000 PNAD 2007-2008
Branco Preto Pardo Indigena Branco Preto Pardo Indigena

Brasil 537 62 385 0,4 484 68 438 0,3

822:20 49,4 50 437 0,8 416 65 506 -

DF 492 48 448 0,3 - - i -

Fonte: IBGE — Censo 2000 e PNAD 2007-2008

As auto-declaracfes mais frequentes foram a branca, reflexo da alta migracéo
europeia para o Brasil desde o inicio da ocupacdo em 1500 e do sucesso
reprodutivo dos europeus, e a parda, produto da intensa miscigenacdo encontrada
no pais. Na Figura 1.1 estdo apresentadas as distribuicdes dessas cores no Brasil,
bem como dos negros e indigenas (também por auto-declaracédo). Observa-se que a
cor branca apresenta maior frequéncia na regido sul e menor ocorréncia na regiao
norte, evidenciando uma gradacéo entre as duas. Padrdo inverso é observado para
a cor denominada Parda. As cores pretas e a etnia indigena mostram baixa
frequéncia em todo o territério brasileiro, com pequenas éareas de maior
concentracdo, como os indigenas no extremo noroeste do pais (IBGE, 2000b). Os
grupos denominados Amarelos (descendentes de orientais) e Outros ndo séao
considerados nas analises de miscigenagao por representarem, em conjunto, cerca
de 1,0% da populacdo brasileira. Revela-se na Figura 1.1, com relagcdo a regido
Centro-Oeste, uma participacdo populacional semelhante para brancos e pardos,

com indices entre 25 e 50%.

Ha que se ressaltar que a parcela da populacdo auto-declarada parda no
Brasil apresenta composicdo genética de brancos e negros (descendentes
respectivamente de populagbes europeias e africanas, de um modo geral), sendo
dificil determinar o grau de participagdo de cada parental, em termos genéticos ou

étnicos.
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FIGURA 1.1 — Mostra a distribuicdo percentual da populacdo por cor ou raca auto-declarada:

Branca, Parda, Preta e Indigena. FONTE: Atlas do Censo Demogréafico 2000 -
www.ibge.gov.br/home/estatistica/populacao/censo2000/atlas

Cabe destacar que os indices da presenca indigena (ou amerindia) nos
censos brasileiros sdo, via de regra, discrepantes em relacdo aos calculos de
mistura baseados em frequéncias alélicas para marcadores moleculares. Tal fato
decorre tanto da incorporacdo via miscigenacdo, que leva a auto-definicdo como
pardo, quanto também ao que tem sido denominado pouca dominancia fenotipica
das caracteristicas tipicamente amerindias. Estudo realizado por Klimentidis &
Shriver (2009) demonstrou que a aparéncia amerindia € uma das que menos é
reconhecida na sociedade, tanto por auto-declaracdo quanto por visualizacdo de

outras pessoas.
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1.2.2 Associacao entre aspectos sociais e cor ou raca

Entre os primeiros registros demograficos da populacéo brasileira, destacava-
se a presenca de cerca de 20% de populacao preta no final do século XIX, em sua
maioria escravos. A caréncia de direitos civis dessa parcela da populacéo brasileira,
que incluia a educacdo e possibilidade de empregos com maior renda, incutiu na
sociedade brasileira uma associacdo de cor-de-pele e classe social, apesar da atual
constituicdo do Brasil prever iguais direitos a qualquer tipo de cidadao, independente

de sua raga ou cor.

No Brasil, a educacdo é um fator reconhecidamente influenciado por fatores
econdbmicos e sociais. Segundo o IBGE (Censo 2000), o reflexo da relacdo entre
educacao e cor ou raga € também historico, sendo evidente nos censos. Os maiores
indices de escolaridade entre os brasileiros estdo entre os auto-declarados
amarelos, com uma média de 9 anos de estudo per capita. Entre os brancos a média
foi de 7 anos, caindo para 5 anos entre os individuos de cor preta ou parda e 4,3

anos entre os indigenas.

Os dados se repetem quanto ao analfabetismo. Entre os brancos, segundo o
Censo 2000, atingia 8,3% das pessoas, subindo para 21,5% entre os auto-
declarados pretos e 26,1% na etnia indigena. Os auto-declarados amarelos (de
origem predominantemente asiatica) no Brasil tem indice de analfabetismo inferior a
5%. Com relacdo aos amerindios, a alta frequéncia de analfabetismo é
consequéncia direta da manutencdo de culturas proprias independentes em graus
variaveis por parte das populac¢des circundantes, isso €, a barreira cultural de forma
diversificada, decorrente também do isolamento geografico. Quanto aos afro-
descendentes, trata-se principalmente de consequéncias da desigualdade social

ainda existente no pais.

Na apresentacédo do IV Relatorio Nacional de Acompanhamento dos Objetivos
de Desenvolvimento do Milénio (projeto do governo federal brasileiro), a
coordenadora do Sistema das Nagbes Unidas no Brasil, Marie Pierre Poirier, afirmou
que “O género, a raga, a etnia e o local de nascimento de uma crianca brasileira
ainda determinam, em grande parte, suas oportunidades futuras.” O relatério mostra,
por exemplo, que a proporgédo de pessoas definidas como pretas que vivem abaixo
da linha da pobreza estabelecida pela ONU é o dobro do observado entre os
definidos como brancos (IPEA, 2010).
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Mas a caracteristica mais marcante da relacao cor-de-pele e fatores sociais é
a renda mensal. Observa-se valores desproporcionais na distribuicdo de renda da
populacdo brasileira, de acordo com o IBGE (Censo 2000): enquanto entre as
pessoas com renda superior a cinco salarios-minimos (IBGE, Censo 2000) aparece
apenas a metade de auto-declarados pretos, pardos e indigenas esperados, 0s
brancos apresentam valores acima da média esperada justamente neste segmento
de renda (Figura 1.2). Entre os brasileiros com curso superior, a renda dos nao-afro-
descendentes supera a dos afro-descendentes em cerca de 40%, um dado

alarmante de desigualdade social.

Distribuicao de renda por raga no Brasil
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FIGURA 1.2 - Proporgcédo observada de distribuicdo de renda no Brasil, nas cinco racas
auto-declaradas (conforme IBGE).

Trabalhos brasileiros buscam um retrato da situagéo brasileira sob a 6tica dos
levantamentos de raca ou cor, escolaridade e renda. Andrade & Dachs (2007)
dividem os dados da PNAD (2003) em “brancos” (englobando os auto-declarados
brancos e amarelos) e os “nao-brancos” (que incluem os pardos, negros e
indigenas), representando respectivamente 48% e 52% da populacdo brasileira.
Neste estudo, identificam que o acesso ao ensino médio e superior esta associado a
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renda e a raga (mais ao primeiro fator que ao segundo), demonstrando uma inter-

relacdo entre estes.

A unido dos auto-declarados pardos e pretos nas analises estatisticas dos
dados demograficos brasileiros (pelo IBGE) € comum, apesar das diferencas
genéticas existentes. Yara Muniz e colaboradores (2008) mostraram que, em termos
de composicdo genética, os pretos apresentam similaridade maior com as
populacdes africanas (63% de participacao africana e 37% de contribuicdo europeia)
do que os pardos, cuja maior semelhanca genética € com o0s europeus (26% de
constituicdo parental africana e 62% de participacdo europeia). Esses resultados
levantam questdes sobre a adequacao de agrupar os pardos com 0s pretos, ao

invés dos brancos.

Percebe-se que, de fato, a histéria da escraviddo de africanos no Brasil
apresenta repercussfes até os dias atuais. Mesmo no Império, os amerindios
possuiam mais direitos civis que os afro-descendentes (apesar de serem mao-de-
obra mais barata, ja presente no territorio), parcialmente protegidos que eram pela
iniciativa catdlica, associada a uma postura colonialista de compensacao e omissao

em relacao a exclusdo social gerada pela escravidao (Alencastro, 2000).

Nos séculos XVII e XVIII, com o ciclo do ouro e o crescimento de cidades
decorrentes do aquecimento econdmico, surgiu na sociedade brasileira o
equivalente a uma classe média, de comerciantes que ndo dependiam das culturas
agricolas e dos escravos. Este periodo de oportunidades econdmicas e sociais
ainda excluia os escravos negros, com raras excecdes historicas, como a histéria de
Galanga (transformada no filme “Chico Rei”), escravo trazido do Congo a quem se
atribuia um reino africano cuja corte ele reconstruiu em Ouro Preto (antiga Vila Rica),
apoOs pagar sua alforria e comprar uma mina aurifera na década de 1740 (Silva,
2007).

Nesse mesmo periodo, o comércio de escravos dentro do pais cresceu
enormemente, talvez superado apenas pelos negdcios com ouro e agucar. A fuga de
escravos e/ou alforria destes iniciou um processo de negacao da condicao de ser
afro-descendente, surgindo no pais a autodenominacgao de “pardo”. Tratou-se de um
processo social de tentativa de inclusdo na sociedade dominante, buscando a fuga
da condicdo de submisséo social. A abolicdo da escravatura n&o resolveu a
exclusdo social dos afro-descendentes, que de escravos passaram a ser
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desempregados ou contratados com salarios infimos em condicbes semelhantes a
escraviddo. Permaneceram, pois, & margem da sociedade, sem nenhum tipo de

processo de inclusao cultural ou econémica (Alencastro, 2000).

A historia do Brasil reflete claramente a exclusdo dos ex-escravos com a
discriminagdo a cor da pele. Dados do IBGE sempre evidenciaram que entre
pessoas com a mesma formacdo académica, os brancos recebem salarios maiores

que os ndo-brancos.

As evidéncias da relacdo entre cor-da-pele e aspectos sociais/econémicos
sdo claras. Visto que a cor-da-pele apresenta um componente genético e que,
dependendo da populacdo em analise, pode indicar ancestralidade (Parra et al.,
2003; Machado, 2008; Muniz et al., 2008; Santos et al., 2009), é possivel que ocorra
diferenca na composicdo genética entre as diferentes classes sociais. Sua deteccao,
entretanto, depende de amostras escolhidas em uma populacdo de maneira néo-
aleat6ria, com um viés econdmico. Neste sentido, espera-se que duas amostras
oriundas de uma mesma populacdo, caso apresentem caracteristicas de selecdo

com algum fator sécio-econdmico, possam apresentar padrées genéticos distintos.

1.2.2.1 Reflexos da influéncia social em analises genéticas de composic¢éo étnica
Estudos com marcadores moleculares visando inferéncias de composicao
étnica estdo ficando mais comuns, a medida que se tornam disponiveis gendtipos de
populacées miscigenadas. E a analise de amostras representativas de uma mesma
populacdo pode comecar a ser feita de maneira mais critica, discutindo a forma de

amostragem dos individuos estudados.

No estudo de Callegari-Jacques e colaboradores (2003), uma amostra de
1037 individuos n&o-relacionados foi analisada quanto & sua composicdo étnica. E
preciso ressaltar que esses individuos amostrados buscavam exames de
paternidade em laboratério particular, o que ja produz um viés sdcio-econdmico na
amostras, decorrente do custo de tal exame. Neste estudo, portanto, é de se esperar
resultados com perfil social e econdmico superiores aos da média populacional
regional, cujo poder aquisitivo € inferior. Como exposto na Figura 1.1 desta
Introducdo, ha na populacdo brasileira uma participacdo média entre 25 e 50% de
brancos e pardos (auto-declarados) e inferior a 10% de amerindios. Ao comparar-se
esses dados aos do Censo 2000 e PNAD 2007-2008 (Tabela 1.1), observa-se uma
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expectativa de 40-50% de brancos e entre 45 e 55% de pardos e pretos, na regiao
Centro-Oeste. Presume-se aqui uma realidade (ainda que por meio de informagdes
prestadas por meio de auto-declaracdo) de equilibrio destas duas categorias de
cores de pele (pardos e brancos), com os demais grupos compondo um percentual

ao redor de 5%.

As estimativas de contribuicdo das populagdes parentais na composicao
genética da amostra populacional obtida neste laboratério privado, utilizando os
marcadores do tipo STR autossdmicos (Tabela 1.2), mostram valores bastante
diversos, coerentes entre si pela utilizacdo de dois métodos estatisticos distintos
(Chakraborty, 1985; Dupanloup & Bertorelle, 2001). Ambos fornecem estimativa de
ancestralidade a partir das frequéncias alélicas dos locos analisados, sendo que o
segundo leva em conta também o modelo mutacional de alelo simples (caracteristico
de STRs). Pelos gendtipos obtidos, foi estimada uma participacdo de europeus da
ordem de 71%, de africanos em torno de 18% e amerindia ao redor de 11%. O fato
de duas andlises diferentes produzirem valores tdo semelhantes e com desvios
proporcionalmente minimos indica que a andlise estatistica dos genétipos obtidos

esta robusta.

TABELA 1.2 — Proporcéo de ancestralidade estimada para a regido Centro-Oeste a partir
de STRs, por duas metodologias (extraido de Callegari-Jacques et al., 2003).

Ancestralidade por Chakraborty (1985) por Dupanloup & Bertorelle (2001)
Europeia 0,71 % 0,002 0,72 *= 0,032
Africana 0,18 + 0,001 0,18 + 0,029
Amerindia 0,11 + 0,001 0,10 + 0,018

Ao se comparar estes resultados (Tabela 1.2) com as informacgdes de auto-
declaracdo do IBGE (Figura 1.1 e Tabela 1.1), observa-se uma discrepancia na
proporcao de brancos (expectativa de ancestralidade predominantemente europeia)
e pardos (expectativa de ancestralidade intermediaria entre brancos e negros —
Muniz et al.,, 2008) e negros (maior ancestralidade africana), respectivamente da
ordem de 45% e 50%. Esta diferenca provavelmente decorre de um das seguintes

possibilidades:
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- viés na auto-avaliacdo dos recenseados (voluntario ou involuntario),
produzindo esta discrepancia em relacdo aos dados observados nas analises

genéticas; ou

- erro amostral decorrente de um ou mais fatores, dos quais destaco dois: a
coleta ndo-aleatéria e a provavel ndo-representatividade destas grandes cidades
como retrato da populagéo regional.

A primeira possibilidade produzira erros sistematicos em todas as avaliacdes,
gquando comparados seus padrfes genéticos aos de auto-avaliagdo dos
recenseados. Neste caso, a analise de qualquer outra amostra similar produzira
resultados semelhantes aos de Callegari-Jacques e colaboradores (2003), com
indices ao redor de 71% de europeus e 18% de africanos. A reproducdo destes
valores percentuais indicara a presenca de um erro (na forma de um viés) no
procedimento de auto-declaracao utilizado pelo IBGE. Neste caso, considera-se erro
até mesmo o procedimento hoje utilizado de auto-avaliagdo, que é subjetivo e sujeito
a discrepancias voluntarias (cultural) ou involuntarias (pela grande variacdo entre

fendtipo e gendtipo no quesito cor-da-pele).

No segundo caso, admitindo-se que a amostra populacional obtida apresente
algum tipo de erro, valores gerados a partir de amostras teoricamente “semelhantes”
podem produzir indices de composi¢cdo étnica bastante dispares (desde que nao
cometido o mesmo tipo de erro na escolha dos individuos que compordao a amostra

populacional).

Admite-se, aqui, que se a comparacao do resultado de ancestralidade (a partir
de trés populacbes parentais) entre as amostras obtidas em laboratérios publico e
privado produzir resultados diversos, supde-se uma nao-aleatoriedade na escolha
de seus individuos, seja em apenas uma delas ou em ambas. E fato que as
amostras em questdo contemplam (de um modo geral) pessoas com situacéo
econdmica distinta. Havendo discrepancia nos resultados de composicdo genética,
fica detectada uma diferenca que podera ser associada ao poder aquisitivo destas
classes socio-econémicas (principal fator que distingue as amostras dos laboratérios

publico e privado).

Callegari-Jacques e colaboradores (2003) ja alertavam para essa

possibilidade na discussdo de seu trabalho, lembrando que o poder aquisitivo da
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populacdo de pardos e pretos é de apenas 50 a 60% em compara¢do aos auto-
declarados brancos. Sugeriam, no bojo do trabalho, a possibilidade de que a
populacdo com melhores condi¢cdes financeiras poderia apresentar um maior

percentual de composicao étnica europeia.
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2. JUSTIFICATIVAS E OBJETIVOS

Em decorréncia das particularidades do processo de colonizacdo, as
populacdes americanas constituem uma grande fonte de informacdes para a
genética de populagcdes. Um questionamento acerca dos estudos populacionais € se
as amostras sado, de fato, representativas das populacdes. Os processos de coleta
buscam adotar condicbes de aleatoriedade, para tornarem-se realmente
representativas da populacdo da qual fazem parte. No entanto, devido as
singularidades de coleta que distintos grupos de pesquisa adotam, questiona-se
também se diferentes amostras da mesma populacédo podem refletir a estratificacdo

gue uma dada populacao apresenta.

Propde-se, aqui, a hipétese de que amostras, mesmo sendo estatisticamente
consideradas como oriundas de uma mesma populacdo, podem apresentar
diferengas decorrentes de subestruturagéo, advindas de fatores sécio-econdémicos,
detectaveis a partir de estudos genéticos. Dessa forma, a hipétese inicial € que as
pessoas amostradas em laboratorio publico e que apresentam menor poder
aquisitivo apresentardo constituicdo genética quanto aos grupos parentais distinta
das amostras coletadas em laboratério privado.

O diagnoéstico de que a distribuicdo socio-econdmica da sociedade brasileira
se reflete na andlise de sua composicdo genética abre espaco para uma discussao
acerca das divergéncias sociais. A constatacdo genética do fato permite discutir as
origens de tais diferencas, podendo abrir espaco nos debates acerca da historia da

formacao do povo brasileiro.
Deste modo, e considerando-se que:

o 0s estudos genéticos de populacdes urbanas no Brasil tem buscado
especialmente a formacdo de bancos de dados e reconstituicdo
histérica do processo de miscigenacao;

o 0s procedimentos de coleta de amostras em populagbes buscam ser
aleatdrios, mas geralmente desconsideram as classes sociais;

o ha pouco ou nenhum estudo de comparacao entre amostras obtidas a
partir de uma mesma populacao.

O presente projeto apresenta como objetivos especificos, dentro de um

contexto de um grupo de estudos sobre populacdes brasileiras:



33

Comparar duas amostras teoricamente representativas da populacdo do Distrito
Federal, coletadas em laboratdrios que tracam perfis genéticos individuais para
finalidade, em maior nimero, de investigacdo de paternidade, sendo que um dos
laboratérios é publico (Instituto de Pesquisa de DNA Forense da Policia Civil do
Distrito Federal) e o outro privado (Laboratério Heréditas) quanto a:
o diversidade genética relativa a marcadores do tipo STRs
autossémicos;
o porcentagem de contribuicdo das populacdes parentais africanas,
amerindias e europeias na formacéo destas amostras populacionais;
Comparar essas duas amostras representativas do Distrito Federal com outras
oito amostras populacionais referentes a seis estados brasileiros e a populacéo
brasileira como um todo;
Avaliar a possibilidade de utilizagdo de bancos de dados de amostras
populacionais para inferir a origem geogréfica (populagéo parental mais provavel)

de um determinado perfil genético.
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3. MATERIAL E METODOS

3.1 Amostras populacionais do Distrito Federal

Foram utilizadas neste trabalho duas amostras populacionais obtidas por
laboratorios do Distrito Federal (Grattapaglia et al., 2001 e Dalton et al., 2009) ja
coletadas e genotipadas para marcadores STRs (incluindo os locos utilizados no
sistema CODIS). Todas as coletas realizadas foram feitas apds autorizacéo
individual escrita dos doadores.

Ambas as amostras (Grattapaglia et al., 2001 e Dalton et al., 2009) serviram
de padrdo comparativo com outras frequéncias alélicas de trabalhos com amostras

populacionais brasileiras.

3.1.1 Amostra oriunda de laboratério publico do Distrito Federal

A amostra de laboratério publico foi coletada no Laboratério de Pesquisa de
DNA Forense da Policia Civil do Distrito Federal (PCDF). Esta amostra (n=915) tem
como caracteristica principal o fato de originar-se em sua maioria de pessoas sem
condi¢cdes de pagar por um exame de paternidade em laborat6rio particular. Em
menor quantidade (aproximadamente 20%) encontram-se amostras relacionadas a
investigacao criminal, constituidas basicamente por perfis de referéncia (cujo perfil €,
majoritariamente, semelhante ao dos individuos analisados nos casos de
paternidade). A amostra consiste de individuos ndo aparentados, tendo sido
excluidos das andlises para fins estatisticos os individuos que apresentavam
parentesco entre si, como é o caso dos filhos questionados em casos de

paternidade (com vinculo genético em relagdo a mae e/ou ao pai).

Os individuos cujo perfil constitui 0 banco de dados de laboratério publico séo,
portanto, pessoas encaminhadas a Policia Civil do DF pelas Varas de Familia do
Tribunal de Justica do DF e Territérios ou pelas Delegacias de Policia, envolvidas
(como vitimas, suspeitos ou autores) em casos criminais em apuragdo por parte da
PCDF. Para tanto, ao menos uma das partes interessadas deve ser beneficiaria da

justica gratuita, segundo o Juiz.

Com relagdo ao sexo dos individuos amostrados, nos casos de paternidade a
maioria apresenta quantidade igual de homens e mulheres (maes e supostos pais

dos casos de investigacao de paternidade). Nos casos de origem criminal, cerca de
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2/3 € de homens e 1/3 de mulheres, resultando num total aproximado de 53% de

perfis masculinos e 47% de perfis femininos.

Quanto as idades, dos 915 individuos amostrados, ha registros de data de
nascimento de 522 deles, sendo 33 menores de idade (6,3% menores de 18 anos),
231 entre 19 e 30 anos (44,3%), 161 entre 31 e 40 anos de idade (30,8%), 66 entre
41 e 50 anos (12,6%) e 31 com mais de 51 anos de idade (5,9%); a média de idade

dos 522 com registro € de 32 anos.

Dentre os 915 individuos que constituem a amostra do laboratério publico, ha
registro de loca de nascimento de 720 deles, assim divididos: 44,7% nascidos no
Centro-Oeste (desses, 69,3% de Brasilia - Distrito Federal), 38,1% no Nordeste
(quase a metade nativos do Piaui e da Bahia) e 17,2% oriundos da regido Sudeste

(desses, 78,2% nascidos em Minas Gerais).

Foram analisados 18 marcadores microssatélites - D16S539, D7S820,
D13S317, D5S818, CSF1PO, TPOX, THO1, vWwA, F13A01, FESFPS, F13B, LPL,
Penta E, D18S51, D3S1358, D8S1179, D21S11 e FGA. Nem todos os individuos
amostrados foram genotipados para todos os marcadores, visto que a metodologia
de trabalho incluiu analises complementares em casos de indice de paternidade
abaixo do utilizado na emissdo de laudos, bem como diferentes kits de amplificacéo
usados no decorrer dos exames. Desses dezoito locos STR, doze foram utilizados
no desenvolvimento deste trabalho: D16S539, D7S820, D13S317, D5S818,
CSF1PO, TPOX, THO1, VWA, D3S1358, D8S1179, D21S11 e FGA.

Os bancos de dados assim como os parametros forenses associados foram
publicados pelo autor desse trabalho, encontrando-se em anexo (Dalton et al., 2009
— Anexo D).

3.1.2 Amostra de laboratério privado do Distrito Federal

A amostra de laboratorio de investigacdo de paternidade privado foi coletada
pelo Laboratorio Heréditas, situado no Distrito Federal. O referido laboratorio
particular € conhecido no Distrito Federal por ser o primeiro a realizar os exames de
paternidade na prépria Unidade da Federacéo, tendo por isso sido o responsavel por
atender uma demanda reprimida com relacdo aos exames de investigacdo de

paternidade. A partir do ano 2000, com outros laboratoérios concorrentes na regido, o
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custo dos exames (em todos eles) foi reduzido, devido a competicao (inclusive junto

ao poder judiciério).

Trata-se de uma amostra de 800 individuos genotipados para treze
marcadores do tipo STR autossdmicos, dos quais doze (D16S539, D7S820,
D13S317, D5S818, CSF1PO, TPOX, THO1, vWA, D3S1358, D8S1179, D21S11 e
FGA) foram utilizados no trabalho comparativo. O artigo contendo esse banco foi

publicado por Grattapaglia e colaboradores, em 2001.

3.1.3 Diferencas sécio-econdmicas entre os individuos que compdem as duas
amostras representativas do Distrito Federal

Considerando que o acesso aos laboratorios publico e privado dependem de
aprovacdo por juiz, no caso do publico, ou condi¢gbes financeiras, no caso do
privado, tem-se como premissa que a origem socio-econdmica dos usuarios desses
laboratorios seja distinta. Esta mesma relacdo de acesso e condicdo soécio-
econdmica ja foi observada em outros paises, como os Estados Unidos (House et
al., 1994), em que ficou evidente a ligacdo que educacéo e renda tem com a saude
dos individuos, medida pela exposicdo a fatores de risco durante toda a vida. Em
linhas gerais, laboratérios publicos sdo procurados, em sua maioria, por pessoas
com menor poder aquisitivo, que tem dificuldades para pagar por um exame
particular. Ja os laboratoérios privados sdo mais utilizados por pessoas de uma classe
econdmica capaz de pagar pelo servigo. A época das coletas de ambas as amostras
(final de década de 1990), o custo de um exame de paternidade em laboratério
particular era de aproximadamente R$500,00 (quinhentos reais), que equivalia a
cerca de trés salarios-minimos. No caso de processos civeis de reconhecimento de
paternidade, familias que n&o tinham condicdo de pagar por um exame de
paternidade biolégica eram encaminhadas pelas Varas de Familia do Tribunal de
Justica do Distrito Federal majoritariamente ao laboratério publico do DF, no caso o
laboratério de DNA da Policia Civil. Os beneficiarios da justica gratuita eram
atendidos por este laboratorio, a despeito de um prazo maior para o atendimento e,

como consequéncia, uma maior demora no andamento do processo.

Em sintese, a diferenca primordial entre a composicdo das duas amostras em
analise no presente estudo é o fato de que advém de pessoas cujo poder aquisitivo

é distinto.
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3.1.4 Amostras populacionais de outros estados brasileiros

Face a padronizacdo proposta pelos laboratorios forenses do uso de
marcadores STRs (Budowle, 1998; Butler, 2006), e principalmente pelo fato da
maioria dos bancos de dados para fins forenses publicados enfocarem marcadores
genéticos em comum, tornou-se possivel analisar as amostras em questédo face as
frequéncias alélicas dos treze locos utilizados pelo sistema CODIS: CSF1PO, FGA,
THO1, TPOX, VWA, D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539,
D18S51 e D21S511.

Para avaliar as semelhancas e diferencas entre essas duas amostras e outras
representativas do Brasil como um todo, bem como de diferentes estados brasileiros,

foram utilizados dados concernentes as seguintes publicacdes:

e Brasil (Whittle et al., 2004): amostra composta por cerca de 13.000
individuos obtida a partir de casos de paternidade oriundos de todo o
Brasil, avaliada para os marcadores F13B, TPOX, D3S1358, FGA,
CSF1PO, D5S818, F13A01, D7S820, D8S1179, D10S1237, THO1,
VWA, D13S317, FESFPS, Penta E, D16S539, D18S51, D19S253 e
D21S11;

e Estado de Alagoas (Silva et al.,, 2002): amostra composta por 598
individuos analisada para o0s marcadores D16S539, D7S820,
D13S317, CSF1PO, TPOX, THO1, F13A01, FESFPS e VWA,

e Estado do Mato Grosso do Sul (Silva et al., 2004): amostra composta
por 208 individuos analisada para os marcadores FGA, D8S1179,
D3S1358, D18S51, D21S11, Penta E, THO1, TPOX, VWA, CSF1PO,
D16S539, D7S820, D13S317 e D5S818;

e Estado de Pernambuco (Dellalibera et al., 2004): amostra de 546
individuos (casos de paternidade de todo o Estado) analisada para os
marcadores CSF1PO, THO01, TPOX, F13A01, FESFPS, VWA,
D16S539, D7S820, D13S317, D18S51, D21S11, D8S1179 e FGA;

e Estado do Piaui (Da Silva et al., 2003): amostra composta por 203
individuos (vivendo no Estado por ao menos trés geracdes) analisada
para os marcadores CSF1PO, TPOX, THO1, D16S539, D7S820,
D13S317, F13B e LPL;
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e Estado do Rio de Janeiro (Goes et al., 2004): amostra composta por
300 individuos analisada para os marcadores D19S433, D2S1338,
CSF1PO, D16S539, D7S820, D21S11, D18S51, D13S317, D5S818,
FGA, Penta E, THO1, VWA, D8S1179, TPOX e D3S1358;

e Estado do Rio de Janeiro (Silva et al.,, 2004). amostra de 234
individuos analisada para os marcadores FGA, D8S1179, D3S1358,
D18S51, D21S11, Penta E, THOL1, TPOX, VWA, CSF1PO, D16S539,
D75820, D13S317 e D5S818;

e Estado do Rio Grande do Sul (Leite et al., 2003): amostra composta
por 104 individuos analisada para os marcadores D3S1358, D5S818,
D7S820, D8S1179, D13S317, D18S51, D21S11, FGA e VWA,

Dados de frequéncias alélicas obtidos nos trabalhos citados foram utilizados
para analise de Fst em relacdo a amostra do laboratério publico do Distrito Federal.
Para tanto, foram utilizados os programas Arlequin (Schneider et al., 2000; Excoffier
et al.,, 2005) e GENEPOP (Raymond & Rousset, 1995). Para essa analise, foram
usados os dezoito marcadores da amostra do laboratdrio publico, comparadas aos

locos em comum com cada um dos outros nove trabalhos citados.
3.2 Dados demograficos

Com vistas a comparacdo dos dados estatisticos relativos aos marcadores
STRs e os valores demogréaficos populacionais (sociais, econdmicos e culturais),
foram obtidas as informacdes disponibilizadas pelo IBGE (Instituto Brasileiro de
Geografia e Estatistica) relativas as pesquisas populacionais de 1991, de 2000 e
2008 (respectivamente os Censos de 1991 e de 2000, e a PNAD 2007-2008).

Face as semelhancas observadas e discutidas na Introdugédo acerca dos
dados econdémicos e da raca, e em funcédo das amostras analisadas apresentarem
origem econdmica distinta, as informacdes disponiveis no IBGE sobre raca foram
usadas comparativamente com as inferéncias de ancestralidade geografica

realizadas no desenvolvimento do trabalho.
3.3 Analise estatistica

Para a analise dos dados gerados quanto a distribuicdo alélica dos

marcadores STR, foram utilizados os programas estatisticos Arlequin 2000 (Excoffier
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et al., 2005; Schneider et al.,, 2000), GENEPOP (Raymond & Rousset, 1995) e
STRUCTURE (Pritchard et al., 2000). As frequéncias genotipicas, diferenciacao
populacional e desequilibrio de ligacdo foram obtidos com auxilio do programa
Arlequin 2000, enquanto a aderéncia ao equilibrio de Hardy-Weinberg foi avaliada
pelo GENEPOP 3.4.

3.3.1 Anélises utilizando frequéncias alélicas

A partir das frequéncias alélicas, foram estimados para cada loco das duas
amostras representativas do Distrito Federal, os parametros da estatistica F: o Fis, 0
Fst e o Fir utilizando o programa GENEPOP. Estes valores permitem avaliar o indice
de endocruzamento nas amostras testadas, em relacdo aos individuos (I),

subpopulacdes (S) e a populagéao total (T).

A andlise comparativa da amostra coletada em laboratério publico do Distrito
Federal (Dalton et al., 2009) e outras amostras brasileiras foi efetuada com os
programas GENEPOP 3.4 (Raymond & Rousset, 1995) e Arlequin 2000 (Schneider
et al., 2000). As amostras foram submetidas a comparacgéo par a par, de acordo com
suas frequéncias alélicas para cada um dos locos disponiveis, verificando se havia
diferenciacéo entre elas, pelo Fsr. Este tratamento estatistico visou verificar se as
duas amostras estudadas apresentavam maior ou menor semelhanca entre si,
quando comparadas a outras amostras populacionais brasileiras, avaliando se
poderiam ou ndo ser consideradas semelhantes em termos do Fsr aplicado as

frequéncias alélicas dos locos.

As andlises de composicdo genética e das proporcdes de contribuicdo das
populacdes parentais das duas amostras genotipadas em estudo foram efetuadas a
partir de amostras das populacdes parentais estabelecidas em trabalhos anteriores
(Godinho, 2008b; Gontijo, 2008). Foram consideradas as frequéncias ponderadas,
levando em consideracdo o tamanho das amostras (numero de individuos)
genotipadas para as populagdes utilizadas. As frequéncias parentais e das amostras
estudadas foram utilizadas para estimar a contribuicdo dos grupos parentais na
composicdo das populagdes utilizando o programa ADMIX 3 (Chakraborty, 1986).
Este programa estima as contribuigcdes a partir da média ponderada de frequéncias
alélicas das populacbes parentais (Chakraborty, 1986). Para esta analise, foram

considerados os trés grupos parentais de maior contribuicdo a constituicdo genética
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da populacdo brasileira: africanos (subsaarianos), europeus (basicamente
portugueses e espanhdis) e amerindios (da América do Sul).

Frequéncias alélicas de populacbes destas regides (oeste da Africa
subsaariana, peninsula ibérica e amerindios sul-americanos) foram obtidos para os
marcadores analisados a partir de dezenas de trabalhos publicados, compilados por
Godinho (2008b) e atualizados com auxilio do sitio “Short Tandem Repeat Internet
DataBase” (http://www.cstl.nist.gov/div831/strbase/). Ressalte-se que nem todas as
amostras utilizadas apresentavam frequéncias para os doze marcadores aqui
estudados, havendo uma composigcéo de diferentes referéncias populacionais para
cada loco. As frequéncias alélicas para os 12 locos obtidas para cada conjunto de

parentais estdo apresentadas no Anexo A.

3.3.2 Andlises utilizando dados genotipicos

Andlises das proporcbes de contribuicdo das populacdes parentais na
constituicdo dos individuos pertencentes as duas amostras populacionais foram
estimadas com o programa STRUCTURE (desenvolvido por Pritchard et al., 2000),
associados ao DISTRUCT (Rosenberg et al., 2002)

Para céalculo de ancestralidade no STRUCTURE, foi necessaria a utilizacédo
de gendtipos das populacdes parentais utilizadas. No presente trabalho, foram
considerados os genotipos de 209 ibéricos (compostos por espanhéis da Andaluzia,
da Catalunha e Bascos, bem como portugueses - Budowle & Moretti, 1999) de 210
individuos afro-americanos (Budowle & Moretti, 1999) e de 150 amerindios (Hutz et
al.,, 2002), estes ultimos gentiimente cedidos por Sidia Callegari-Jacques,
constituindo-se de cinco tribos brasileiras (Gavido, Surui, Zor6, Wai Wai e Xavante)
estudadas para 15 marcadores (CD4, CSF1PO, D3S1358, D5S818, D7S820,
D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51, D21S11, F13A01, FGA, THO1, TPOX e
VWA). Uma vez que a genotipagem desses marcadores em populagbes amerindias
s6 foi identificada para estas amostras, admitiu-se seu uso como parental nestas
analises. Alternativamente, foi testado como parental africano um conjunto de 103
genotipos correspondendo a amostras populacionais africanas de sete paises
daquele continente (Quénia, Senegal, Nigéria, Namibia, Congo, Republica Centro-
Africana e Africa do Sul), obtidos do Centro de Estudos do Polimorfismo Humano
(CEPH, 2010).
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Para os célculos do programa, os locos foram considerados independentes,
face as andlises anteriores que demonstram ndo haver ligacdo entre esses
marcadores (Grattapaglia et al., 2001; Butler, 2006; Dalton et al., 2009; dentre
outros), e apdés serem testados quanto ao Equilibrio de Hardy-Weinberg (pelo
programa Genepop). Os gendtipos dos 2460 individuos para os 12 locos (D16S539,
D75820, D13S317, D5S818, CSF1PO, TPOX, THO1l, vWA, D351358, D8S1179,
D21S11 e FGA) foram analisados visando a inferéncia de sua composi¢cdo genética
com 1000 repeticbes, considerando trés agrupamentos populacionais, em
adequacao as amostras consideradas parentais. Dentre os parametros do programa,
utilizou-se uma indicacdo pré-calculo de origem geografica das amostras; deste
modo, 0 programa assume gue as parentais sdo de origens territoriais distintas, e
tenta agrupar as duas outras amostras (de laboratérios do Distrito Federal) de
acordo com os trés grupos parentais.

O programa DISTRUCT (Rosenberg, 2004) possibilitou a visualizagcéo gréfica
dos resultados produzidos pelo STRUCTURE, buscando mostrar por meio de
diferentes cores a composicdo das amostras populacionais, pela visualizacdo de

cada um dos individuos lado a lado.
3.4 Aplicagdes a inferéncia populacional

Analisou-se neste trabalho a possibilidade de utilizac&o dos doze marcadores
em tela para inferéncias de origem populacional de um dado individuo com
determinado perfil alélico. Foi adotada a suposicdo de que eventuais diferencas
observadas entre as duas populacdes e as parentais poderiam ser avaliadas quanto
a sua associacdo com bancos populacionais, possibilitando inferir acerca da origem
de uma determinada amostra. Para isso, foram selecionadas as frequéncias alélicas
e genotipicas mais comuns entre cada amostra, e comparadas com bancos de
dados estabelecidos como referéncia para identificagdo humana. Tais bancos sao
capazes de, a partir de um genétipo dado (mesmo incompleto), indicar a qual
populacdo ou regido geografica ha maior possibilidade dele pertencer. Neste
trabalho, para evitar erros de avaliacdo a partir de um individuo isolado (que pode
nao ser representativo da amostra), propds-se analisar os genotipos de maior
frequéncia de cada uma das amostras para estabelecer a maior afinidade deste

grupo a uma regiao geogréafica.
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O uso de marcadores moleculares baseados em dinucleotideos geralmente
apresenta resultados melhores para inferéncias deste tipo (Rosenberg et al., 2003),
mas buscou-se aqui demonstrar a possibilidade do uso de tetranucleotideos com
esta finalidade. Dos doze marcadores STR usados neste trabalho, apenas quatro
foram estudados por Rosenberg e colaboradores (2003) na confeccao de planilhas
que identificassem o potencial de resolugdo na determinacdo de origem
populacional: D13S317, D16S539, D7S820 e D8S1179. O trabalho concluiu que o
marcador com o maior poder de identificacdo para os nativos americanos era o
D13S317 e o menor o D8S1179. Na discriminagdo dos europeus em relacdo aos
africanos e americanos, o mais eficiente foi o D8S1179. Para os africanos, 0
marcador com menor potencial de identificacdo para isolar das demais parentais foi
0 D16S539, e 0 maior o D13S317. Para uso com as trés parentais simultaneamente,
o marcador mais indicado dentre os cinco tetranucleotideos foi o D13S317, e o
menos eficiente, 0 D16S539. Do exposto nos resultados do trabalho de Rosenberg
et al. (2003), espera-se melhores resultados para determinacdo de inferéncia
populacional para o marcador D13S317 e o menor poder de resolucdo para o loco
D16S539.

No intuito de verificar a viabilidade de uso destes alelos caracteristicos para
determinados grupos populacionais, buscou-se selecionar os de frequéncias
extremas (maiores e menores) dentre os resultados obtidos, e estuda-los. Dentre os
trés grupos populacionais distintos (amerindios, europeus e africanos), as
frequéncias alélicas e genotipicas apresentam diferencas sutis, em sua maioria, ndo
podendo ser usadas para fins de caracterizacdo de origem étnica. Entretanto,
algumas frequéncias destacam-se em relagdo as demais, por valores percentuais
expressivamente acima ou abaixo das médias parentais. A escolha destes para as
analises seguintes buscou selecionar uma quantidade viavel para os estudos
propostos, a0 mesmo tempo que apresentassem diferencas significativas. Para
tanto, admitiu-se que diferengcas de frequéncia de 10% (dez por cento) entre ao

menos duas das populacdes parentais seriam testados.

Procedimento semelhante foi feito para os gendtipos de maior e menor
frequéncia entre 0os grupos parentais, estabelecendo-se que seriam escolhidos
apenas genotipos com frequéncia de ocorréncia superior a 2% no conjunto total de
2460 individuos. Foram selecionados para esta analise genétipos ausentes em dado
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grupo parental ou alternativamente com uma frequéncia bem maior em um grupo
parental em relagdo aos dois outros. Dessa forma, foi estabelecido o limite de ao
menos 80% do genotipo em questdo ocorrer em um dado grupo parental ou,
alternativamente, que um dado gendtipo ndo ocorresse em um dado grupo
(frequéncia 0%), mas estivesse presente nos demais. Os gendtipos assim
selecionados foram buscados no banco de dados dos 2460 individuos. Individuos
que apresentavam o0s genoétipos selecionados foram avaliados acerca da amostra
populacional de origem, de modo a verificar a eficiéncia dos alelos ou gendétipos para
a associacdo a populacdo parental de origem do conjunto alélico/genotipico. O
objetivo foi verificar se esses alelos/genétipos apresentavam bom poder de

identificacdo sobre a origem populacional dos individuos selecionados.

A planilha OmniPop, compilada por Brian Burritt (2006) para o programa
Microsoft Excel, calcula a frequéncia de ocorréncia de um dado perfil genético para
mais de 200 populagbes publicadas (incluindo oito amostras populacionais
brasileiras). A planilha indica as respectivas frequéncias de ocorréncia para cada
uma das amostras populacionais, em ordem decrescente de probabilidade, o que
possibilita inferir maior ou menor afinidade com populacdes de certa regiao
geografica. Com base nos alelos e/ou genétipos mais comuns para cada uma das
duas amostras, laboratério publico e privado, foram tracados perfis genéticos, e
estes foram avaliados com o auxilio dessa planilha.

De forma similar, o site “Earth Human Short Tandem Repeat Allele
Frequencies Database” (EHSTRAFD, 2009) apresenta uma ferramenta que visa
indicar a “Origem Geografica Mais Provavel” (MPGO - Most Probable Geographical
Origin) de um perfil genético, a partir de quinze marcadores STRs (os doze
estudados no bojo deste trabalho e outros trés, D2S1338, D18S51 e D19S433), para
451 populagbes previamente analisadas (incluindo 14 amostras populacionais
brasileiras). Os mesmos perfis genéticos utilizados para OmniPop foram utilizados
na planilha o EHSTRAFD.
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4. RESULTADOS E DISCUSSAO

4.1 Laboratorios Publico e Privado: Caracterizacdo genética e

comparacgoes

A Tabela 4.1 apresenta dados de frequéncias alélicas para os doze
marcadores autossémicos e 0 teste exato de aderéncia ao equilibrio de Hardy-
Weinberg na amostra populacional do laboratério publico em comparacdo ao
previamente descrito para o laboratoério privado (Grattapaglia et al., 2001). No Anexo
D estd apresentada a reproducdo integral da publicacdo do banco de dados da
amostra populacional do laboratério publico (Dalton et al., 2009), onde também
podem ser encontrados 0os parametros forenses. Os marcadores encontram-se em
equilibrio de Hardy-Weinberg em ambas as amostras, com excecéo dos locos THO1
(p = 0,005 = 0,002) e D5S818 (p = 0,006 + 0,001) no laboratorio privado e TPOX (p =
0,028 + 0,009) no laboratério publico.

Com relacao a diferenciacdo génica e genotipica, observou-se divergéncia
entre as amostras para quatro dos 12 marcadores avaliados: D13S317, CSF1PO,
FGA e THO1 (Tabela 4.2).

A analise de desequilibrio de ligacdo entre os doze locos analisados para as
amostras dos laboratérios publico e privado produziu resultados dentro do
estatisticamente esperado (6,8% das combinacdes). Mesmo considerando-se que 0s
marcadores CSF1PO e D5S818 estéo localizados no cromossomo 5, os resultados
ndo demonstram ligacdo entre os locos, fato ja relatado anteriormente por outros
estudos (por exemplo, Butler, 2006). Dentre as 132 possiveis combinagfes de pares
de locos para as amostras populacionais representativas do Distrito Federal, nove
apresentaram valores de p inferiores a 5%, nenhum destes associados aos

marcadores do cromossomo 5 (Tabela 4.3).



TABELA 4.1 — Frequéncias alélicas e parametros estatisticos para os 12 marcadores genéticos do tipo STR avaliados para as amostras
populacionais representativas do Distrito Federal, obtida de um laboratério publico e um privado.
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STR D16S539 D7S5820 D13S317 D5S818 CSF1PO FGA
Amostra  Publico Privado Publico Privado Publico Privado Publico Privado Puablico Privado Publico  Privado
Alelos Alelos

5 - 0,0006 - - - - - - - - 16 0,0009 -

6 - - 0,0019 - 0,0019 - - - 0,0017 - 17 0,0037 -

7 - - 0,0097 0,0120 0,0010 - 0,0165 0,0159 0,0132 0,0104 18 0,0129 0,0059

8 0,0232 0,0227 0,1754 0,1625 0,0902 0,1135 0,0272 0,0121 0,0281 0,0117 18.2 - 0,0007

9 0,1770 0,1591 0,1143 0,1239 0,0806 0,0950 0,0291 0,0292 0,0290 0,0175 19 0,0790 0,0635

10 0,1025 0,0844 0,2810 0,2585 0,0480 0,0555 0,0631 0,0628 0,2513 0,2633 20 0,1085 0,1119
11 0,2930 0,2955 0,2355 0,2560 0,2831 0,2978 0,3214 0,3280 0,2900 0,3067 21 0,1379 0,1682
12 0,2621 0,2500 0,1521 0,1625 0,3109 0,2736 0,3757 0,3687 0,3304 0,3294 22 0,1710 0,1774
13 0,1170 0,1558 0,0291 0,0215 0,1392 0,1135 0,1524 0,1688 0,0501 0,0538 22.2 - 0,0020
14 0,0242 0,0292 0,0010 0,0032 0,0441 0,0478 0,0117 0,0127 0,0053 0,0071 23 0,1654 0,1427
15 0,0010 0,0026 - - 0,0010 0,0032 0,0029 0,0019 0,0009 - 24 0,1351 0,1499
25 0,1103 0,1099
26 0,0404 0,0445
27 0,0257 0,0151
28 0,0046 0,0039
29 0,0018 0,0007
30 0,0009 0,0026
30.2 - 0,0007
31.2 0,0009 -
32 - 0,0007
43.2 0,0009 -
Ho 0,749 0,783 0,800 0,802 0,772 0,786 0,736 0,709 0,731 0,722 Ho 0,853 0,859
He 0,790 0,793 0,798 0,799 0,786 0,797 0,727 0,723 0,740 0,725 He 0,875 0,867
0,352 + 0,057 + 0,570+ 0,767+ 0,788+ 0,994+ 0,813+ 0,006+ 0,279+ 0,849+ 0,375+ 0,118 +
P 0,023 0,015 0,040 0,023 0,036 0,001 0,020 0,001 0,023 0,015 P 0,041 0,032
n 517 770 516 791 521 784 515 788 569 771 n 544 764




TABELA 4.1 (continuacdo)
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STR TPOX THO1 vWA D3S1358 D8S1179 D21S11
Amostra Publico Privado Publico Privado Publico Privado Publico Privado Publico Privado Publico  Privado
Alelos Alelos
5 - 0,0007 - 0,0014 - - - - - - 14 - 0,0006
6 0,0191 0,0111 0,1952 0,2062 - - - - - - 15 - 0,0006
7 0,0076 0,0026 0,2697 0,2220 - - - - - - 24.2 0,0037 0,0026
8 0,4454 0,4452 0,1721 0,1236 - - - - 0,0065 0,0079 25 0,0019 0,0013
9 0,1246 0,1258 0,1409 0,1753 - - - - 0,0102 0,0112 26.2 - 0,0006
9.3 0,0623 0,0737 0,2155 0,2579 - - - - - - 27 0,0317 0,0281
10 0,2902 0,2920 0,0055 0,0136 - - - - 0,0605 0,0745 28 0,1825 0,1411
11 0,0497 0,0482 0,0011 - 0,0038 0,0019 - 0,0006 0,0670 0,0884 29 0,1955 0,2171
12 0,0011 0,0007 - - 0,0011 - 0,0028 0,0025 0,1313 0,1214 29.2 0,0037 0,0006
13 - - - - 0,0044 0,0058 0,0056 0,0031 0,2551 0,2850 30 0,2440 0,2522
14 - - - - 0,0760 0,0845 0,0950 0,0926 0,2766 0,2447 30.2 0,0298 0,0377
15 - - - - 0,1344 0,1229 0,3017 0,2922 0,1462 0,1266 31 0,0689 0,0626
15.2 - - - - - - - 0,0006 - - 31.2 0,0931 0,0990
16 - - - - 0,2760 0,2458 0,2709 0,2519 0,0419 0,0350 32 0,0102 0,0121
17 - - - - 0,2661 0,2740 0,1946 0,2185 0,0047 0,0053 32.2 0,0801 0,1003
18 - - - - 0,1677 0,1844 0,1136 0,1266 - - 33 0,0037 0,0019
19 - - - - 0,0503 0,0608 0,0149 0,0107 - - 33.2 0,0326 0,0326
20 - - - - 0,0164 0,0186 0,0009 0,0006 - - 34 0,0028 0,0013
21 - - - - 0,0038 0,0013 - - - - 34.2 0,0037 0,0026
35 0,0056 0,0038
35.2 0,0009 -
36 0,0037 0,0013
37 0,0009 -
38 0,0009 -
Ho 0,691 0,671 0,797 0,797 0,811 0,795 0,782 0,762 0,793 0,831 Ho 0,827 0,836
He 0,696 0,693 0,794 0,796 0,799 0,805 0,776 0,779 0,810 0,814 He 0,847 0,842
0,028+ 0,116+ 0,198+ 0,006+ 0572+ 0432+ 0,176+ 0,769+ 0,208+ 0,568 + 0,780+ 0,801+
P 0,009 0,011 0,028 0,002 0,034 0,034 0,036 0,039 0,022 0,024 P 0,064 0,048
n 915 767 912 695 915 781 537 794 537 758 n 537 782
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TABELA 4.2 — Diferenciacdo génica e genotipica (teste G exato) por loco entre as amostras
populacionais dos laboratérios publico e privado do Distrito Federal. Em
negrito sdo mostrados os valores de p < 5%.

Loco Diferenciagdo génica Diferenciagdo genotipica
(valor de p) (valor de p)
D16S539 0,107 = 0,014 0,111 + 0,014
D75820 0,274 = 0,020 0,257 = 0,017
D13S317 0,032 = 0,009 0,026 = 0,006
D55818 0,388 *= 0,023 0,379 %= 0,021
CSF1PO 0,018 *= 0,004 0,022 = 0,004
TPOX 0,225 = 0,018 0,264 = 0,021
THO1 0,000 + 0,000 0,000 + 0,000
VWA 0,185 + 0,016 0,203 + 0,018
D21S11 0,291 * 0,025 0,300 = 0,021
D3S1358 0,794 = 0,017 0,809 = 0,014
FGA 0,012 = 0,003 0,018 = 0,004
D8S1179 0,185 = 0,021 0,131 + 0,015

TABELA 4.3 — Valores de p menores que 5% para as 132 andlises de desequilibrio de
ligacdo entre os locos das amostras populacionais dos laboratérios publico e

privado.

Amostra
populacional

Locos

Valor de p

Laboratério publico D13S317 x TPOX

THO1 x VWA
D13S317 x D21S11
D16S539 x D3S1358
D21S11 x D3S1358
D16S539 x FGA

0,0233 +0,0118
0,0337 + 0,0167
0,0220 + 0,0154
0,0356 + 0,0126
0,0000 + 0,0000
0,0435 + 0,0236

Laboratério privado D13S317 x FGA

THO1 x D8S1179
D3S1358 x D8S1179

0,0401 + 0,0216
0,0000 + 0,0000
0,0165 + 0,0125
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A andlise comparativa das frequéncias alélicas de maior discrepancia entre as
amostras dos laboratérios publico e privado buscou também avaliar os alelos que
apresentaram um diferencial de frequéncia maior que 2%. O resultado dessa analise
estd na Tabela 4.4. Observa-se que a populacédo parental africana apresentou uma
maior participacdo na constituicdo genética da amostra do laboratério publico
enquanto que a europeia no laboratorio privado. Exemplificando: no caso do Alelo 10
do loco D7S820 (D7S820*10), a frequéncia alélica do grupo africano (34,4%) é
superior a dos laboratérios publico (28,10%) e privado (25,85%), de modo que para
este loco esta parental deve ter contribuindo para elevar o percentual de africanos
no laboratério publico. Em principio, quanto maior o percentual de frequéncia do

alelo 10 em D7S820, maior a participacao africana na composicao genética.

Com base nas frequéncias alélicas dos 12 marcadores, foram
estimados, Fis, 0 Fst € 0 Fir para cada loco analisado em ambas as amostras
(Tabela 4.5). Com excec¢do do THO1, os demais locos apresentaram valores de Fis e
Fir bastante semelhantes, o que reflete a ocorréncia de endogamia dentro das
subpopulacdes, e relativamente superiores aos valores de Fsr. Isto parece indicar
gue as maiores diferencas entre as amostras séo decorrentes de diferencas entre os
individuos que comp8em as duas, e ndo entre as amostras como um todo. O maior
valor de Fst, estimado para o loco THOL, foi de 0,0043, que apresentou um p
significativo (Tabela 4.5), enquanto que o valor global, considerando todos os locos,
foi de 0,0007. Desta forma, apesar das pequenas diferencas observadas para
alguns locos, as duas amostras parecem representativas de uma mesma populacao,
ja que os valores obtidos séo relativamente baixos, indicando haver fluxo génico e,

em principio, frequéncias alélicas semelhantes.
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TABELA 4.4 - Alelos cujas frequéncias observadas (em %) apresentaram um diferencial de
frequéncia acima de 2% na comparacdo da amostra do laboratorio publico
com o privado e valores dos mesmos nas parentais.

Marcador Alelos  Publico Privado Europeus  Africanos Amerindios
D16S539 13 11,70 15,58 14,2 16,6 0,8
10 28,10 25,85 27,8 34,4 22,5
D7S820
11 23,55 25,60 24,7 16,8 41,0
8 9,02 11,35 11,4 1,0 0,8
D13S317 12 31,09 27,36 26,4 66,4 12,9
13 13,92 11,35 11,6 14,8 21,4
7 26,97 22,20 20,8 62,9 47,9
8 17,21 12,36 13,8 24,9 0,4
THO1
9 14,09 17,53 16,9 7,6 0,4
9.3 21,55 25,79 26,0 1,0 18,0
VWA 16 27,60 24,58 25,9 26,3 50,7
28 18,25 14,11 13,7 32,0 0,5
D21S11 29 19,55 21,71 22,0 9,9 16,9
32.2 8,01 10,03 9,4 3,5 24,4
D3S1358 17 19,46 21,85 20,2 17,7 14,8
FGA 21 13,79 16,82 16,8 57 0,8
23 16,54 14,27 15,2 11,5 9,9
11 6,70 8,84 8,6 1,2 1,4
D8S1179 13 25,51 28,50 29,1 9,1 34,0

14 27,65 24,47 25,3 37,7 20,5
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TABELA 4.5. — Comparacao entre as duas amostras populacionais do Distrito Federal por
loco com base na estatistica de Wright (F;s, Fst € Fi7).

Loco Fis Fst Frr
D16S539 0,0280 0,0006 0,0286
D7S820 -0,0026 0,0001 -0,0025
D13S317 0,0155 0,0011 0,0166
D5S818 0,0066 -0,0004 0,0062
CSF1PO 0,0071 -0,0002 0,0070
TPOX 0,0181 -0,0004 0,0176
THO1 -0,0024 0,0043 0,0018
VWA -0,0028 0,0004 -0,0024
D21S11 0,0139 0,0009 0,0148
D3S1358 0,0102 -0,0000 0,0102
FGA 0,0159 0,0004 0,0163
D8S1179 -0,0037 0,0011 -0,0025
Total 0,0083 0,0007 0,0090

Ndo foram observadas diferencas significativas no perfil genético das
amostras populacionais do Distrito Federal guando comparadas as outras
populac6es urbanas brasileiras. A Tabela 4.6 apresenta os valores de p, quanto as
estimativas de diferenciagcdo populacional (Fst) entre a amostra do laboratorio
publico em relagdo a amostra do privado e nove outras amostras populacionais, as
quais: representam a populagao brasileira como um todo, Alagoas, Mato Grosso do
Sul, Pernambuco, Piaui, Rio de Janeiro e Rio Grande do Sul (Whittle et al., 2004;
Silva et al., 2002; Silva et al., 2004; Dellalibera et al., 2004; Da Silva et al., 2003;
Silva et al., 2004 e Goées et al., 2004; Leite et al., 2003). Observa-se que,
comparadas loco a loco, as amostras sdo muito similares, destacando-se a
populacdo do Piaui com um terco das estimativas de Fst significativas. Porém, esse
€ 0 banco de dados com o menor numero de marcadores analisados, o que pode

justificar o alto valor observado como sendo o acaso de terem sido comparados
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alguns dos locos com maiores diferengas; provavelmente com maior numero de
marcadores os resultados seriam mais semelhantes. O THO1 novamente foi o
marcador genético que se destacou, pois apresentou diferencas entre a amostra do
laboratorio publico e trés outras amostras: a do laboratério privado, a representativa

do Brasil e a do Rio de Janeiro.

As amostras populacionais do Distrito Federal analisadas neste trabalho
apresentaram diferenciacdo baixa (indicacdo de serem amostras similares),
resultando em diferenca significativa (p<2%) apenas para o loco THOl. Esta
comparacao estatistica inicial demonstrou, a principio, que ambas poderiam ser
consideradas oriundas de uma mesma populacdo. As diferencas entre o0s
marcadores STR autossdmicos foram minimas, dentro das expectativas de 95% nos
testes de chi-quadrado. Estes resultados repetiram-se com as outras amostras
populacionais comparadas (Tabela 4.6), demonstrando que a populacdo do DF
apresenta um padrédo semelhante ao das regides Centro-Oeste, Sudeste, Sul e

Nordeste.

Depreende-se do até aqui exposto que as duas amostras populacionais dos
laboratérios do Distrito Federal apresentam semelhancas, a ponto de poderem ser

consideradas oriundas de uma Unica populacéo.
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TABELA 4.6 — Valores de p para as analises de Fst entre pares de populagfes para um maximo de 18 marcadores do tipo STRs autossémicos
entre a amostra populacional do laboratério publico do Distrito Federal e a amostra do laboratério privado, amostras
representativas do Brasil e populacdes urbanas de seis estados brasileiros. Em negrito os valores de p inferiores a 5%,
evidenciando diferencas entre as amostras (% = n° de p significativos / n® de marcadores avaliados).

CSF1PO D3S1358 D5S818 D7S820 D8S1179 D13S317 D16S539 D18S51 D21S11 THO1 TPOX VWA %
Privado 0,749 0,760 0,893 0,733 0,275 0,273 0,410 0,997 0,338 0,004 0926 0,493 8,3
BR 0,561 0,796 0,329 0,424 0,032 0,258 0,074 0,924 0,253 0,000 0,166 0,354 16,7
AL 0,601 - - 0,475 - 0,978 0,535 - - 0,165 0,529 0,674 0,0
MS 0,449 0,299 0,540 0,918 0,847 0,742 0,496 0,812 0,249 0,245 0,139 0,855 0,0
PE 0,243 - - 0,856 0,081 0,209 0,283 0,603 0,000 0,670 0,998 0,872 10,0
Pl 0,146 - - 0,000 - 0,000 0,915 - - 0,925 0,994 - 33,3
RJ1 - 0,980 0,925 0,689 0,809 0,892 0,308 0,898 - 0,974 0,591 0,676 0,0
RJ2 0,136 0,240 0,542 0,895 0,776 0,647 0,181 0,002 0,797 0,000 0,200 0,238 16,7
RS - 0,896 0,399 0,898 0,125 0,862 - 0,995 - - - 0,994 0,0

Privado (Grattapaglia et al., 2001); BR — Brasil (Whittle et al., 2004); AL — Alagoas (Silva et al., 2002); MS —Mato Grosso do Sul
(Silva et al., 2004); PE —Pernambuco (Dellalibera et al., 2004); Pl —Piaui (da Silva et al., 2003); RJ1 —Rio de Janeiro (Goes et
al., 2004); RJ2 —Rio de Janeiro (Silva et al., 2004); RS —Grande do Sul (Leite et al., 2003).
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4.2 Mistura genética

Apesar dos resultados estatisticos indicarem que as amostras dos
laboratorios publico e privado podem ser consideradas semelhantes, as estimativas
de mistura genética indicaram dissimilaridades. Na Tabela 4.7 estdo apresentadas
as estimativas (e os respectivos erros) de contribuicdo das populacdes parentais na

composicao das duas amostras populacionais.

TABELA 4.7 — Estimativas (percentuais e respectivos erros) de contribuicdo das populagbes
parentais na composi¢cdo das amostras dos laboratorios publico e privado do
Distrito Federal e a variagdo entre as contribuicoes.

Europeu Africano Amerindio R?
Publico (n=915) 61,2+1,6 26,6 +1,3 12,2+0,8 0,99915
Privado (n=800) 77,7+0,7 13,2+ 0,6 9,0+0,3 0,99985
Variacéo +16,5 % -13,4% -3,2%

A constituicdo genética das duas amostras evidenciou diferenca entre elas. A
maior variacdo observada foi com relacdo a contribuicdo europeia, mais acentuada
na amostra do laboratério privado em 16,5%. Por outro lado, as contribuicdes das
parentais africanas e amerindias apresentaram-se mais elevadas no laboratorio
publico. Na Tabela 1.2, observa-se que a estimativa de contribuicdo das populagfes
parentais para a regidao Centro-Oeste foi de aproximadamente 71% de europeus,
(Callegari-Jacques et al., 2003), isto €, 10% acima do estimado para a amostra do
laboratério publico. A variacdo para amerindios foi bem menor, tendo sido estimada
em 11% (Callegari-Jacques et al., 2003) enquanto que no laboratorio publico foi de

aproximadamente 12%.

O trabalho de Lins e colaboradores (2010), feito com SNPs informativos de
ancestralidade mostrou valores intermediarios para a regido Centro-Oeste em
relacdo aos dois laboratorios (69,5% de europeus, 18,7% de africanos e 11,8% de
amerindios). Esse resultado (apesar de obtido com SNPs adequados para analise
de ancestralidade) indica que ambos os laboratérios (publico e privado) podem

apresentar pequenos desvios em relagdo a média da regido Centro-Oeste.
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Ha, aqui, que se considerar o aspecto (mesmo que ndo em sua totalidade) do
nivel econdmico de procura e utilizacado deste laboratério privado para realizacéo de
exames de paternidade. A época das coletas e exames, 0 custo desses testes era

usualmente inacessivel as classes de menor poder aquisitivo.

O estudo de Martinez e colaboradores (2007) realizado na cidade de Caracas
(Venezuela) evidenciou diferenciagcdo semelhante de amostras coletadas em uma
mesma populacdo. Apesar de utilizar apenas trés locos STR entre os 23 marcadores

moleculares analisados, o resultado daqueles ja é suficiente para mostrar que a

coleta com viés econdmico-social evidencia diferengas na composi¢éo genética.

Como citado anteriormente, e uma vez que a diferenca fundamental entre as
amostras dos laboratérios do Distrito Federal € a composicdo majoritaria de estratos
sécio-econdmicos distintos, pode-se fazer uma associacdo de participacdo ancestral
e classe social. Relaciona-se a maior composi¢do europeia a amostra obtida pelo
laboratério privado, e a maior participacdo de frequéncias alélicas
caracteristicamente africanas na amostra de laboratério publico. O resultado obtido
evoca a relacdo discutida na Introducdo acerca das classes de menor poder
aquisitivo apresentarem maior ancestralidade africana, em decorréncia da historia
brasileira. Esse mesmo histérico relaciona a ascendéncia europeia as classes
dominantes do periodo de colonizacdo, mantendo até hoje dominancia financeira e

étnica entre as classes de maior poder aquisitivo.

4.2.1 Analise de estrutura populacional com o programa STRUCTURE

4.2.1.1 Populagdes parentais

Na Tabela 4.8 estdo apresentadas as analises quanto a aderéncia ao
Equilibrio de Hardy-Weinberg do agrupamento de gendtipos das trés populacdes.
Essas analises revelaram desequilibrio em 50% dos marcadores na populacdo de
amerindios. No caso das populagbes amerindias € importante frisar que o0s
genotipos utilizados foram obtidos da analise de cinco diferentes tribos pertencentes
por vezes a linguas diferentes e situadas em regides geogréficas tao dissimilares
guanto Amazonia e Mato Grosso. As demais amostras parentais apresentaram-se
em equilibrio de Hardy-Weinberg. No caso dos europeus (conjunto de portugueses e

espanhois cataldes, bascos e da Andaluzia), mesmo com as diferencas culturais
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histéricas de alguns grupos, todos os locos apresentaram equilibrio de Hardy-
Weinberg.

TABELA 4.8 — Valores de p e respectivos desvios-padrdo para o teste exato quanto ao
Equilibrio de Hardy-Weinberg nas populacfes parentais.

Loco Afro-americanos Ibéricos Amerindios

D16S539 0,097 £+ 0,009 0,339 £ 0,019 0,384 +£ 0,018
D7S820 0,456 + 0,020 0,789 £ 0,018 0,023 £+ 0,003
D13S317 0,292 + 0,020 0,767 £ 0,013 0,030 £ 0,004
D5S818 0,498 + 0,028 0,409 + 0,023 0,456 + 0,020
CSF1PO 0,982 + 0,003 0,162 + 0,020 0,356 + 0,018
TPOX 0,456 + 0,016 0,977 £ 0,004 0,006 + 0,002
THO1 0,144 + 0,011 0,212 + 0,024 0,844 + 0,009
VWA 0,322 + 0,020 0,853 £ 0,016 0,600 £ 0,015
D21S11 0,612 + 0,035 0,461 + 0,032 0,001 + 0,001
D3S1358 0,744 + 0,021 0,640 £ 0,025 0,002 + 0,001
FGA 0,998 + 0,01 0,085 £+ 0,020 0,100 +£ 0,014
D8S1179 0,719 £ 0,021 0,274 +£ 0,022 0,300 £ 0,019

4.2.1.2 Andlise de estrutura populacional
A Tabela 4.9 apresenta os dados obtidos a partir da analise realizada com o

programa STRUCTURE. A parental amerindia foi a que mais se concentrou em um
anico agrupamento (Grupo 3), revelando ser a populacdo mais homogénea (96,7%
Nno mesmo grupo), seguramente reflexo de menor mistura genética com outras
populacdes consideradas parentais, apesar da amostra nao refletir um agrupamento
real, como ja discutido. Os gendtipos que compuseram a amostra de ibéricos
também apresentaram bom agrupamento (no Grupo 1, que caracterizou a origem
europeia), com indice de 87,0%. Porém, a parental africana (representada por um
grupo de afro-americanos) nao apresentou agrupamento bem definido, mas
distribuiu-se entre os Grupos 1 e 2 (que estado representando, respectivamente, 0s
padrdes genéticos europeus e africanos). Este resultado sugeriu a existéncia de

mistura genética destes dois continentes na formacdo dos gendtipos destes
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individuos, o que pode estar refletindo um viés nas analises de composi¢éo genética
utilizando estas popula¢cdes como parentais.

Com a utilizacdo de outro banco de dados genotipicos para a parental
africana (mantendo-se os demais como na analise anterior), obtido a partir de 103
genotipos de amostras do CEPH (Centre d'Etude du Polymorphisme Humain -
http://www.cephb.fr), mostrou resultado semelhante com relagdo ao agrupamento
das populacdes parentais. O grupo 2 concentrou bem a amostra parental ibérica
(87,9%) e as dos laboratorios publico (87,7%) e privado (95,8%). O agrupamento 3
repetiu o resultado com as parentais afro-americanas, concentrando a amostra
amerindia (96,8%). O conjunto de genotipos africanos do CEPH dividiu-se entre os
grupos 1 (60,6%) e 2 (39,1%), também demonstrando que ndo esta adequado para
analises de mistura tri-hibrida para amostras da populacdo brasileira, neste caso
possivelmente por n&o refletir de maneira exata as populagbes que compuseram a
fragcdo affricana no processo de miscigenagao do Brasil.

Procedeu-se também a analise pelo programa STRUCTURE utilizando o
conjunto dos gendtipos das duas referéncias (CEPH e Budowle & Moretti, 1999).
Neste caso, os resultados foram inconsistentes, mesmo com o uso de diferentes
valores de k, com agrupamentos variando de 4 a 9. Ficou claro que, a principio, 0
uso em conjunto desses dois bancos genotipicos é inadequado como parental
africano para a analise da composi¢cao genética da populacéo brasileira (Anexo C).

Os melhores resultados obtidos foram com os gendtipos do CEPH, que
apesar de ndo serem ideais (possivelmente por agruparem também individuos de
populacdes de pigmeus entre os subsaarianos), foram utilizados para as demais
analises dos programas STRUCTURE e DISTRUCT, como parental africana. A
Tabela 4.9a mostra os resultados produzidos pelo programa STRUCTURE para k=3
(considerando as amostras populacionais como resultado de mistura tri-hibrida).

Foram feitas, ainda, analises com o programa STRUCTURE utilizando-se
outros valores de k, que sdo os agrupamentos estabelecidos para verificacdo de
existéncia de sub-estruturacdes evidentes. No caso dessas amostras da populacao
brasileira, e considerando sua origem tri-hibrida (com apenas trés parentais), 0s
agrupamentos adicionais ndo produziram resultados diferentes da analise com k=3.
As Tabelas 4.9b e 4.9c, mostram o0s resultados do programa para 4 e 6

agrupamentos, respectivamente. A mesma analise (para k=4 e k=6) foi feita para os
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parentais afro-americanos (ao invés dos africanos), produzindo resultados quase

idénticos.

TABELA 4.9 — Estrutura dos cinco grupos populacionais com relacéo a contribuicdo genética
advinda dos trés grupos parentais — africanos, europeus e amerindios -
obtidas pela andlise de estruturacdo individual (STRUCTURE), para
diferentes numeros de agrupamentos (k) estabelecidos para o programa: k=3
(@), k=4 (b); e k=6 (c).

4.9a (k=3)

Amostra populacional Grupol Grupo2 Grupo 3
Laboratério publico (n=915) 0,877 0,107 0,016
Laboratério privado (n=800) 0,958 0,033 0,009

Africanos (n=103) 0,391 0,606 0,003

Ibéricos (n=384) 0,879 0,002 0,119
Amerindios (n=150) 0,030 0,002 0,968

4.9b (k=4)

Amostra populacional Grupol Grupo2 Grupo3 Grupo4
Laboratério publico (n=915) 0,876 0,101 0,023 0,001
Laboratério privado (n=800) 0,960 0,028 0,010 0,002
Africanos (n=103) 0,404 0,591 0,003 0,003
Ibéricos (n=384) 0,874 0,001 0,123 0,001
Amerindios (n=150) 0,026 0,002 0,971 0,000
4.9c (k=6)

Amostra populacional Grupol Grupo2 Grupo3 Grupo4 Grupo5 Grupo6

Lab. pablico (n=915) 0,863 0,086 0,048 0,001 0,001 0,001
Lab. privado (n=800) 0,942 0,021 0,035 0,001 0,001 0,001
Africanos (n=103) 0,458 0,537 0,002 0,002 0,000 0,001
Ibéricos (n=384) 0,838 0,002 0,156 0,002 0,001 0,002
Amerindios (n=150) 0,029 0,001 0,968 0,001 0,000 0,001
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As Figuras 4.1a e 4.1b foram obtidas a partir dos dados de analise individual
gerados pelo STRUCTURE. As figuras evidenciam a questao da parental africana,
que foi a que menos se agrupou num dos extremos. Com a utilizacdo dos 103
genatipos africanos do CEPH (Figura 4.1a e Tabela 4.9a), os percentuais foram de
40% no grupo 1 e 60% no grupo 2, e com o0 uso dos 211 gendtipos afro-americanos
(Figura 4.1b), os percentuais inverteram-se. Como consequéncia, 0s genotipos dos
individuos africanos (e ainda mais nos afro-americanos, cujos percentuais eram
respectivamente de 57% e 43%), representados pela cor azul nas Figuras 4.1a e
4.1b, posicionaram-se entre dois dos cantos do tridngulo. Tal fato provavelmente
decorreu da presenca de mistura de material genético europeu nos individuos da
amostra africana, ou de sua inadequacao como parental para a populacao tri-hibrida
brasileira, distanciando seu perfil de uma maior participacdo no Grupo 2 da Tabela

4.9a e no canto superior do triangulo das Figuras 4.1 (a e b).



Grupo 2

Grupo 2

FIGURA 4.1 — Graficos representativos da composigéo individual (STRUCTURE) das amostras populacionais do laboratério publico
(vermelho), do privado (verde), de amerindios (lilas), ibéricos (amarelo) e africanos (azul) para gendtipos relativos a 12
marcadores STRs autossémicos. A Figura 4.1a foi obtida com o parental africano de 103 gendtipos obtidos do Centro de
Estudos do Polimorfismo Humano (CEPH, 2010), enquanto a Figura 4.1b foi produzida pelo mesmo programa com

parental africano a partir de 211 individuos afro-americanos (Budowle & Moretti, 1999).
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Isto também se reflete no resultado das amostras aqui analisadas
(laboratorios publico e privado), uma vez que considera-se como parental uma
amostra que aparenta possuir mistura oriunda também do Grupo 1, ou de nao ser
exatamente representativa das populacdes africanas que compdem a genética
brasileira. Esta distribuicdo dos individuos africanos entre os grupos 1 e 2
(representativos de europeus e africanos) se apresenta nos dois grupos parentais
analisados (CEPH, 2010 e Budowle & Moretti, 1999). Outro fator a ser considerado &
gue os marcadores utilizados para estudos de identificacdo humana foram, na sua
grande maioria, selecionados na América do Norte e na Europa. Dessa forma, esses
marcadores estdo otimizados para essas populacdes em especial. Um outro fator a
ser considerado é que o tamanho amostral das populacdes parentais € inferior ao
tamanho das popula¢cdes em teste, o que pode contribuir para desvios com relagéo a
composicao efetiva dessas populacoes.

A amostra do laboratério privado mostrou um percentual de ancestralidade
europeia superior ao apresentado pela amostra parental de europeus (Tabela 4.9 e
Figura 4.1), nas duas situacdes com parentais africanos diferentes. No caso dos
africanos do CEPH, o laboratério publico apresentou percentual de ancestralidade
semelhante ao dos hispanicos. Por outro lado, a esperada maior contribuicdo
africana na amostra publica, que corroboraria as estimativas obtidas pelo Admix, foi
observada. A amostra do laboratério publico apresenta um indice de participacao
africana maior que o do laborat6rio privado, situando seus respectivos individuos em
pontos intermediarios aos parentais europeus e africanos. H4 uma sobreposicao
entre individuos das duas amostras do Distrito Federal (canto inferior direito da
Figura 4.1, representando o agrupamento 1), por outro lado observa-se uma ampla
separacao dos individuos que compdem as duas amostras.

Dessa forma, fica evidente que a amostra de laboratorio privado esta mais
proxima dos parentais europeus que a publica. Ndo foi observada contribuicéo

amerindia evidente na composicdo genética do Distrito Federal.

4.2.2 Analise comparativa pelo programa DISTRUCT
Com o objetivo de visualizar melhor o resultado obtido pelo programa

STRUCTURE na imagem do triangulo, foi utilizado o software DISTRUCT

(Rosenberg, 2004), que produziu uma imagem composta pelos 2460 gendtipos
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analisados (ou 2342 gendtipos, no caso da parental africana obtida a partir do
CEPH), atribuindo a cada um dos individuos amostrados (por meio de linhas
verticais lado a lado) as proporcdes de cada agrupamento, indicados por diferentes
cores.

O resultado obtido estd mostrado na Figura 4.2, com as amostras do
laboratério publico aparecendo na parte esquerda, seguidas dos genétipos do
laboratorio privado, e a seguir os padrdes parentais de africanos (em verde),
europeus (em rosa) e amerindios (em azul). O que se observa, mais uma vez, é a
dificuldade do programa STRUCTURE em isolar os gendtipos africanos ou afro-
americanos como parentais, sugerindo a presenca de contribuicdo europeia na
amostra ou a inadequacéo das populacdes africanas consideradas para a analise tri-
hibrida do povo brasileiro (constatada pela presenca das cores verde e rosa em
propor¢des quase iguais na média dos individuos).

O padrao europeu apresenta uma fracdo de coloracéo azul, atribuicdo dada
pelo programa a uma caracteristica comum entre estes e os amerindios. Este
padrdo indica, antes de tudo, uma caracteristica genotipica ausente no perfil
africano, mais do que uma semelhanca entre europeus e amerindios.

Ja a amostra denominada parental amerindia foi a que melhor se agrupou
num vértice, apresentando indice de 96,8% (Tabela 4.9), sendo provavelmente a
gue apresenta menos grau de mistura genética nos locos avaliados, para os fins

desta andlise.

O que se vé em relacdo as amostras analisadas neste trabalho € que em
ambas a participacdo genética europeia € majoritaria, mas no laboratorio publico ha
uma contribuicdo de ancestralidade africana proporcionalmente maior que no
laboratério privado (Figura 4.2). Os perfis genotipicos de ambas as amostras,
gquando comparados, indicam presenca de subestruturagdes distintas, com
contribuicdes europeias e africanas distintas. Tal fato indica, a principio, que duas
amostras de uma mesma populacdo, diferenciadas basicamente pelo seu poder
aquisitivo, apresentam um certo grau de endocruzamentos (por meio de
relacionamentos preferenciais dentro da mesma classe social), caracterizado por

diferencas genéticas sutis.
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Laboratério Publico Laboratorio Privado Africano Europeu Amerindio

Laboratério Pablico Laboratdrio Privado Africano Europeu Amerindio

FIGURA 4.2 - Constituicdo genética dos individuos que compuseram as duas amostras do Distrito Federal e cada uma das populacdes
parentais, obtidas do programa DISTRUCT, a partir dos dados gerados pelo STRUCTURE. Cada individuo genotipado é
representado por uma linha vertical no gréafico, com seu percentual de composicdo genética, baseado nos agrupamentos
realizados pelo programa STRUCTURE, assim distribuidos: Grupo 1 — rosa; Grupo 2 — verde; e Grupo3 — azul. Na Figura 4.2a
a parental africana utilizada foi a do CEPH (2010), com 103 gendtipos africanos; na Figura 4.2b a parental africana utilizada
foi a de Budowle & Moretti (1999), a partir de 211 gendétipos afro-americanos.
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4.3 Alelos e gendétipos caracteristicos de populacfes

Ao se efetuar o conjunto de analises pelo programa STRUCTURE, foi
possivel obter as frequéncias alélicas estimadas para cada um dos agrupamentos
(Anexo B). O volume de dados ausentes, isso €, a porcentagem de individuos que
nao apresenta genotipagem para um dado marcador, variou de 2% para o TPOX a
23,6% para o D16S539.

A partir das frequéncias alélicas obtidas para as populacdes parentais (Anexo
B) foram estimados valores de deltas (& - diferenca de frequéncias alélicas) para
alelos que apresentem um diferencial de frequéncia de no minimo 10% entre ao
menos dois agrupamentos. Os resultados obtidos constam da Tabela 4.10, onde
estdo sugeridos alelos informativos de ancestralidade populacional para estes doze

marcadores STR autossdmicos.

Foram buscados, dentre os 2460 genétipos em estudo, aqueles que
apresentavam simultaneamente os alelos aqui levantados como os mais frequentes
para o grupo dos europeus - D13S317*8, D13S317*11, TPOX*8, D3S1358*18 e
FGA*21. Nove individuos apresentaram esse conjunto, sendo que cinco sdo do
grupo parental europeu (quatro espanhdis e um portugués) e os demais sdo da
amostra de laboratério privado (com alto percentual europeu). Portanto, a presenca
em conjunto desses cinco alelos num determinado individuo pode ser considerada

indicativa de um gendtipo de origem europeia.

De forma similar, foi possivel selecionar na Tabela 4.10 os alelos mais
frequentes no grupo dos amerindios - D16S539*10, D7S820*11, D13S317*9,
D5S818*7, D5S818*9, D5S818*11, CSF1PO*12, TPOX*12, THO1*6, VvWA*16,
D21S11*32.2 e D3S1358*15. Dentre os 2460 individuos, apenas dois deles
apresentaram todos estes alelos em conjunto, com exce¢do ao marcador D5S818
(em que os individuos apresentam um dos alelos), sendo que ambos eram

amerindios.

De maneira complementar, a exclusdao dos individuos que portavam ao
menos um dos alelos menos frequentes no grupo de africanos - D16S539*12,
D7S820*12, D5S818*11, CSF1PO*11, TPOX*11l, THO1*6, THO01*9.3, VWA*17,

D21S11*30 e D8S1179*13 resultou em sete individuos que atenderam os critérios.
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Destes, trés foram da parental africana (afro-americanos), trés oriundos das
amostras miscigenadas (laboratérios publico e privado) e um dentre os europeus
(portugueses). Ha que lembrar que a amostra afro-americana apresentou mistura
com gendtipos europeus, como demonstrado pelos programas STRUCTURE e
DISTRUCT (Figuras 4.1 e 4.2).
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TABELA 4.10 - Diferencial de frequéncia alélica (d) entre os agrupamentos (presumidas
populacBes parentais) para os alelos cujo & foi superior a 10% entre ao
menos dois grupos e proposta de populagao-caracteristica para cada alelo.

Marcador Alelo  Afr-Eur  Afr- Amer Eur- Amer Pop-caracteristica

D16S539 10 0,045 0,179 0,224 Amerindios
12 0,201 0,163 0,038 Africanos
13 0,024 0,158 0,134 Amerindios
D7S820 8 0,040 0,195 0,155 Amerindios
11 0,079 0,242 0,163 Amerindios
12 0,129 0,159 0,030 Africanos
D13S317 8 0,104 0,002 0,106 Europeus
9 0,078 0,346 0,268 Amerindios
11 0,214 0,010 0,224 Europeus
12 0,400 0,535 0,135 Afr + Amer
D5S818 7 0,000 0,248 0,248 Amerindios
8 0,136 0,134 0,002 Africanos
9 0,013 0,133 0,120 Amerindios
11 0,208 0,377 0,169 Afr + Amer
12 0,033 0,292 0,325 Amerindios
13 0,140 0,280 0,140 Afr + Amer
CSF1PO 8 0,200 0,200 0,000 Africanos
11 0,259 0,202 0,057 Africanos
12 0,063 0,211 0,148 Amerindios
TPOX 6 0,162 0,161 0,001 Africanos
8 0,333 0,184 0,149 Eur + Afr
9 0,213 0,313 0,100 Afr + Amer
11 0,111 0,163 0,052 Africanos
12 0,031 0,270 0,239 Amerindios
THO1 6 0,196 0,306 0,110 Afr + Amer
7 0,421 0,150 0,271 Eur + Afr
8 0,111 0,245 0,134 Afr + Amer
9.3 0,250 0,170 0,080 Africanos
VWA 15 0,292 0,339 0,047 Africanos
16 0,004 0,244 0,248 Amerindios
17 0,186 0,203 0,017 Africanos
D21S11 28 0,183 0,315 0,132 Afr + Amer
30 0,233 0,208 0,025 Africanos
32.2 0,059 0,209 0,150 Amerindios
D3S1358 15 0,050 0,239 0,189 Amerindios
18 0,113 0,013 0,126 Europeus
FGA 21 0,111 0,049 0,160 Europeus
22 0,044 0,210 0,166 Amerindios
24 0,115 0,026 0,141 Europeus
25 0,036 0,150 0,114 Amerindios
D8S1179 13 0,200 0,249 0,049 Africanos
14 0,124 0,172 0,048 Africanos
15 0,194 0,111 0,083 Africanos

(Afr — africano; Eur — europeu; Amer — amerindio)
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Com relagédo aos gendtipos, foram selecionados aqueles que apresentaram
uma frequéncia de ocorréncia superior a 80% ou igual a 0%, mas apenas para 0s
genotipos que apresentaram uma ocorréncia de mais de 2% do total de individuos
analisados, em um dado grupo parental. A Tabela 4.11 mostra os genoétipos
selecionados e sua frequéncia relativa. Esses genoétipos também podem ser
considerados indicativos de ancestralidade. Observa-se que a parental amerindia é
a que apresenta maior rigueza de genoétipos com frequéncias dentro dos parametros
estabelecidos (84,5%) e a menor é a africana. Em amerindios, 24 dos 27 gendtipos
com frequéncias dentro dos parametros estabelecidos referem-se a auséncia do

gendtipo em questao.

Foi realizada uma busca de individuos no banco de 2460 gendtipos que
apresentassem 0s genoétipos com frequéncia superior a 80% no grupo dos
amerindios (genotipos 9/12 para D13S317 e 7/11 ou 9/11 para D5S818) e os
gendtipos ausentes nesta parental (listados na Tabela 4.11). Sete individuos se
ajustaram aos critérios, sendo quatro deles do grupo de amerindios, um de ibéricos
e dois da amostra do laboratério publico. Considerando apenas as amostras de
parentais, 80% (oitenta por cento) dos individuos selecionados se incluiram no perfil

genotipico amerindio.

E fato que na populacéo brasileira a composicdo étnica de um individuo n&o
necessariamente se reflete em seu fenétipo (Parra et al., 2003), de modo que sua
aplicacao em identificacao fisica é indeterminada. Entretanto, seu uso em programas
de bancos de dados possibilita associar um individuo a uma determinada populacéo
regional ou local (Burritt, 2006; EHSTRAFD, 2009).
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TABELA 4.11 - Genotipos que apresentaram frequéncia de ocorréncia superior a 80%,
considerando o numero total de ocorréncias do gendétipo em questdo, ou
igual a 0%* em um dado grupo parental. Os valores entre parénteses
referem-se as porcentagens em que estes gendtipos foram observados
considerando o numero total de ocorréncia do genotipo em questdo. N =
namero de genotipos; % = percentual de gendtipos no total.

Marcador Europeus Africanos Amerindios
D16S539 10/13 (89)
D7S820 8/8 (0), 8/9 (0)
D13S317 9/12 (87)
7/11 (81), 9/11 (86),
D5S5818 10/12 (0),
12/12 (0),12/13 (0)
TPOX 6/8 (90) 8/9 (0), 8/10 (0), 9/11 (0)
THO1 7/8 (80), 8/8 (82) 6/8 (0), 9/9.3 (0)
VWA 14/15 (0), 16/19 (0)
D21S11 28/31 (89) 28/29 (0), 28/31.2 (0)
14/15 (0), 14/16 (0),
D3S1358 14/17 (0),15/18 (0),
16/18 (0)
90 2 0
D8S1179 11/14 (0)
N 1 4 27
% 3,1 12,5 84,5

* somente para 0S casos em que o genétipo ocorreu em mais de 2% do total de individuos

analisados.
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4.3.2 Caracteristicas populacionais associadas a origem geogréfica

A partir do levantamento de alelos e genotipos (Tabelas 4.10 e 4.11), foi
verificada a probabilidade de inferéncia de origem populacional para cada amostra
(parentais e laboratérios). Cabe lembrar que um dos parametros utilizados para a
selecdo desses marcadores STR para o sistema CODIS foi a similaridade da
distribuicdo de frequéncias entre as populagbes, isso é, baixos valores de Fsr,
definicdo oposta a dos AlMs (Marcadores Infomativos de Ancestralidade). Neste
aspecto, as analises para associacdo de origem geogréafica sdo tentativas de seu
uso no estabelecimento de informag6es extras sobre os individuos, em especial em

populacdes miscigenadas, ndo previstas inicialmente.

O conjunto de alelos e gendtipos mais frequentes para o grupo parental
europeu (Tabelas 4.10 e 4.11), foi submetido & planilha OmniPop (Burritt, 2006). O
perfil mais frequente apresenta os seguintes alelos e genotipos: D13S317 - gendtipo
8/11, TPOX - alelo 8, D3S1358 - gendtipo 17/18, FGA - gendétipo 21/23, D16S539 -
gendtipo 10/13, D7S820 - gendtipo 8/12, THO1 - gendtipo 9/9.3, VWA - gendtipo
16/19 e D8S1179 - gendtipo 11/13. Dentre as mais de 200 popula¢des comparadas,
a maior probabilidade de se encontrar esse perfil foi entre: indianos (Rajput),
brasileiros ndo-negros, norte-americanos (Michigan), iraquianos (curdos), bdsnios,
albanianos e arabes (Marrocos), com indices variando entre 7,38 x 10° e 1,74 x 10°
1 As com menor probabilidade de ocorréncia foram aborigenes canadenses,
nativos do Alaska, navajos, apaches e peruanos, com frequéncias de ocorréncia
entre 1,17 x 10 e 1,29 x 10™®. Com excecdo da amostra de indianos, fica evidente
que o perfil € comum as populacdes europeias (e delas derivadas), e distante das

amostras americanas nativas (tanto da América do Norte quanto do Sul).

O mesmo perfil genético quando analisado pela ferramenta MPGO (Most
Probable Geographical Origin, ou “Origem Geografica Mais Provavel”’) resultou em
um fndice de 100% para a Boésnia (frequéncia de ocorréncia de 2,28 x 10™%%) e
90,52% para italianos, com outras cinco populacdes apresentando valores de
semelhanca entre 61 e 71%: espanhois, malaios, albanianos e norte-americanos de
Michigan. Ressalte-se que os valores percentuais deste programa identificam o
indice de semelhanca entre as amostras populacionais disponiveis em seu banco de

dados, em que a mais préxima sempre é identificada pelo programa como tendo um
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indice de 100%. Constatou-se que os resultados gerados por ambas ferramentas
(OmniPop e MPGO/EHSTRAFD) foram similares.

O mesmo procedimento foi reproduzido para o grupo parental africano, a
partir dos dados obtidos das Tabelas 4.10 e 4.11. Os genotipos e alelos do perfil
considerado africano foram D13S317 - 10/12, D5S818 — 8/13, CSF1PO*8, TPOX -
6/8, THO1 - 7/8, VWA*15, D21S11 - 28/31, FGA - 22/24 e D8S1179 - 12/15.
Populacdes com maior probabilidade de ocorréncia foram, na maioria, afro-
americanas as quais perfizeram 18 das 24 com maior indice, entremeadas por
populacbes de Mocambique, Guiné-Bissau, Somalia, marroquinos e espanhois
(Andaluzia), com valores entre 2,36 x 10 e 1,71 x 10™. As mais distantes em
termos de indice de frequéncia foram: apaches, navajos, nativos norte-americanos,
vietnamitas, asiaticos, caucasianos norte-americanos, japoneses, hispanicos,
escoceses e chineses, com valores de frequéncia de ocorréncia entre 2,74 x 10 e
1,88 x 10™". Mostrou-se evidente a relacdo do perfil comum ao grupo parental
africano e as amostras da mesma regido, com valores bastante distantes
notadamente das populacfes asiaticas e norte-americanas. Com a ferramenta
MPGO obteve-se um resultado de 100% de indice de proximidade para uma
amostra da Guiné Equatorial (com frequéncia de ocorréncia de 1,36 x 10™%), seguido
por Angola (75,6% e frequéncia de ocorréncia de 1,03 x 10™%) e outras amostras
populacionais africanas e afro-americanas (com indices entre 26 e 49%),

corroborando a planilha OmniPop.

O mesmo processo foi realizado para o grupo amerindio, a partir dos alelos e
genotipos selecionados (Tabelas 4.10 e 4.11), sendo o perfil: D16S539 - 9/9,
D7S820*11, D13S317 - 9/12, D5S818 - 7/11, CSF1PO - 12/12, TPOX - 11/12, THO1
- 6/6, VWA - 16/17, D21S11 - 29/31.2, D3S1358 - 15/15 e FGA - 24/25. As amostras
populacionais mais correlatas ao perfil foram: peruanos, apaches, equatorianos,
navajos, nativos do Alaska, indianos (Karan), paraguaios e mexicanos, com indices
variando entre 6,85 x 10 e 2,42 x 10™**. Dentre os com menor afinidade de perfil,
destacam-se poloneses, bielo-russos, tunisianos, afro-americanos (Estados Unidos e
Canada), espanhdis, italianos e noruegueses, com valores de frequéncia de
ocorréncia entre 1,80 x 10™ e 1,15 x 10™"°. Evidente a distancia entre este grupo
parental e as populacBes europeias e africanas, com proximidade as amostras

americanas (exceto novamente uma referéncia da india). Com a ferramenta MPGO
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do site EHSTRAFD, os resultados foram semelhantes, obtendo-se um indice de
100% para uma amostra de Apache (frequéncia de ocorréncia de 1,29 x 102,
seguida dos peruanos (67,6% e frequéncia de 8,70 x 10*%), navajos e guatemaltecos

— todas popula¢gbes americanas nativas.

A planilha OmniPop foi entdo usada para as amostras dos laboratorios publico
e privado, com base nos alelos que apresentaram maior diferenca entre elas. Para o
laboratorio publico foi utilizado o perfil: D7S820*10, D13S317*12 e D13S317*13,
THO1*7 e THO1*8, VWA*16, D21S11*28, FGA*23 e D8S1179*14. As 25 referéncias
com maior indice de ocorréncia foram amostras de Mogcambique, Guiné-Bissau, afro-
americanos (da Jamaica, Bahamas, Canadé e diversos estados norte-americanos) e
marroquinos, com valores entre 5,67 x 1092 e 1,15 x 10, Dentre as 27 populacdes
mais distantes considerando o perfil, estavam amostras de nativos do Alasca,
populacbes asiaticas (chineses, vietnamitas, indianos, coreanos, japoneses e
indianos) e nativos da América do Norte, com indices variando entre 1,91 x 10% e
2,16 x 107, Utilizando a ferramenta MPGO do site EHSTRAFD, essa mesma
combinacéo de alelos produziu um resultado também caracteristicamente africano:
as quatro populacdes mais préximas (frequéncias de ocorréncia entre 1,43 x 10 e
1,32 x 10°%) foram duas de Mocambique e duas da Guiné Equatorial, seguidas por
outras 16 amostras de africanos ou afro-americanos, entremeadas por uma
populacdo da Colébmbia. Apesar dos indices com valores de frequéncia de
ocorréncia menores (decorrentes de um perfil menos completo), fica clara a
correlacdo desta amostra com populagdes de origem africana, visto que as 25 mais
extremas (dentre as mais de 200) separam claramente os africanos dos asiaticos e

americanos.

Para a analise da amostra do laboratério privado, foi submetido a planilha
OmniPop o seguinte perfil: D16S539*13, D7S820*11, D13S317*8, THO1*9 e
THO01*9.3, D21S11*29 e D21S11*32.2, D3S1358*17, FGA*21 e D8S1179*11 e
D8S1179*13. Dentre as 39 referéncias com maior similaridade (com indices variando
de 1,26 x 10 a 3,53 x 10), 33 foram europeus (hispanicos, italianos e belgas) e
asiaticos (indianos, chineses, vietnamitas e japoneses), com apenas seis amostras
americanas (argentinos, brasileiros e norte-americanos miscigenados). Das 28
referéncias com indices mais distantes ao do perfil do laboratério privado, 25 foram

de populagcdes americanas (apaches, navajos, nativos norte-americanos e
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brasileiros) ou afro-americanas (Jamaica, Bahamas e diversos estados norte-
americanos), sendo apenas trés europeias (duas hispanicas e uma norueguesa).
Pelo banco de dados da EHSTRAFD, o uso do MPGO identificou como mais
préximas do perfil analisado populagées da Lituania (2,07 x 10%) e da Espanha

(1,94 x 10), seguidas de amostras populacionais de europeus e asiaticos.

Apesar das duas amostras em questdo (laboratorio publico e particular)
apresentarem, de modo geral, semelhancas a ponto de poderem ser consideradas
oriundas de uma mesma populacdo, as diferencas existentes (destacadas pelos
alelos apresentados na Tabela 4.4) deixam claro o motivo da divergéncia. Os indices
de maior semelhanca entre a amostra de instituicdo publica sdo com as amostras de
populacdes de origem africana, enquanto no caso do laboratorio privado, a maior
similaridade € com as populacbes europeias e asiaticas. De modo similar, as
maiores diferencas sao respectivamente entre os asiaticos (com relagdo ao
laboratério publico) e os africanos (comparado ao laboratério particular). Ambas

apresentam diferencas em relacéo as amostras de populacdes americanas.

4.3.3 Poder de resolucao de locos e alelos nas amostras analisadas

Duas analises foram estabelecidas com relacdo ao poder de informacgéo de
origem populacional dos gendétipos parentais e amostras dos laboratérios analisadas
neste trabalho. Um se referiu ao potencial de identificacdo de origem a partir dos
genodtipos utilizados como populagdes parentais, de acordo com os alelos e
gendtipos mais ou menos frequentes em cada uma. O outro tratou dos alelos e
genotipos mais dispares entre as amostras laboratoriais estudadas, estabelecendo

caracteristicas identificadoras entre as duas.

No caso dos alelos e genotipos tipicos das populagfes parentais utilizadas, os
resultados podem ser confrontados com os estudos de Rosenberg e colaboradores
(2003), visando corroborar ou acrescentar potenciais Alelos Indicativos de
Ancestralidade. Em comum com o trabalho de Rosenberg (2003), quatro locos foram
analisados neste trabalho: D7S820, D8S1179, D13S317 e D16S539. Todos
apresentaram frequéncias que os habilitaram a diferenciar as populacdes parentais

e as amostras laboratoriais.

O marcador D7S820 apresentou os alelos 8, 10, 11 e 12 como fortes
indicadores de origem populacional. O alelo 8 esteve praticamente ausente no grupo
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amerindio (0,8%), e ainda apresentou diferenca entre os grupos europeu (16,3%) e
africano (20,3%). O alelo 10 apresentou frequéncias distintas nos trés grupos,
variando de 34,4% entre as amostras africanas subsaarianas a 22,5% nos
amerindios. O alelo 11, ao contréario, foi indicativo de origem amerindia, ocorrendo
com frequéncia de 41,0% neste grupo, e 16,8% entre os africanos (com valor
intermediario de 24,7% entre os europeus ibéricos). O alelo 12 apresentou
frequéncia de ocorréncia bastante baixa entre os africanos (3,3%), e entre 16,2 e
19,2% nas outras. No caso dos quatro alelos com maior diferenca de ocorréncia
entre as parentais, a frequéncia nos europeus foi sempre intermediaria a de
amerindios e africanos, sendo que os alelos 8 e 10 foram mais comuns entre 0s
nativos da Africa, enquanto 11 e 12 apareceram com mais frequéncia entre os
americanos. A despeito do pequeno numero de populacbes amerindias utilizadas
como parentais neste trabalho, verificou-se que os alelos inferiores ou iguais a 10
foram sempre mais frequentes entre os africanos, e do 11 em diante mais comuns
entre os amerindios. Por serem extremos da dispersdo humana, talvez sejam
também os extremos de uma distribuicdo gradual de frequéncias alélicas nos
continentes. O trabalho de Rosenberg e colaboradores (2003) sugere o marcador
D7S820 como mais eficiente na resolucdo de origem amerindia do que na
correlagdo com os outros dois continentes parentais (Africa e Europa).

O loco D8S1179 apresentou resultados semelhantes ao marcador D7S820
para os alelos 13 e 14. O alelo 13 foi mais frequente entre amerindios (34,0%) e
menos na Africa (9,1%), com valor intermediario entre os europeus (29,1%). O alelo
14 inverteu o observado, sendo mais comum entre africanos (37,7%) e ocorrendo
com menor frequéncia nos nativos americanos (20,5%), mais uma vez ficando os
europeus entre estes (25,3%). Semelhante também no fato de que os alelos iguais
ou superiores a 14 serem mais frequentes entre africanos, e iguais ou inferiores a 13
ocorrerem mais entre os amerindios (Anexo B). Neste ponto, os alelos 11 e 15
também foram eficientes na identificacdo de origem continental, no que tange a
africanos e amerindios. Entretanto, a ocorréncia dos alelos do marcador D8S1179
entre 0s europeus nao obedeceu o mesmo padrdo observado para o marcador
citado anteriormente, uma vez que ndo apresentavam frequéncia intermediaria entre
as populagbes africana e americana. Os alelos 11 e 15 foram flagrantes
discrepancias neste aspecto, apresentando frequéncias de ocorréncia superior
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(8,6% do alelo 11) e inferior (11,8% do alelo 15) as das parentais da Africa e
América. Coerente com o indicado por Rosenberg (2003), este marcador parece ser
eficiente na separacdo entre africanos e europeus, ndo sendo tdo eficiente na
indicacdo de origem amerindia. De fato, em todos os alelos com maior frequéncia
(do 10 ao 16), os percentuais de ocorréncia em europeus foram sempre mais

proximos dos amerindios que dos africanos.

O marcador D13S317 apresenta padréo de distribuicdo de frequéncia alélica
bastante distinto dos anteriores, com alelos indicativos de ancestralidade nas trés
populacbes parentais. Esta caracteristica corrobora as conclusdes de Rosenberg e
colaboradores (2003) sobre o potencial de resolucdo deste marcador em termos de
identificacdo de origem populacional. Pela analise de seu trabalho, o loco D13S317
s6 ndo seria muito eficiente na diferenciacdo entre europeus e africanos. No estudo
aqui realizado, verificou-se alelos tipicos para cada parental. O alelo 8 ocorreu com
11,4% de frequéncia em europeus, e apenas 1,0% em africanos e 0,8% em
amerindios, diferenciando aquela populacdo das demais. O alelo 9 apresentou
frequéncia de ocorréncia de 35,6% em amerindios, muito superior aos 8,8% em
europeis e 1,0% em africanos — trata-se de um alelo bem tipico de nativos
americanos. O alelo 10 apresentou distribuicAo mais uniforme entre as trés
parentais, sendo um pouco mais presente em amerindios (13,1%) do que em
africanos (3,4%) e europeus (5,6%). O alelo 11 também se mostrou bem mais
frequente em uma das trés parentais, no caso os europeus, com 31,0% (e 9,6% em
africanos e 8,6% em amerindios). O alelo 12 foi talvez o com maior poder de
resolucao para as trés populagdes parentais, com 66,4% de ocorréncia em africanos
e 12,9% em amerindios, ficando os europeus com 26,4%. O alelo 13 destacou os
americanos dos demais, com 21,4% de ocorréncia, maior que os 11,6% dos
europeus e 14,8% de africanos. Dentre os alelos citados (os demais apresentaram
frequéncias baixas e semelhantes — Anexo B), 0S europeus apresentaram menor
diferenca de frequéncia em relagdo aos africanos que aos amerindios, com exce¢ao
do alelo 12. Tal resultado corrobora mais uma vez o trabalho de Rosenberg e
colaboradores (2003), que conclui que o marcador D13S317 € menos eficiente na

diferenciacéo entre africanos e europeus.

O loco D16S539 foi descrito como sendo possivelmente o de menor poder de

resolucdo para estas trés parentais analisadas (Rosenberg et al., 2003). Os
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resultados aqui obtidos mostraram que apenas os alelos 10, 12 e 13 apresentam
frequéncias capazes de auxiliar na indicacdo da origem populacional. O alelo 10
apresentou frequéncia de ocorréncia de 31,2% entre os amerindios, em contraste
com os 8,8% de europeus e 13,3% nos africanos. O alelo 12 foi pouco frequente
entre os africanos (7,2%) e relativamente comum entre europeus (27,3%) e
amerindios (23,5%). Ja o alelo 13 pouco ocorreu entre 0s nativos americanos
(0,8%), sendo mais frequente em europeus (14,2%) e africanos (16,6%). Trata-se de
um marcador com pouca resolucédo para estas trés popula¢gdes parentais, quando
comparado aos outros trés locos (D7S820, D8S1179 e D13S317).

Dentre os marcadores utilizados neste trabalho e que ndo foram analisados
por Rosenberg e colaboradores (2003), oito apresentam frequéncias que podem

auxiliar na indicacéo de origem populacional.

O loco CSF1PO apresentou trés alelos com frequéncias possiveis de serem
usadas na indicacdo de origem continental. O alelo 8, de baixa frequéncia entre
europeus e amerindios (0,3%), ocorre com frequéncia de 20,3% nos africanos. De
modo oposto, o0 alelo 11 é menos frequente exatamente entre os africanos (5,9%),
distante das frequéncias de ocorréncia em europeus (31,8%) e amerindios (26,1%).
Foram dois alelos com possibilidade de diferenciar individuos de origem africana,
dentre as trés populacdes parentais. O alelo 12, por sua vez, foi 0 menos informativo
dos trés, sendo comum nos trés grupos parentais (47,4% em amerindios, 32,6% em

europeus e 26,3% em africanos).

No caso do marcador TPOX, houve grande variacdo de frequéncia de alelos
entre os trés grupos parentais. Os alelos 6 e 9 apareceram com frequéncia alta em
africanos (respectivamente 16,6 e 31,6%), se comparados a europeus (0,4% e
10,3%) e amerindios (0,5% e 0,3%). O grupo parental africano também pode ser
separado dos demais pela baixa frequéncia de ocorréncia dos alelos 8 (15,8%) e 11
(17,8%), quando comparado aos europeus (respectivamente 49,1% e 28,9%) e aos
americanos nativos (34,2% e 34,1%). Tratou-se de um loco com bom poder de
identificacdo de origem africana. Ainda, conseguiu destacar oS europeus com a
frequéncia mais alta no alelo 8 (49,1% contra 15,8% de africanos e 34,2% de
amerindios) e os amerindios com sua tipica frequéncia alta no alelo 12 (28,4%,

bastante superior aos 4,5% de europeus e 1,4% nos africanos).
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O marcador STR THO1 mostrou também bom poder de discriminag&o entre os
trés grupos parentais, principalmente na indicagao de origem africana. Os alelos 6 e
9.3 foram relativamente raros entre os africanos (respectivamente 1,7% e 1,0%),
gquando comparados aos europeus (21,3% e 26,0%) e aos amerindios (32,2% e
18,0%). Os alelos 7 e 8 também possibilitam distinguir a origem africana dos demais,
mas pela sua frequéncia superior (62,9% e 24,9%) em relacdo aos demais grupos
parentais (20,8% e 13,8% nos europeus e 47,9% e 0,4% nos amerindios). Pode-se
destacar, fora do grupo africano, a baixa frequéncia relativa do alelo 7 em europeus

(20,8%) e do alelo 8 em amerindios (raros 0,8%).

O loco D5S818 né&o possibilitou separar os europeus dos outros dois
parentais, mas apresentou alelos caracteristicos para amerindios e africanos. O
alelo 7, raro entre europeus e africanos (0,9% para ambos), apareceu com
frequéncia de 25,7% entre os amerindios. A situacdo é semelhante quanto ao alelo
8, mas com frequéncia superior observada entre os africanos (14,1%),
comparativamente aos europeus (0,5% e amerindios (0,7%). Em menor grau, o alelo
9 repetiu o de numero 7, com frequéncia de 14,7% em americanos nativos, bastante
superior aos europeus (2,7%) e africanos (1,4%). O alelo 11 ocorreu em mais da
metade dos amerindios (51,2%), sendo bem mais baixo nos africanos (13,5%) e um
intermediario entre os europeus (34,3%). O alelo 12 também foi eficiente para
diferenciar os amerindios, por ser menos frequente (4,6%) gque NnOS europeus
(37,1%) e africanos (33,8%). O alelo 13 permitiu distinguir bem os amerindios (1,7%)
dos africanos (29,7%), com o0s europeus apresentando frequéncia intermediaria
(15,7%). Trata-se de um loco eficiente na diferenciagdo entre americanos nativos e

africanos, ndo tendo o mesmo poder para distinguir individuos de origem europeia.

O marcador VWA, apesar de seus 11 alelos, ndo apresentou bom poder de
resolucao para estes trés grupos parentais, tendo apenas trés alelos com indicacao
de capacidade de diferenciacdo. O alelo 15 apresentou frequéncia mais alta entre os
africanos (39,7%), destacando-se dos europeus (10,5%) e amerindios (5,8%). O
alelo 16 apareceu em metade dos perfis amerindios (50,7%) e em aproximadamente
Y, dos europeus (25,9%) e africanos (26,3%). Ja o alelo 17 se destacou pela baixa
frequéncia entre africanos (9,1%), quando comparado aos europeus (27,7%) e
nativos americanos (29,4%). N&o apresentou nenhuma frequéncia tipica de

populacdes ibéricas.
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O loco D21S11 apresentou trés alelos (dentre os vinte e cinco observados)
capazes de auxiliar na indicagao de origem parental entre os trés grupos estudados.
O alelo 28 foi raro em amerindios (0,5%), enquanto apresentou frequéncia alta em
africanos (32,0%) e intermediaria em europeus (13,7%). O alelo 30 foi comum entre
europeus (27,4%) e amerindios (24.9%), mas raro entre os africanos (4,1%). O alelo
32.2 apresentou frequéncia significativamente maior em amerindios (24,4%) do que
nos europeus (9,4%) e africanos (3,5%). Apesar de seu limitado poder de resolucéo
para 0s trés grupos parentais, este marcador demonstrou possibilidade de

diferenciar entre amerindios e africanos.

O marcador FGA, a despeito de seus vinte e seis alelos, apresentou apenas
quatro com possibilidade de indicar a origem continental para os trés parentais
estudados, sendo mais eficiente para diferenciar entre europeus e amerindios. O
alelo 21 foi bem mais frequente em europeus (16.8%) do que em africanos (5,7%) e
amerindios (0,8%). O alelo 22 foi raro em amerindios (1,7%), em contraste com sua
frequéncia em europeus (18,3%) e africanos (22,7%). O alelo 24 apresentou cerca
da metade da frequéncia de ocorréncia em europeus (12,4%) do que entre africanos
(23,9%) e amerindios (26,5%). E o alelo 25 apresentou frequéncia mais alta em
nativos americanos (22,2%) do que nos europeus (10,8%) e africanos (7,2%).

Por fim, o loco D3S1358 apresentou apenas dois alelos com capacidade de
indicacdo de origem populacional entre os trés parentais. O alelo 15 foi mais
frequente em amerindios (49,2%) do que nos outros (30,3% em europeus e 25,3%
em africanos), e o alelo 18 se destacou por sua frequéncia superior em europeus

(12,9%), quando comparado a africanos (1,6%) e amerindios (0,3%).

Foi possivel, portanto, destacar alguns marcadores STR quanto a sua
capacidade de indicacdo de origem parental, quando se trata dos trés grupos que
basicamente compdem a populacéo brasileira. De acordo com o objetivo a que se
propde no estabelecimento de contribuicdo genética e/ou origem populacional, os

marcadores puderam assim ser divididos.

Resolucdo entre europeus e africanos: D16S539*12, CSF1PO*8 e *11,
D7S820*12, TPOX*6, *8, *9 e *11, D13S317*8, *11 e *12, THO1*6, *7, *8 e *9.3,
D5S818*8, *11 e *13, VWA*15 e *17, D21S11*28 e *30, FGA*21 e *24, D3S51358*18
e D8S1179*13, *14 e *15.
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Resolucédo entre europeus e amerindios: D16S539*10 e *13, CSF1PO*12,
D75820*8 e *11, TPOX*8, *9 e *12, D13S317*8, *9, *11 e *12, THO1*6, *7 e *8,
D5S818*7, *9, *11, *12 e *13, VWA*16, D21S11*28 e *32.2, FGA*21, *22, *24 e *25 e
D3S1358*15 e *18. O loco D8S1179 nado apresentou alelos adequados para separar

origem europeia de amerindia.

Resolugéo entre africanos e amerindios: D16S539*10, *12 e *13, CSF1PO*8,
*11 e *12, D7S820*8, *11 e *12, TPOX*6, *8, *9, *11 e *12, D13S317*9 e *12,
THO1*6, *7, *8 e *9.3, D5S818*7, *8, *9, *11, *12 e *13, VWA*15, *16 e *17,
D21S11*28, *30 e *32.2, FGA*22 e *25, D3S1358*15 e D8S1179*13, *14 e *15.

Foram observados 28 alelos, considerando os 12 locos aqui analisados,
capazes de diferenciar entre europeus e africanos, 29 alelos que distinguiram entre
europeus e amerindios (em 11 locos), e 38 alelos capazes de auxiliar na indicacao
de origem entre africanos e amerindios. O maior niumero de alelos com poder de
diferenciacdo entre amerindios e africanos pode ser explicado pela histéria da
dispersdo humana no planeta, estando os europeus com frequéncias (de um modo
geral) intermediarias as populacdes dos continentes africano e sul-americano. A isto
se soma o fato de que os STRs do sistema CODIS foram selecionados por
pesquisadores e estudiosos europeus e norte-americanos, a partir de analises com
bancos de dados genéticos disponiveis, cuja grande maioria era de populacdes do
hemisfério norte. Face aos objetivos propostos quando da selecdo destes locos, é
de se esperar que sua eficiéncia para separacao de populacdes daquela regido seja

menor que de africanos e amerindios.

Dentre os doze locos usados nas avaliagbes de composicdo étnica das
amostras laboratoriais, cabe destacar a eficiéncia dos cinco seguintes: TPOX (com
cinco alelos identificadores), D13S317 (com quatro alelos), THO1 (com quatro alelos
indicadores de origem), D5S818 (com seis alelos) e FGA (com quatro alelos com
poder de resolucdo). Destes, apenas o D13S317 foi utilizado no trabalho de
Rosenberg e colaboradores (2003), mas os outros quatro demonstram ter tanto

poder de resolucdo quanto aquele.

Estes cinco marcadores podem ser recomendados para analises de mistura
populacional, quando se trata de diferenciacdo entre europeus (ibéricos), africanos

(subsaarianos) e amerindios (sul-americanos).
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5. CONSIDERACOES FINAIS

A deteccdo de diferencas entre duas amostras populacionais do Distrito
Federal coletadas por laboratorios diferentes (representantes de clientelas distintas),
mostrou que o padrédo de coleta pode produzir discrepancias no resultado final das
analises. Tal confirmacdo sugere que a metodologia de coleta de amostras
populacionais seja repensada, buscando adotar parametros ainda mais isentos que

0s atuais, considerados inicialmente como adequados.

As duas amostras aqui consideradas foram analisadas quanto a presenca de
diferenciacdo e sua composicdo étnica com relacdo aos trés principais grupos
parentais da populacdo brasileira: amerindios, africanos e europeus. Tal analise
baseou-se nos genoétipos de doze marcadores autossdbmicos teoricamente neutros

(n&o ligados a expresséo génica e pressao evolutiva).

Observou-se que, a despeito das duas amostragens poderem ser
consideradas estatisticamente como oriundas de uma mesma populacdo, ficou
patente a diferenca entre elas no que diz respeito a composicdo genética,
especificamente em relacdo ao percentual de europeus e africanos. Foi estimado
gue na amostra obtida pela coleta em laboratério publico houve maior participacéo
de contribuicdo africana que a amostra obtida em laboratério privado. Em principio, a
diferenca basica entre as duas amostragens foi o estrato sécio-econémico, uma vez
gue o laboratério publico efetua exames de forma gratuita, e o laboratério particular

cobra pela realizagdo da genotipagem.

O trabalho evidenciou a existéncia de uma ancestralidade distinta em
amostras de uma mesma populacdo, decorrente de uma segmentacdo social
histérica. Esta diferenciacao ja era sugerida pelos dados do IBGE, mas traduzida em
um contexto sécio-economico vinculado a raga auto-declarada. A andlise genotipica
de individuos a partir das amostras estudadas retrata a mesma subestruturacdo de
forma mais objetiva, por meio de analises estatisticas que confirmam a maior
participagcdo de contribuicdo genética europeia nas classes com maior poder
aquisitivo, contrastando com um maior percentual africano entre os individuos de

uma classe economicamente menos favorecida.
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Demonstrou-se, ainda, que é possivel a inferéncia de agrupamento parental a
partir do gendtipo de um individuo. Estes resultados mostram, a despeito dos
objetivos iniciais quando da selecdo dos locos que compdem o sistema CODIS,
alelos pertencentes a estes locos podem também ser Uteis como indicativos de
ancestralidade individual. Aplicados a brasileiros cuja ascendéncia genética esteja
incluida na composicao tri-hibrida (africanos, europeus e/ou amerindios), pode-se
realizar uma estimativa consistente sobre sua composicdo genética (associada a
origem geografica parental), corroborada pelos resultados comparativos com outras

amostras populacionais.

Ficou sugerida a potencialidade dos STRs estudados nesse trabalho como
indicadores de ancestralidade para individuos e amostras populacionais, com
destaque para os locos TPOX, D5S818, THO1, D13S317 e FGA.

Os resultados obtidos neste trabalho permitem ainda vislumbrar
possibilidades de andlises complementares, buscando informacgcBes genéticas
associadas a presenca ou auséncia de outros fatores socio-economicos. Estudos
com bancos de sangue ou doadores de medula, por exemplo, poderdo evidenciar

novos resultados ou corroborar os até aqui obtidos.
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ANEXO A - Frequéncias alélicas dos grupos parentais

utilizadas na analise do programa ADMIX

Mostra as frequéncias alélicas para cada grupo parental. Em destaque, as
frequéncias cujo & (delta - diferencial de frequéncia alélica) € maior do que 10% em
relagéo as outras duas parentais.

Loco D16S539

Loco D55818

Alelo | Europeus | Africanos Amerindios
5 0,000 0,002 0,000
8 0,024 0,028 0,000
9 0,113 0,235 0,219
10 0,051 0,146 0,257
11 0,301 0,289 0,236
12 0,299 0,175 0,248
13 0,185 0,119 0,034
14 0,028 0,005 0,004
15 0,001 0,002 0,002

Loco D75820

Alelo | Europeus | Africanos | Amerindios
6 0,000 0,000 0,000
7 0,024 0,010 0,002
8 0,158 0,181 0,016
9 0,134 0,120 0,052
10 0,283 0,386 0,229
11 0,204 0,200 0,413
12 0,162 0,080 0,216
13 0,031 0,021 0,053
14 0,003 0,001 0,020

Loco D13S317

Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
6 0,000 0,000 0,000
7 0,000 0,001 0,007
8 0,145 0,018 0,027
9 0,057 0,012 0,322
10 0,049 0,026 0,109
11 0,322 0,303 0,089
12 0,268 0,414 0,155
13 0,112 0,161 0,186
14 0,046 0,065 0,105
15 0,000 0,001 0,000

Alelos | Europeus Africanos Amerindios
7 0,000 0,002 0,174
8 0,007 0,084 0,002
9 0,030 0,024 0,155
10 0,067 0,063 0,030
11 0,348 0,206 0,524
12 0,377 0,378 0,095
13 0,156 0,231 0,017
14 0,013 0,010 0,000
15 0,002 0,002 0,000
16 0,000 0,000 0,002
Loco CSF1PO
Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
6 0,000 0,002 0,000
7 0,000 0,069 0,000
8 0,005 0,052 0,007
9 0,021 0,051 0,011
10 0,284 0,285 0,211
11 0,313 0,201 0,251
12 0,308 0,289 0,473
13 0,060 0,042 0,043
14 0,007 0,009 0,004
15 0,002 0,001 0,000
Loco TPOX
Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
5 0,000 0,000 0,000
6 0,002 0,095 0,000
7 0,002 0,022 0,000
8 0,515 0,331 0,392
9 0,101 0,207 0,009
10 0,064 0,078 0,010
11 0,280 0,254 0,346
12 0,035 0,014 0,243
13 0,001 0,000 0,000




Loco D3S1358
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Loco THO1
Alelos | Europeus | Africanos | Amerindios
5 0,004 0,001 0,000
6 0,210 0,112 0,376
7 0,161 0,398 0,444
8 0,138 0,283 0,004
9 0,199 0,154 0,015
9,3 0,275 0,040 0,159
10 0,011 0,011 0,001
11 0,001 0,000 0,001
12 0,000 0,002 0,000
Loco VWA
Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
11 0,000 0,011 0,002
12 0,001 0,002 0,001
13 0,002 0,012 0,002
14 0,107 0,077 0,014
15 0,121 0,214 0,052
16 0,231 0,252 0,443
17 0,271 0,189 0,349
18 0,181 0,151 0,108
19 0,073 0,076 0,028
20 0,012 0,014 0,003
21 0,001 0,003 0,000
Loco D21S11
Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
24,2 0,002 0,004 0,000
25 0,001 0,003 0,000
26 0,001 0,002 0,000
27 0,024 0,070 0,000
28 0,154 0,238 0,065
29 0,216 0,156 0,149
29,2 0,001 0,003 0,002
30 0,251 0,174 0,200
30,2 0,034 0,014 0,019
31 0,063 0,098 0,037
31,2 0,110 0,051 0,103
32 0,009 0,013 0,019
32,2 0,089 0,072 0,214
33 0,001 0,008 0,026
33,2 0,033 0,027 0,056
34 0,001 0,010 0,011
34,2 0,005 0,007 0,013
35 0,002 0,040 0,002
35,2 0,000 0,001 0,002
36 0,001 0,006 0,000
37 0,000 0,001 0,000
38 0,000 0,001 0,000

Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
11 0,000 0,001 0,000
12 0,002 0,006 0,002
13 0,004 0,010 0,000
14 0,102 0,086 0,021
15 0,260 0,290 0,459
16 0,251 0,335 0,347
17 0,200 0,209 0,155
18 0,168 0,054 0,013
19 0,012 0,008 0,000
20 0,001 0,002 0,002

Loco FGA

Alelos | Europeus | Africanos Amerindios

<17,2 0,001 0,005 0,000
18 0,016 0,005 0,009
18,2 0,000 0,006 0,000
19 0,069 0,061 0,084
19,2 0,001 0,014 0,000
20 0,145 0,054 0,037
20,2 0,001 0,000 0,000
21 0,175 0,081 0,032
21,2 0,001 0,001 0,002
22 0,177 0,173 0,049
22,2 0,006 0,001 0,000
23 0,151 0,173 0,097
23,2 0,002 0,001 0,004
24 0,132 0,177 0,252
24.2 0,001 0,000 0,000
25 0,080 0,112 0,201
26 0,030 0,052 0,149
26.2 0,000 0,001 0,000
27 0,007 0,038 0,043
27.2 0,000 0,001 0,004
28 0,003 0,015 0,026
29 0,000 0,008 0,011

=230 0,001 0,020 0,000

Loco D8S1179

Alelos | Europeus | Africanos Amerindios
8 0,010 0,000 0,000
9 0,008 0,000 0,002
10 0,090 0,006 0,065
11 0,089 0,042 0,032
12 0,129 0,143 0,185
13 0,299 0,186 0,339
14 0,218 0,346 0,205
15 0,128 0,212 0,149
16 0,023 0,058 0,024
17 0,004 0,007 0,000
18 0,001 0,000 0,000
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ANEXO B - Frequéncias alélicas dos grupos parentais para 0s
doze marcadores autossémicos analisados

Mostra as frequéncias alélicas para cada grupo parental. Os dados ausentes
referem-se ao numero de individuos que ndo possuiam genoétipo para este
marcador. Os valores em destaque correspondem aos valores de & (delta) cuja
diferenca seja maior que 10% em relacdo aos demais grupos parentais. Em negrito,
0s maiores que 10%; em italico, os menores que 10%.

Loco D16S539 (23,6% dados ausentes)

Loco D5S818 (18,8% dados ausentes)

Alelo Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
5 0,001 0,004 0,003
8 0,021 0,053 0,004
9 0,142 0,296 0,231
10 0,088 0,133 0,312
11 0,304 0,263 0,196
12 0,273 0,072 0,235
13 0,142 0,166 0,008
14 0,028 0,008 0,004
15 0,002 0,004 0,007

Loco D7S820 (17,2% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1l Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
7 0,009 0,009 0,257
8 0,005 0,141 0,007
9 0,027 0,014 0,147
10 0,073 0,043 0,005
11 0,343 0,135 0,512
12 0,371 0,338 0,046
13 0,157 0,297 0,017
14 0,013 0,011 0,003
15 0,002 0,007 0,003
16 0,000 0,005 0,002

Loco CSF1PO (15,9% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
6 0,001 0,005 0,003
7 0,016 0,006 0,004
8 0,163 0,203 0,008
9 0,110 0,201 0,056
10 0,278 0,344 0,225
11 0,247 0,168 0,410
12 0,162 0,033 0,192
13 0,022 0,029 0,070
14 0,002 0,009 0,031

Loco D13S317 (18,7% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
6 0,001 0,005 0,003
7 0,000 0,004 0,012
8 0,114 0,010 0,008
9 0,088 0,010 0,356
10 0,056 0,034 0,131
11 0,310 0,096 0,086
12 0,264 0,664 0,129
13 0,116 0,148 0,214
14 0,049 0,022 0,058
15 0,002 0,007 0,003

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)

6 0,000 0,006 0,003
7 0,004 0,098 0,003
8 0,003 0,203 0,003
9 0,015 0,080 0,009
10 0,266 0,241 0,206
11 0,318 0,059 0,261
12 0,326 0,263 0,474
13 0,060 0,036 0,029
14 0,007 0,011 0,006
15 0,001 0,003 0,006

Loco TPOX (2,0% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3

(europeu) | (africanos) | (amerindios)

5 0,000 0,003 0,002
6 0,004 0,166 0,005
7 0,003 0,045 0,005
8 0,491 0,158 0,342
9 0,103 0,316 0,003
10 0,063 0,116 0,014
11 0,289 0,178 0,341
12 0,045 0,014 0,284
13 0,001 0,004 0,004




Loco THO1 (5,0% dados ausentes)
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Loco D3S1358 (16,1% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)

5 0,001 0,002 0,004
6 0,213 0,017 0,323
7 0,208 0,629 0,479
8 0,138 0,249 0,004
9 0,169 0,076 0,004
9,3 0,260 0,010 0,180
10 0,010 0,014 0,003
11 0,001 0,003 0,003

Loco VWA (2,8% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3

(europeu) | (africanos) | (amerindios)

11 0,002 0,013 0,003
12 0,000 0,005 0,003
13 0,004 0,013 0,003
14 0,083 0,052 0,008
15 0,105 0,397 0,058
16 0,259 0,263 0,507
17 0,277 0,091 0,294
18 0,190 0,060 0,114
19 0,062 0,056 0,004
20 0,016 0,040 0,003
21 0,002 0,010 0,003

Loco D21S11 (18,1% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
14 0,000 0,003 0,002
15 0,000 0,003 0,002
24,2 0,003 0,008 0,003
25 0,001 0,007 0,003
26 0,001 0,005 0,003
26,2 0,000 0,004 0,002
27 0,022 0,107 0,003
28 0,137 0,320 0,005
29 0,220 0,099 0,169
29,2 0,001 0,011 0,003
30 0,274 0,041 0,249
30,2 0,035 0,009 0,004
31 0,062 0,114 0,032
31,2 0,093 0,055 0,138
32 0,013 0,009 0,004
32,2 0,094 0,035 0,244
33 0,001 0,022 0,003
33,2 0,034 0,031 0,093
34 0,001 0,020 0,003
34,2 0,003 0,007 0,020
35 0,001 0,053 0,003
35,2 0,000 0,004 0,005
36 0,001 0,019 0,003
37 0,000 0,009 0,002
38 0,000 0,004 0,003

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
11 0,001 0,008 0,002
12 0,002 0,010 0,003
13 0,004 0,020 0,005
14 0,098 0,130 0,009
15 0,303 0,253 0,492
15,2 0,000 0,003 0,002
16 0,247 0,366 0,327
17 0,202 0,177 0,148
18 0,129 0,016 0,003
19 0,014 0,008 0,004
20 0,001 0,007 0,004
Loco FGA (18,5% dados ausentes)
Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
16 0,000 0,004 0,002
17 0,001 0,008 0,003
17,2 0,000 0,005 0,002
18 0,009 0,016 0,003
18,2 0,001 0,012 0,002
19 0,072 0,040 0,072
19,2 0,000 0,005 0,002
20 0,118 0,027 0,024
20,2 0,000 0,003 0,004
21 0,168 0,057 0,008
21,2 0,000 0,003 0,004
22 0,183 0,227 0,017
22,2 0,002 0,008 0,003
23 0,152 0,115 0,099
23,2 0,000 0,003 0,008
24 0,124 0,239 0,265
25 0,108 0,072 0,222
26 0,041 0,037 0,134
27 0,014 0,046 0,067
28 0,001 0,037 0,030
29 0,001 0,011 0,015
30 0,001 0,009 0,003
30,2 0,001 0,006 0,002
31,2 0,000 0,004 0,002
32 0,000 0,004 0,002
43,2 0,000 0,004 0,002

Loco D8S1179 (19,1% dados ausentes)

Alelos | Grupo 1 Grupo 2 Grupo 3
(europeu) | (africanos) | (amerindios)
8 0,007 0,008 0,003
9 0,009 0,013 0,005
10 0,072 0,009 0,081
11 0,086 0,012 0,014
12 0,125 0,089 0,122
13 0,291 0,091 0,340
14 0,253 0,377 0,205
15 0,118 0,313 0,202
16 0,032 0,075 0,025
17 0,005 0,014 0,003




ANEXO C -

Apresenta graficos obtidos a partir do programa STRUCTURE, para k=3 e
k=6 (k sendo o numero de agrupamentos populacionais) com o uso da parental
africana a partir do conjunto de gendtipos do CEPH (Centre d’Etude Du
Polymorphisme Humain — http://www.cephb.fr ) e de afro-americanos (Budowle &
Moretti, 1999). A combinacéo dos dois grupos demonstra ndo ser adequado seu uso

para uso como parental africana nos estudos da composi¢do genética da populagéo

brasileira.

Graficos

representativos

da composicao
individual (pelo programa STRUCTURE) néao
utilizados nas conclusbes e resultados do
trabalho

All others

All others

Cluster1

Cluster 2

Cluster 1

Cluster 2

k=3

O resultado para k=3 busca agrupar as
(laboratdrio publico, laboratério privado, parental africana, parental europeia e
parental amerindia) em trés grupos. Para k=6, o programa STRUCTURE procura

identificar sub-estruturacdes dentro dos grupos, de forma a mostrar a existéncia de

mais subpopulagdes dentro das amostras.

k=6

cinco amostras populacionais



http://www.cephb.fr/
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ANEXO D -

Artigo publicado no periddico Forensic Science International: Genetics.
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autosomal loci. Forensic Science International: Genetics Supplement Series, 2:
373-375.



