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RESUMO 

 

A análise dos polimorfismos do DNA é a melhor ferramenta encontrada 

para resolução de casos de identificação humana, sendo os marcadores STR 

(Short Tandem Repeat) localizados em regiões autossômicas os principais e 

mais utilizados para esta finalidade. Os marcadores genéticos presentes nos 

cromossomos sexuais (X e Y) e no DNA mitocondrial podem auxiliar as 

análises de forma eficiente. A análise de Y-STRs é uma ferramenta importante, 

sendo empregada em casos criminais, principalmente os que envolvem crimes 

sexuais, quando ocorre mistura das amostras do agressor com a da vítima. 

São também úteis na determinação da ancestralidade biogeográfica paterna, 

além de permitirem inferir relações de parentesco, principalmente em casos de 

reconstrução genética (com ausência do suposto pai) e, como uma alternativa 

confirmatória em casos de exclusão. Mutações espontâneas podem ocorrer em 

células germinativas paternas, podendo ser transmitidas para os filhos. Com 

isso, o estudo aprofundado das taxas de mutação para os Y-STRs é muito 

importante, quer do ponto de vista antropológico, pois permite efetuar a 

datação das linhagens do cromossomo Y, quer do ponto de vista forense para 

a interpretação correta dos resultados destes marcadores quando aplicados em 

processos de investigação de parentesco ou de criminalística biológica. Neste 

contexto, o uso de um banco de dados da população local pode ser essencial 

para o cálculo adequado do índice de parentesco e análises forenses. No 

presente trabalho, foram analisados 23 Y-STRs por meio do kit comercial 

PowerPlex®Y23 (Promega Corporation, USA) em 401 casos de investigação 

de paternidade, das populações dos estados de São Paulo e do Rio de Janeiro. 

Foram observadas 38 mutações em 9.897 transferências alélicas, obtendo-se 

uma taxa de mutação global de 3,84X10-3 (95% IC, 2,72X10-3 a 5,27X10-3). Em 

todos os casos foram observados ganho ou perda de apenas 1 unidade de 

repetição. Avaliou-se também as frequências alélicas e haplotípicas, bem como 

os parâmetros estatísticos forenses, para os 23 loci do cromossomo Y. A maior 

diversidade gênica foi observada no locus duplo DYS385 (0,9165) e no 

DYS481 (0,7940). A diversidade haplotípica se mostrou maior para a 

população de São Paulo (1,0000 +/- 0,0005) que para a do Rio de Janeiro 

(0,99995 +/- 0,0005), e este conjunto de marcadores se mostrou com alto 



poder de discriminação para ambas as populações (São Paulo - 1,0000; Rio de 

Janeiro - 0,99502). No estudo comparativo entre as populações, ambas 

mostraram-se muito próximas geneticamente às populações europeias. A 

previsão dos haplogrupos confirmou os resultados obtidos entre as distâncias 

genéticas e a forte influência europeia na linhagem patrilínea de ambas as 

populações, quando comparada com as africanas e nativo-americana. 

 

Palavras-chave: Y-STR. Taxas de mutação. São Paulo. Rio de Janeiro. 

Identificação Humana. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



ABSTRACT 

 

The DNA polymorphisms analysis is the best tool for solving cases of 

human identification, and STR (Short Tandem Repeat) markers in autosomal 

chromosomes are the most used for this purpose. Genetic markers present on 

the sex chromosomes (X and Y) and mitochondrial DNA can efficiently assist 

analyzes. Y-STR analysis is an important tool used in criminal cases, especially 

those involving sexual crimes, when a sample of offender occurs with the victim, 

paternal biogeographic ancestry, and kinship inference relations, especially 

cases with alleged father absence, and alternative cases of exclusion as a 

confirmatory. Spontaneous mutations can occur in the germ cells of parents and 

can be transmitted for descendants. Thus, in-depth Y-STRs mutation rates 

studies is  important both from the anthropological point of view, since it allows 

dating the Y chromosome lineages, or in forensic point of view for results 

correct interpretation these markers when applied in kinship investigation 

processes or biological criminalistics. In addition, in order to determine the 

profile probability found to belong to the individual tested, it would be necessary 

to use a local population database to calculate paternity index and forensic 

analysis. In this study, we analyzed 401 cases related to paternity research with 

23 Y-STRs panel, from São Paulo and Rio de Janeiro population. A total of 38 

mutations were identified in 9,897 father-son allelic transfers, obtaining an 

overall mutation rate of 3.84x10-3 (95% CI, 2.72x10-3 to 5.27x10-3). In all 

cases there was only one locus mutated with gain/loss and one repeat was 

observed. We evaluated haplotype and allele frequencies, as well as statistical 

forensic parameters, for 23 Y-STR of PowerPlex®Y23 loci. The highest gene 

diversity was observed for double locus DYS385 (0.9165) and single locus 

DYS481 (0.7940). The haplotype diversity was higher for São Paulo population 

(1.0000 +/- 0.0005) than for Rio de Janeiro (0.99995 +/- 0.0005), and this set of 

markers showed a high power of discrimination in both populations (São Paulo - 

1.0000; Rio de Janeiro - 0.99502). In the comparative study between 

populations, both were very genetically close to European populations. The 

haplogroup prediction confirmed the results obtained between genetic distances 

and the strong European influence on the patrilineal lineage of both populations, 

when compared with to Africans and Native Americans. 



 

Keywords: Y-STR. Mutation Rates. São Paulo. Rio de Janeiro. Human 

Identification. 
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A identificação humana (Human IDentification – HID) é o processo 

científico pelo qual se determina a identidade de uma pessoa, por meio do 

estabelecimento de um conjunto de caracteres que a individualize, fazendo-a 

igual apenas a si mesma (FRANÇA, 2011). A Genética Forense é um ramo 

dedicado à identificação de indivíduos ou amostras biológicas, por meio da 

análise de DNA (ácido desoxirribonucleico), para fins jurídicos, tanto no âmbito 

do Direito civil quanto no criminal. Para esses fins, são realizados exames 

periciais em amostras com origem conhecida, que consistem na determinação 

de um perfil genético, contribuindo para o esclarecimento de relações 

biológicas de parentesco, identificação de desconhecidos, ou para identificação 

dos contribuintes de amostras biológicas, relacionadas a processos de 

natureza criminal, confrontando-as com o suspeito. Desde a sua primeira 

utilização em um caso de imigração no Reino Unido (JEFFREYS et al., 1985b), 

as tecnologias de identificação por perfis genéticos têm sofrido grande avanço. 

Atualmente constitui uma ferramenta indispensável na investigação criminal, 

sendo aceita rotineiramente em processos judiciais em todo o mundo.  

Na espécie humana, a composição genética de cada indivíduo resulta da 

contribuição de 50% do genoma materno e 50% do paterno. Na composição do 

genoma apenas 0,1% pode variar, sendo o restante exatamente igual entre 

todos os indivíduos (KARKI et al., 2005). Nessas regiões variáveis do DNA, 

denominadas polimórficas, estão presentes sequências nucleotídicas utilizadas 

pela Genética Forense como marcadores moleculares (BUTLER, 2005; 

HOLMES; RUSSELL; WALLEY, 2003). 
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2.1 Marcadores genéticos na Identificação Humana 

 

Até 1985, a identificação humana era baseada em análises de grupos 

sanguíneos do sistema ABO (JORDE; WATKINS; BAMSHAD, 2001), 

verificação de enzimas e pelo complexo do Antígeno Leucocitário Humano -  

HLA (Histocompatibility Leucocyte Antigen) (CALABREZ, 1999). No entanto, 

estes sistemas proteicos apresentavam baixo nível discriminativo entre os 

indivíduos apresentando certas limitações tanto na quantidade e tipo de 

amostra biológica utilizada, bem como na precisão dos resultados (WEEDN; 

SWARNEN, 1998).  

O avanço em biologia molecular iniciou-se em 1985 com o geneticista 

inglês Alec Jeffreys e seus colaboradores. Este grupo identificou a existência 

de um padrão aleatório de determinadas regiões de DNA, que diferiam entre os 

indivíduos, localizadas na região não codificante.  

Este padrão é composto por sequências de DNA que se repetem em 

tandem, ou seja, a mesma sequência repete-se um número variável de vezes 

na mesma região cromossómica e o número dessas repetições varia entre os 

indivíduos, o que ficou conhecido como DNA “fingerprinting” ou impressões 

digitais do DNA (JEFFREYS; WILSON; THEIN, 1985), porém para a aplicação 

de tal técnica, era necessária uma quantidade satisfatória de DNA disponível, o 

que nem sempre ocorre na área de genética forense. 

Juntamente a esta descoberta surgiu uma nova metodologia laboratorial, 

designada por PCR (Polymerase Chain Reaction), técnica que permite a 

multiplicação exponencial do número de cópias de uma única molécula de DNA 

(SAIKI et al., 1988), contribuindo para a realização de análises em todo o tipo 

de amostras biológicas, mesmo com quantidades mínimas de material 

biológico disponível. O momento do desenvolvimento da PCR (MULLIS et al, 

1987) marcou uma grande transição na área da genética forense, permitindo 

uma ampliação do uso do DNA. Estas características técnicas contribuíram 

para o desenvolvimento de metodologias inovadoras fundamentais na genética 

forense e, atualmente, permitem a utilização de reações em multiplex, que é a 

amplificação simultânea de múltiplas regiões do DNA, adicionando mais de um 

par de iniciadores na reação de PCR. 
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O genoma humano é um conjunto de toda a informação genética 

existente nas células do organismo. É constituído pelo DNA nuclear (nDNA) e 

DNA mitocondrial (mtDNA). O nDNA é composto por 46 cromossomos (22 

pares de cromossomos homólogos e 1 par de cromossomos sexuais X/Y), 

sendo biparental, ou seja, é resultado da contribuição de 50% do genoma 

materno e 50% paterno, estando localizado no interior do nucleo de células 

somáticas, com apenas uma cópia por célula. O mtDNA está localizado no 

interior da organela celular mitocôndria em forma de dupla fita e apresenta 

herança exclusivamente materna (BUTLER, 2005). 

Em todos os cromossomos existem sequências com função codificante e 

outras sequências com função não codificante. As regiões codificantes, 

correspondentes a 5% do genoma nuclear total e contêm a informação 

necessária para a síntese de proteínas (SAFERSTEIN, 2006). As regiões não 

codificantes correspondentes a 90-95% do genoma nuclear, e é a região que 

mais apresenta variabilidade entre os indivíduos, exceto no caso de gêmeos 

monozigóticos (KAYSHYAP et al., 2004) e, consequentemente, um elevado 

nível de polimorfismo, sendo por esse motivo muito úteis na identificação 

genética dos indivíduos e consequentemente em aplicações forenses. 

A palavra “polimorfismo” tem origem grega e significa “muitas formas”, 

Polimorfismos genéticos são variações nas sequências de DNA que ocorrem 

na população de forma estável. Se a variação é encontrada em uma frequência 

superior a 1% da população denomina-se polimorfismo. São classificados de 

acordo com as alterações ocorridas na sequência de DNA, podendo ser 

polimorfismos de sequência ou de comprimento (BEIGUELMAN, 1996). 

Polimorfismos de sequência consistem na substituição de um ou mais 

nucleotídeos na sequência de DNA. Dentre esses polimorfismos, os Single 

Nucleotide Polymorphisms (SNPs) são a forma mais frequente de variação 

genética. Os polimorfismos de comprimento são originados por inserções ou 

deleções de um ou mais nucleotídeos ao longo da sequência, resultando em 

variações no comprimento. Nesse grupo, além das inserções ou deleções 

(InDel) de alguns pares de bases (pb), também deve-se destacar as repetições 

consecutivas, como os Short Tandem Repeats (STR) (BUTLER, 2005). Todos 

os polimorfismos mencionados estão representados na figura 1. 
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Figura 1: Tipos de polimorfismos que são utilizados na HID. 

              

Fonte: adaptado de www.wiki.uiowa.edu e https://hackbrightacademy.com 

 

2.1.1. Short Tandem Repeats (STRs) 

 

STRs ou Microssatélites são formados pela repetição de unidades com 2 

a 7pb que se repetem geralmente de 5 a 30 vezes, definindo as formas 

variantes dos alelos presentes na população (Figura 1). Essas variações são 

decorrentes de mutações que favorecem pequenas mudanças, geralmente de 

uma unidade de repetição, em decorrência de erros de polimerização durante a 

replicação do DNA, provocados pela enzima DNA polimerase (BUTLER, 2007).  

Os STRs estão localizados no nDNA, tanto nos autossomos como nos 

cromossomos sexuais (X e Y). As sequências de repetição dos STRs são 

nomeadas pelo comprimento da unidade de repetição, por exemplo, di-, tri- e 

tetranucleotídeos. Esses três exemplos são mais comuns que penta ou 

hexanucleotídeos no genoma humano. Os tetranucleotídeos são os mais 
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utilizados para identificação humana, pois apresentam em média 15% de 

stutter (produtos de amplificação que apresentam uma unidade de repetição a 

mais ou a menos do que um alelo verdadeiro, que ocorre devido a erro da DNA 

polimerase durante a PCR). Já os di- e trinucleotídeos apresentam 30% de 

stutter ou mais, o que acaba dificultando a interpretação de perfis genéticos, 

principalmente em casos de misturas. Além de que os heterozigotos que 

apresentam alelos distintos de comprimento muito próximos, são melhor 

discriminados na eletroforese capilar em comparação aos di- e trinucleotídeos 

(BUTLER, 2011). 

Os STRs tornaram-se marcadores de DNA muito utilizados na 

identificação humana, pois apresentam facilidade de amplificação dessas 

pequenas regiões ao longo do genoma, podendo ser realizadas em multiplex, 

devido ao fragmento apresentar tamanho reduzido (~100pb a 400pb).  Além de 

apresentar número variável de repetições entre os indivíduos (BUTLER, 2011), 

já que são marcadores multialélicos. A interpretação dos dados obtidos para 

estes marcadores é simples, e a detecção (sistemas de eletroforese) é 

automatizada, fazendo deste um método rápido (BUTLER, 2005). 

O caráter multialélico e a herança biparental, a qual permite 

recombinação alélica entre o par de cromossomos homólogos, conferem maior 

poder de discriminação aos marcadores STR autossômicos (AS-STR) e, 

portanto, estes são os mais utilizados na rotina forense (BODNER et al., 2016; 

ROEWER, 2013, LIN; LI; IP, 2017). No entanto, em casos específicos, 

marcadores STR dos cromossomos Y (Y-STR) e X (X-STR) são utilizados 

como ferramentas complementares às análises devido ao seu padrão de 

herança. 

 

2.1.2. Single Nucleotide Polymorphisms (SNPs) 

 

Os SNPs consistem na substituição de uma única base localizada em 

um determinado fragmento de DNA (Figura 1), sendo a forma mais simples e 

comum de variação genética (DAWSON et al., 2001). Podem estar localizados 

no nDNA, tanto nos autossomos como nos cromossomos sexuais ou no 

mtDNA. 



26 
 

 

Normalmente apresentam-se como marcadores bialélicos (ancestral e 

derivado), e podem ocorrer em regiões codificadoras ou com função 

regulatória, porém, na maior parte das vezes são encontrados em espaços 

intergênicos, sem função determinada. É o polimorfismo mais estudado do 

DNA podendo ter grande impacto sobre a forma como os seres humanos 

respondem às doenças, fatores ambientais, drogas e outras terapias. 

(SOBRINO; BRION; CARRACEDO, 2005). 

Os SNPs estão distribuídos abundantemente no genoma ocorrendo em 

média entre 1-2Kb (CLIFFORD et al., 2000). Por serem marcadores bialélicos, 

são mais estáveis que os STRs, apresentando baixa taxa de mutação; 

geralmente são os marcadores de escolha em estudos de origem ancestral 

(JOBLING; GILL, 2004), evolução e história das populações humanas em 

escalas de tempo mais profundas (JAKOBSSON et al., 2008).  

Na área forense, apesar de apresentarem uma diversidade genética 

menor que os STRs, os SNPs têm várias características desejáveis como 

marcadores: podem ser analisados em fragmentos muito curtos, o que é 

importante para melhorar o sucesso de amplificação em DNA altamente 

degradado, e por apresentarem baixa taxa de mutação, tornam-se 

interessantes em testes de parentesco complexos, com participação de 

parentes mais distantes, relacionados por via paterna. 

A análise desses marcadores pode ser facilmente automatizada e 

realizada em multiplex. Seu protocolo de amplificação e análise pode ser mais 

complexo, envolvendo passos de purificação e reação de single-base extension 

(SBE) (PEREIRA; GUSMÃO, 2012), porém atualmente podem ser detectados 

por diferentes técnicas como Next Generation Sequencing (NGS), 

sequenciamento direto, PCR em tempo real, dentre outras.  

 

2.1.3. Insertion/Deletion Polymorphisms (InDels) 

 

Os polimorfismos de inserção/deleção (InDel) são polimorfismos de 

comprimento, caracterizados pela inserção ou deleção de um ou mais 

nucleotídeos em uma determinada região do genoma (Figura 1). A utilização 

desses marcadores é relativamente recente, sendo identificados e 
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caracterizados em 2002 por Weber e colaboradores (2002), e então 

destacados em estudos genéticos (PEREIRA, GUSMÃO, 2012).  

Estão presentes tanto nos cromossomos autossômicos quanto nos 

cromossomos sexuais (X e Y), além de também serem encontrados no DNA 

mitocondrial. Amplamente distribuídos no genoma, representam 20% de todos 

os polimorfismos do genoma humano (WEBER, et al., 2002), podendo ser 

encontrados em média a cada 7,2kb (MILLS, 2006).  

Esses marcadores apresentam baixa taxa de mutação em comparação 

com os STRs, e por isso, são potenciais marcadores para estudo de 

ancestralidade (YANG et al., 2005, BRAGANHOLI, 2016). O tamanho do 

fragmento a ser amplificado na PCR é pequeno (50 a 150pb) o que facilita a 

análise em amostras degradadas (ZIDKOVA et al., 2011). Também podem ser 

analisados em multiplex, sendo as reações tão simples quanto aquelas dos 

STRs (TORRES et al., 2014).  

Todas essas características vêm atraindo cada vez mais a atenção dos 

cientistas da área de identificação humana, pois torna a análise desses 

polimorfismos uma ferramenta complementar importante, acrescentando 

robustez em análises forenses, principalmente em amostras degradadas ou 

casos com resultado inconclusivo, além de se mostrarem eficientes em 

avaliações de ancestralidade (BRAGANHOLI, 2016). 

 

2.2. Cromossomo Y 

 

O cromossomo Y, exclusivo do sexo masculino, é um dos menores 

cromossomos do genoma humano, representando aproximadamente 2% do 

material nuclear (CORACH; PENACINO; SALA, 1999). Com cerca de 68 

milhões de pares de bases, é consideravelmente menor que o cromossomo X 

(~155Mb). Sua estrutura está dividida em duas regiões pseudoautossômicas 

(Pseudoautosomal region – PAR1 e 2; ~3Mb) e uma região masculino-

específica do cromossomo Y (Male-Specific region of the Y chromosome – 

MSY; ~65Mb) (Figura 2).  

As regiões PAR1 e PAR2 estão localizadas nas extremidades dos 

braços curto e longo do cromossomo e são homólogas às regiões do 

cromossomo X e, portanto, participam na recombinação destes cromossomos 
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na meiose. Correspondem a aproximadamente 5% da sequência total do 

cromossomo Y (ROEWER et al., 2001; XUE et al., 2009).  

A região MSY é assim denominada por ser a parte do cromossomo Y 

que exibe herança paterna clássica, e nela estão localizados os marcadores de 

interesse em estudos de patrilinhagem. A MSY representa a maior parte do 

cromossomo Y (95% da sequência total), e não recombina com nenhum outro 

cromossomo (SKALETSKY et al., 2003). 

 

Figura 2: Representação esquemática dos cromossomos sexuais X e Y. 

 

Fonte: adaptado de Butler (2012). 

 

A ausência de recombinação genética deste cromossomo implica que 

todas as sequências localizadas fora das regiões PAR1 e PAR2 sejam 

transmitidas às gerações seguintes como um bloco, ou seja, na forma de 

haplótipos, sem alterações genéticas a não ser que ocorra alguma mutação 

(CORACH; PENACINO; SALA, 1999, GUSMÃO; BRIÓN; GONZÁLEZ-NEIRA, 

2000). Desta forma, é possível afirmar que este cromossomo é o único nos 

indivíduos do sexo masculino, que é haplóide, por só existir um alelo em cada 

locus, salvo em situações de duplicação no mesmo locus com herança 

uniparental paterna, transmitido de pai para filho. Estas características são 

importantes na área de genética forense, pois permite identificar linhagens 
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paternas, fazendo deste cromossomo uma poderosa ferramenta de rastreio, 

traçando a história, movimentos e ancestralidade de populações humanas de 

forma semelhante ao mtDNA, que é utilizado para estudar linhagens maternas 

(BOSCH, 1999, KAYSER, 2017).  

A MSY humana é constituída por sequências altamente repetitivas, nas 

quais se localizam diversos Y-STRs. Deste modo, a diversidade genética desta 

região torna a utilização do cromossomo Y de extrema utilidade na área de 

identificação humana, sendo utilizada quando a análise de AS-STR não for 

suficiente para obter conclusões adequadas. 

 

2.2.1 Aplicação dos marcadores genéticos do cromossomo Y 

 

O cromossomo Y, tal como os restantes cromossomos nucleares, 

apresenta sequências polimórficas diferenciadas, podendo agrupar-se em duas 

categorias principais: loci bialélico, o qual exibe dois possíveis alelos, e loci 

multialélico.  

Marcadores bialélicos são constituídos por variantes de sequência, e são 

classificados em haplogrupos (KAYSER; de KNIJFF, 2011). Neles estão 

constituídos os Y-SNPs, que apresentam baixas taxas de mutação (2x10-8 por 

base por geração) (CORACH; PENACINO; SALA, 1999), e permitem a 

construção de uma árvore filogenética única (GUSMÃO; BRIÓN; GONZÁLEZ-

NEIRA, 2000).  

Os marcadores multialélicos incluem 2 minissatélites (Variable Number 

Tandem Repeat - VNTR) e várias centenas de marcadores de regiões de 

repetições consecutivas curtas, as variantes de comprimento designadas por 

Y-STR (Y-Chromosome Short Tandem Repeats) (KAYSER et al., 2004; 

BUTLER, 2005). Esses loci multialélicos são caracterizados como haplótipos, e 

podem ser usados para diferenciar os cromossomos Y com alta resolução 

devido a sua alta taxa de mutação (KAYSER et al., 2000). 

A utilização destes marcadores pode ser particularmente útil em casos 

de paternidade complexos. Os exames de parentesco mais simples envolvem o 

estudo do trio Suposto Pai/Mãe/Filho; no entanto, existem muitos processos de 

parentesco que recorrem aos familiares dos supostos progenitores, 

nomeadamente meios irmãos, supostos avós ou tios paternos, identificando 
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relações de homens com mesma origem patrilinear  (FRANCEZ et al., 2012). 

Nesse contexto, os laboratórios forenses têm adotado Y-STR para auxiliar em 

investigações de parentesco, pois apesar de não permitir diferenciar os 

indivíduos masculinos relacionados por via paterna, é uma ferramenta muito 

interessante que permite excluir uma relação de paternidade quando o filho 

envolvido é do gênero masculino (THOMSEN et al, 2009). 

A aplicação dos marcadores específicos do cromossomo Y na área 

forense tem crescido significativamente nas últimas décadas com a descoberta 

e validação de novos marcadores. O seu valor nesta área é apoiado ao fato de 

grande parte dos crimes violentos serem efetivamente provocados por um ou 

vários indivíduos do sexo masculino (JARRETA, 1999). 

 

2.2.2 Utilização de marcadores Y-STR 

 

Os estudos iniciais com estes Y-STR foram efetuados com um STR 

designado por DYS19 (ROEWER, et al., 1993), e desde então foram 

descobertos e validados para a área forense um grande número de sequências 

polimórficas importantes, não só para esta área, mas também para estudos 

populacionais (CORACH; PENACINO; SALA, 1999). O primeiro conjunto de 

marcadores recomendados para utilização forense ficou conhecido como 

“haplótipo mínimo”, sendo composto por sete loci de cópia única – DYS19, 

DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392 e DYS393 – e um locus 

altamente polimórfico, de múltiplas cópias – o DYS385a/b (PASCALLI et al., 

1999; ROEWER et al., 2001) Com o objetivo de incrementar o poder 

discriminativo destes marcadores genéticos, em janeiro de 2003, o grupo 

americano Scientific Working Group on DNA Analysis Methods (SWGDAM) 

recomendou a utilização dos marcadores DYS437, DYS438 e DYS439 

(BUTLER, 2003, MULERO, et al, 2006, GUSMÃO et al., 2006); este conjunto 

ficou denominado de “haplótipo estendido”. Posteriormente a estes 12 

marcadores, foram adicionados DYS448, DYS456, DYS458, DYS635 e GATA 

H4, para garantir um maior poder discriminativo entre as linhagens paternas 

(GUSMÃO; SILVA, 2010). Subsequentemente, foram reportados diversos loci 

adicionais que, combinados com os do haplótipo mínimo, aumentaram o poder 

de discriminação dos marcadores Y-STR. 
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Figura 3: Esquema representativo da estrutura do cromossomo Y e a 

localização dos Y-STR utilizados em HID.  

 

Nota: A letra p indica o braço curto do cromossomo e q o longo. Em amarelo 

destacam-se as regiões de recombinação genética (PAR1 e PAR2). Em azul 

destacam-se os marcadores que englobam o conjunto "haplótipo mínimo" e em 

vermelhos os marcadores adicionais que em conjunto formam o haplótipo estendido. 

Fonte: adaptado de https://strbase.nist.gov//ystrpos1.htm 

 

 

Com o grande número de polimorfismos Y-STRs que vem sendo 

descrito, bem como o desenvolvimento de novos kits multiplex incorporando 

um número crescente destes marcadores, como é o caso do kit comercial 

Powerplex®Y 23, o qual analisa 22 marcadores, totalizando 23 loci. A 

distribuição destes marcadores no cromossomo Y está indicada na figura 4. 

Em todos os marcadores, com exceção do marcador DYS385, há um 

único alelo, excluindo casos em que ocorre duplicação. O locus DYS385 está 

localizado em uma sequência palindrômica no braço longo do cromossomo Y, 

sendo constituída por duas regiões de DNA (denominadas de “a” e “b”) 

separadas entre si por 40.000pb. Para a amplificação dos alelos de ambas as 

regiões são utilizados os mesmos pares de primers tendo como resultado um 

conjunto de dois alelos e sua análise é realizada em um único bloco 

(NIEDERSTÄTTER, 2004).  

 

 

https://strbase.nist.gov/ystrpos1.htm
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Figura 4: Distribuição dos 23 Y-STR presentes no kit comercial Powerplex®Y 

23. 

 

Fonte: Figura adaptada de www.promega.com.br. 

Nota: A região destacada em vermelho indica uma região que pode ser excluída em 

alguns indivíduos, fazendo com que marcadores presentes nessas regiões estejam 

ausentes em um perfil Y-STR. Em verde, destaca o marcador que nesses casos é 

utilizado como indicador de sexo. 

 

 

Espera-se que num futuro próximo os laboratórios forenses sejam 

capazes de usar conjuntos de Y-STRs altamente discriminativos, 

principalmente por serem descritos cada vez mais marcadores considerados 

Rapidly Mutating (RM) (BALLANTYNE, et al, 2012), que apresentam alta taxa 

mutacional, aumentando cada vez mais o potencial para distinguir entre 

parentes masculinos que pertencem à mesma linhagem paterna.  

Os marcadores Y-STRs, por apresentarem herança paterna exclusiva, 

podem ser utilizados também em outros tipos de estudo, como na 

determinação do sexo, em estudos de genética de populações e de evolução 

humana, bem como nas análises de fluxo migratório diferencial (PENA et al., 

2000; TARAZONA-SANTOS et al., 2001; MARTÍNEZ et al., 2007; WATKINS et 

al., 2008). No entanto, devido à existência de variações nas frequências 

alélicas entre diferentes grupos étnicos e populacionais, é importante 

determinar as frequências dos marcadores Y-STRs nas diferentes populações 

(PARRA et al., 2003; CORACH et al., 2010; BRENNER, 2013). 
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Em casos forenses, sua principal aplicação está relacionada a casos de 

violência sexual, quando existe mistura de material celular da vítima e do 

suspeito, em quantidades desproporcionais, na grande maioria dos casos com 

quantidade de material celular feminino consideravelmente superior à do 

suspeito. Nessas situações, a análise de marcadores AS-STR torna-se 

complexa, pois o componente majoritário é mais favorável à amplificação, 

podendo mascarar o perfil genético minoritário ou até suprimir a sua 

amplificação. Além disso, a presença de mais de um agressor também dificulta 

a individualização do perfil genético de cada um deles. Nesses casos, a análise 

de Y-STR é eficaz na identificação do perfil masculino, pois apenas o agressor 

possui o cromossomo Y, e a presença de mais de um alelo em cada marcador 

auxilia na identificação da quantidade de agressores envolvido naquele caso 

(SILVA et al, 2006).  

Os Y-STRs constituem um haplótipo único cujos loci estão em forte 

desequilíbrio de ligação (Linkage Disequilibrium, LD), desse modo não é válida 

a utilização de cálculos estatísticos baseando-se em frequências alélicas, como 

para marcadores AS-STR, herdados independentemente. Assim, para o 

cromossomo Y,  torna-se necessário obter a frequência de um perfil haplotípico 

na população referência da amostra em questão, que representa o número de 

vezes que um determinado perfil ocorre na população. Para isso, é necessário 

um amplo banco de dados, representativo da população em questão e com 

controle de qualidade dos haplótipos depositados. (ROEWER; WILLUWEIT, 

2018, KRAWCZAK, 2001). 

Um perfil genético do cromossomo Y é coincidente com o perfil da 

linhagem paterna se existir coincidência entre todos os alelos das amostras 

que estão sendo comparadas. Nos casos de investigação de parentesco, os 

marcadores masculinos são analisados em indivíduos relacionados por via 

paterna, como por exemplo, num caso em que o pai esteja desaparecido. Se 

existir uma coincidência, entre o perfil masculino dos intervenientes sugere-se 

existir então um laço de parentesco entre eles pela via paterna. Se não existir 

essa coincidência, será necessário avaliar quais os marcadores em que foi 

detectada alguma incompatibilidade, considerando a possibilidade de a mesma 

ser devida à mutação genética. Vale salientar nestes casos que a distância 

entre gerações de indivíduos é um fator que contribui para aumentar a 
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probabilidade de ocorrência de diferenças alélicas entre os indivíduos. Deste 

modo, essas incompatibilidades podem ser resultados de mutações, e por isso 

não devem ser avaliadas necessariamente como exclusões de laços de 

parentesco entre os indivíduos. Assim, as taxas de mutação são 

particularmente importantes e devem ser obtidas para utilização na rotina dos 

casos forenses. 

 

2.2.3. Mutação no cromossomo Y 

 

Uma mutação é considerada se existirem incompatibilidades em poucos 

loci envolvendo uma ou duas unidades de repetição na transmissão hereditária 

das características genéticas. Nestes casos a coincidência de perfis genéticos 

de dois indivíduos alegadamente pertencentes à mesma linhagem paterna 

deve ser reconsiderada, dada a informação existente relativa às taxas de 

mutação (KAYSER, 2000). As mutações em AS-STR ou Y-STR são o resultado 

de erros no DNA durante a fase da replicação, que normalmente implicam no 

ganho ou perda de uma unidade de repetição, sendo assim transmitidos à 

geração seguinte. 

Em testes de paternidade, a observação de três incompatibilidades pode 

ser considerada como exclusão de parentesco (GJERTSON et al., 2007), 

porém com utilização de Kits comerciais contendo maior número de 

marcadores, a observação destas diferenças pode ser maior.  

Para a aplicação de marcadores Y-STRs em paternidade e teste de 

identidade incluindo parentes do sexo masculino, é necessário levar-se em 

conta as taxas de mutação. Com base em uma taxa média de mutação de 

2,8x10-3, na comparação de haplótipos incluindo nove Y-STRs, por exemplo, 

que é o haplótipo mínimo, pode ocorrer pelo menos um alelo incompatível entre 

pai e filho, em cerca de 1 em 40 pares analisados. Este valor aumenta para 1 

em cada 20 pares pai/filho quando 18-19 STRs são analisados. Uma grande 

quantidade de dados é necessária para estimar as taxas de mutação, o que 

pode ser crucial para a interpretação dos resultados genéticos em 

determinadas situações. Portanto, além dos esforços que estão sendo feitos 

em publicações de dados populacionais, a publicação de dados de mutação de 
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pares pai/filho com a paternidade confirmada deve ser incentivada (PINTO, 

GUSMÃO, AMORIM et al., 2014). 

Em genética populacional, a estimativa aproximada das taxas de 

mutação dos marcadores de cromossomo Y é particularmente importante para 

a datação da origem das linhagens paternas, com importância em estudos 

antropológicos. Em termos forenses, o conhecimento das taxas de mutação é 

necessário para a interpretação mais correta dos dados relativos aos Y-STR, 

sobretudo nos testes de investigação de parentesco (KAYSER, 2000, VIEIRA-

SILVA et al, 2009). 

 

2.3 Bases de dados  

 

Quando identificado um haplótipo, seja para uso em área criminal, 

relações de parentesco, ou estudos antropológicos, é necessário estimar a 

frequência com que este haplótipo ocorre na população de referência. 

(VELDMAN, 2007). Esta frequência é calculada usando bancos de dados 

populacionais forenses, sendo um pré-requisito para a quantificação do valor 

probatório da correspondência entre os perfis Y-STRs (ROEWER, 2018). 

Em nível internacional existe um repositório relativo a marcadores do 

cromossomo Y (Y-STR ou Y-SNPs), aplicados na área forense, o YHRD (Y- 

Chromosome STR Haplotype Reference Database), criado por Lutz Roewer 

juntamente com Sascha Willuweit, no ano de 2000 (https://.yhrd.org); 

atualmente, dispõem de 284.406 haplótipos referentes ao conjunto de haplótipo 

mínimo, sendo que 11.398 são referentes à população brasileira. Este 

repositório reúne informação de todos os laboratórios associados que têm 

contribuído com os seus dados, inclusive com informação relativa às taxas de 

mutação. No entanto, tratam-se de taxas de mutações conjuntas, e a aplicação 

de uma mesma frequência haplotípica ou de taxa de mutação de um 

determinado marcador, para diferentes regiões, só é válida se não houver sub-

estruturação da população, ou seja, diferenças estatisticamente significativas 

entre as distribuições de haplótipos Y-STR nas populações. Essa informação 

pode ser obtida de laboratório recorrendo a estudos de pares pai/filho com 

paternidade confirmada (KAYSER et al., 2000). 
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No caso das populações brasileiras, as análises moleculares vêm 

demonstrando que a maior parte da variabilidade genética ocorre dentro das 

populações, tendo menor influência as diferenças inter-populacionais 

(BARCELOS et al., 2006; GODINHO et al., 2008, PALHA et al., 2012, RESQUE 

et al., 2016). Esta diversidade genética existente em indivíduos de um mesmo 

grupo e entre diferentes grupos populacionais, pode ser avaliada a partir da 

distribuição das frequências alélicas de marcadores moleculares. As variações 

observadas nestas frequências permitem estimar o grau de divergência entre 

populações, cuja variabilidade pode ser decorrente de diversos fatores, 

destacando-se a migração, como um dos mais impactantes (DALTON, 2010). 

Outro importante fator neste cenário consiste nas variações possivelmente 

decorrentes das taxas de mutações que favorecem pequenas mudanças nas 

frequências alélicas de uma população (GÓES et al., 2005; SOARES VIEIRA et 

al., 2009; DE ANDRADE et al., 2009).  

Com a publicação da Lei 12.654/12 (BRASIL, 2012), o Brasil foi um dos 

países que mais recentemente aderiu ao projeto de criação de um banco de 

perfis genéticos, porém, utilizado apenas para fins criminais. De acordo com o 

Ministério da Justiça, atualmente, o Banco Nacional de Perfis Genéticos 

brasileiro (BNPG) contém aproximadamente 17.361 perfis genéticos de 

condenados, 545 de investigados e 9.111 de vestígios de local de crime. No 

Brasil, até o momento, 559 investigações foram auxiliadas por essa ferramenta 

(https://www.justica.gov.br/sua-seguranca/seguranca-publica/ribpg/relatorio, 

acessado em agosto de 2019).  

Assim, para melhor aproveitamento, estudos populacionais referentes à 

população brasileira, que permita um incremento em bancos de dados 

genéticos, se tornam ainda mais importantes, pois estes dados podem ser 

aplicados para obtenção das frequências dos perfis depositados no BNPG em 

nossa população, cooperando ainda mais com a Justiça brasileira. 

 

2.4 Aspectos históricos do povoamento do Brasil 

 

Do ponto de vista genético, a população brasileira é considerada uma 

das mais heterogêneas do mundo (PALHA, et al., 2012), com importante 
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contribuição de três grandes grupos populacionais: Europeus, Africanos e 

Nativo Americanos. 

 Os portugueses foram os primeiros estrangeiros a chegar ao país, em 

meados de 1500, na região Nordeste. Nesta época, houve uma grande 

diminuição da população indígena da região, devido à resistência aos 

portugueses, além da ocorrência de epidemias que dizimaram aldeias, as quais 

os nativos não tinham anticorpos naturais. Na região Norte, a localização das 

aldeias em áreas mais afastadas dos núcleos coloniais, dificultou o 

apresamento de indígenas e o alastramento de doenças, contribuindo para que 

o “despovoamento” ali fosse menos trágico do que fora no litoral (IBGE).  

No final do século XVI, iniciaram-se as viagens de reconhecimento do 

interior do país, conhecidas como “entradas” ou “bandeiras” dos sertanistas, 

em busca de metais e indígenas escravos (BUENO, 2009). Ao longo do século 

XVI e XVII, as atividades econômicas dos colonos da região eram realizadas 

basicamente por escravos indígenas, que foram aprisionados ao longo das 

expedições pelo sertão. No final do século XVIII, a economia açucareira passa 

a ter grande importância, obrigando os colonos a intensificar a importação de 

escravos africanos (MONTEIRO, 1994). Os portugueses foram os responsáveis 

por trazerem em torno de 3,6 milhões de africanos de forma compulsória, 

sendo o país do continente americano que mais importou escravos africanos. 

(RIBEIRO, 1995).  

 A partir de 1882, as plantações de cana de açúcar foram substituídas 

pelas plantações de café, que se mostraram mais promissoras; com isso 

iniciou-se a imigração de europeus com a finalidade de prover a mão-de-obra 

nas lavouras de café. Assim, iniciaram-se construções de estradas de ferro, 

expandindo a ligação do interior com o litoral, o que acelerou significativamente 

a imigração em massa de italianos, espanhóis e mais tarde japoneses, que se 

dirigiram principalmente para as regiões Sudeste e Sul do país. O número de 

indivíduos que chegaram foi de aproximadamente 6 milhões. 

O início do período republicano (1889) e o surto de industrialização 

trouxeram a modernização aos estados de São Paulo e Rio de Janeiro, sendo 

marcada pela elevação da concentração populacional. A imigração de 

estrangeiros foi um grande contribuinte para esse aumento, especialmente de 

italianos, sírios, judeus e libaneses, com dados indicando que, entre 1908 e 
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1920, chegaram em Santos 190 mil imigrantes subvencionados e 340 mil 

espontâneos (MOTA, 2003).  

Ao mesmo tempo em que pessoas de diversos países e continentes 

estavam chegando a diferentes regiões do Brasil, movimentos migratórios 

importantes estavam ocorrendo dentro do território, principalmente devido a 

interesses econômicos. 

Com isso, a história de povoamento do país se mostrou heterogênea 

nas diferentes regiões geopolíticas do país (Norte, Nordeste, Centro-Oeste, 

Sudeste e Sul), e a forma de distribuição desses grupos populacionais, variou 

muito conforme a região, o que é demonstrado em diversos estudos 

(FIGUEIREDO, et al., 2015, OLIVEIRA et al., 2014, RESQUE et al., 2016), fato 

este que se dá pelo grande tamanho territorial (mais de 8,5 milhões de km2). 

Como resultado, a região Norte abriga indivíduos com maior ascendência dos 

nativo-americanos; a região Nordeste apresenta maior contribuição africana;  o 

Sudeste e o Sul são as regiões onde a contribuição europeia é mais 

predominante e  a região Centro-Oeste recebeu indivíduos provenientes de 

todas as outras regiões brasileiras, principalmente do Nordeste e Sudeste, 

sendo a última região colonizada do Brasil (PALHA et al., 2012). Todos esses 

fatos devem ser refletidos na composição de bases de dados brasileiros, 

ressalvando a importância de estudos populacionais direcionados para as 

populações de cada região do país. 

 

2.5 Justificativa 

 

O estudo genético das populações humanas tem interesse não só do 

ponto de vista forense como do ponto de vista antropológico. Na genética 

forense, os cálculos para a valorização da prova só podem ser realizados após 

o estudo das características e frequências genéticas da população à qual 

pertencem os intervenientes, designada como população de referência. 

Até agora, mais de 200 polimorfismos Y-STR têm sido descritos, mas 

estudos sobre suas taxas de mutação ainda são insuficientes, uma vez que são 

considerados apenas um número restrito de marcadores (RESQUE et al., 

2016).  
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As taxas podem ser estimadas pela aplicação de modelos estatísticos, 

porém estimativas obtidas a partir da observação direta em casos de 

investigação de parentesco produzem resultados mais fidedignos (KAYSER et 

al., 2000). 

A quantidade de estudos realizados com marcadores autossômicos, 

apresentam grande contraste com os poucos dados disponíveis de alguns 

marcadores presentes no painel de marcadores do cromossomo Y 

(Powerplex®Y 23 - Promega Corporation, USA), como por exemplo o DYS576 

e o DYS570, que são considerados RM, por apresentarem taxa de mutação na 

ordem de grandeza de 10-2 (BALLANTYNE et al, 2012); tais marcadores, por 

apresentarem esta característica, estão presentes também no kit comercial de 

AS-STR PowerPlex® Fusion 6C System (Powerplex®Y 23 - Promega 

Corporation, USA), utilizados por inúmeros laboratórios de genética forense. 

Por essa razão, estudos referentes a esses marcadores para diferentes 

populações se fazem necessários.  

Por meio da análise de 23 Y-STR, este trabalho teve como objetivo 

principal verificar dados mutacionais a partir da transmissão de pais para filhos 

nas populações brasileiras dos estados de São Paulo e Rio de Janeiro, bem 

como caracterizar geneticamente estas populações, avaliando a relação entre 

elas comparando com diferentes regiões do Brasil e do mundo. 

Os dados obtidos também poderão ser aplicados na rotina do laboratório 

de Investigação de Paternidade da Faculdade de Ciências Farmacêuticas – 

UNESP – Araraquara – SP, principalmente para solucionar casos de 

investigações de paternidade envolvendo indivíduos do sexo masculino na 

ausência do suposto pai, sendo necessária uma reconstrução genética. Além 

de que estudos de taxas de mutação Y-STR para alguns marcadores ainda são 

escassos na literatura.



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

3. OBJETIVOS
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Avaliar a ocorrência de mutações em 23 marcadores STRs do 

cromossomo Y, em casos de inclusão de paternidade, bem como caracterizar 

as populações dos estados de São Paulo e Rio de Janeiro, pela análise desses 

marcadores para utilização em identificação humana. 

 

3.1 Objetivos específicos: 

 

 Avaliar 23 Y-STR em 401 casos de investigação de paternidade, com 

paternidade confirmada, de indivíduos residentes nos estados de São 

Paulo (n=200) e Rio de Janeiro (n=201) e avaliar os marcadores que 

apresentaram mutações; 

 

 Comparar os dados mutacionais obtidos entre as populações estudadas 

e aqueles disponíveis no YHRD; 

 

 Estimar as frequências haplotípicas e alélicas, além da diversidade 

gênica do conjunto de 23 microssatélites do cromossomo Y (DYS19, 

DYS385a, DYS385b, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, 

DYS393, DYS437, DYS438, DYS439, DYS576, DYS570, DYS448, 

DYS533, DYS481, DYS549, DYS635, DYS643, DYS458, DYS456 e Y-

GATA-H4) das populações dos estados de São Paulo e Rio de Janeiro; 

 

 Avaliar a eficiência forense dos 23 marcadores do cromossomo Y para 

ambas as populações, e comparar com os dados disponíveis na 

literatura para outras populações brasileiras; 

 

 Verificar a relação genética das populações estudadas com outras do 

Brasil e do mundo, por meio da diferenciação genética (Fst); 

 

 Identificar os diferentes haplótipos encontrados na população dos 

estados de São Paulo e Rio de Janeiro e submetê-los ao YHRD 

auxiliando na caracterização destas populações, ampliando assim a 

divulgação dos dados obtidos e fornecendo uma ferramenta útil para a 

investigação forense; 
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 Classificar as populações de São Paulo e Rio de Janeiro conforme a 

ancestralidade, por meio da previsão dos haplogrupos obtidos com a 

ferramenta online Nevgen. 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

4. MATERIAIS E MÉTODOS
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4.1 Aspectos éticos 

 

Este trabalho foi aprovado pelo Comitê de Ética em Pesquisa da 

Faculdade de Ciências Farmacêuticas da UNESP de Araraquara com o código: 

CAAE 88408218.0.0000.5426. 

 

4.2 Casuística 

 

Com o objetivo de avaliar ocorrências de mutações no cromossomo Y, 

foram utilizadas amostras sanguíneas de indivíduos oriundos dos estados de 

São Paulo e Rio de Janeiro.  

As amostras da população do estado de São Paulo foram coletadas no 

Laboratório de Investigação de Paternidade da Faculdade de Ciências 

Farmacêuticas – UNESP – Araraquara – SP, de indivíduos que recorreram ao 

laboratório para realização de exame de parentesco. As amostras coletadas 

envolveram duos de pais e filhos, e casos de reconstruções genéticas 

envolvendo indivíduos do sexo masculino. Os casos selecionados tiveram as 

relações de paternidade confirmadas previamente por painéis de STR 

autossômicos, em um princípio de razão de verossimilhança que geraram valor 

de índice de paternidade (IP) ≥ 10.000.  

Para a população do estado de São Paulo foram analisados 200 casos, 

com um total de 409 amostras. Os casos estão descritos na Tabela 1. 
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Tabela 1: Descrição dos casos com relações de parentesco confirmadas 

utilizados nas análises de mutações da população do Estado de São Paulo. 

Amostras da população de São Paulo 

 
Casos 

analisados 

Reconstrução 

Genética 

Descrição 

dos casos 

Total de 

Amostras 

 186 não 1P+1F 372 

 5 não 1P + 2F 15 

 3 sim 1IP +1F 6 

 3 sim 2IP+ 1F 9 

 2 sim 1FB+1F 4 

 1 sim 2FB+1F 3 

Total 200   409 

P, pai; F, filho; ISP, irmão do pai; FB, filho biológico. 

Fonte: Este trabalho. 

 

As amostras da população do estado do Rio de Janeiro foram cedidas 

gentilmente pelo Prof. Elizeu F. Carvalho, sendo provenientes de indivíduos 

que recorreram ao Laboratório de Diagnóstico por DNA da Universidade do 

Estado do Rio de Janeiro (UERJ) para realização de exames de parentesco. 

Foram analisados 201 casos, com um total de 407 amostras. Os casos estão 

descritos na Tabela 2. 

 

Tabela 2: Descrição dos casos com relações de parentesco confirmadas 

utilizados nas análises de mutações da população do estado do Rio de Janeiro. 

Amostras da população do Rio de Janeiro 

 
Casos 

analisados 

Reconstrução 

genética 

Descrição 

dos casos 

Total de 

amostras 

 198 não 1P+1F 396 

 2 não 1P + 2F 6 

 1 não 1P + 4F 5 

Total 201   407 

P, pai; F, filho. 

Fonte: Este trabalho. 
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Para todos os casos que envolveram pais com mais de um filho foram 

realizadas análises independentes para cada filho, pois em todos os casos os 

filhos apresentaram idades diferentes e, portanto concebidos em diferentes 

gestações. 

 

4.3 Coletas das amostras biológicas e extração do DNA 

 

As amostras de sangue foram coletadas em papel FTA® (Whatman® 

GE) utilizando caneta lancetadora (G.Tech), e devidamente armazenados até 

momento da extração do DNA, que foi realizada conforme adaptação das 

metodologias propostas por Singer-Sam, Tanguay e Riggs (1989), com auxílio 

da resina Chelex 100 (Bio-Rad Laboratories). 

Para a extração do DNA, 1 disco de 3mm de papel de filtro FTA® 

(Whatman® GE), contendo a amostra sanguínea do indivíduo, foi cortado com 

o auxílio da caneta Harris Micro Punch® (Whatman® GE) e depositado em 

tubo de 0,2ml. Os discos foram agitados por 5 segundos em 50µL de água 

ultrapura (Milli-Q ® - Milipore Corporation). O sobrenadante foi descartado e os 

discos incubados com 50µL de água ultrapura (Milli-Q ® - Milipore Corporation) 

por 30 minutos em temperatura ambiente. O sobrenadante foi descartado e os 

discos foram incubados em 100µL de Chelex 100 (Bio-Rad Laboratories) na 

concentração de 5% por pelo menos 1 hora à 56ºC. Após esse período, a 

solução foi agitada e incubada por 8 minutos à 100ºC. A solução foi 

centrifugada a 13.000 rpm por 3 minutos e transferiu-se o sobrenadante para 

novo microtubo, o qual foi armazenado à 4ºC. 

As amostras da população do Rio de Janeiro nos foram cedidas como 

DNA já extraído, sendo a extração realizada previamente no Laboratório de 

Diagnóstico de DNA- EURJ, com auxílio da resina Chelex 100 ou por extração 

com Fenol-Clorofórmio. 

 

4.4 Análises dos 23Y-STRs  

 

4.4.1 Reação de PCR 
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Neste trabalho foi utilizado o Kit comercial Powerplex®Y 23 (Promega 

Corporation, USA; PPY23 – 23 marcadores) para amplificação dos marcadores 

(Tabela 4).  

A reação de amplificação por PCR para todas as amostras de DNA foi 

realizada em um sistema único em multiplex. Neste trabalho, as reações foram 

preparadas com adaptações que reduzem o volume final da reação para 5μL 

por amostra, porém mantendo a proporção estabelecida pelo fabricante 

(Tabela 3). 

 

Tabela 3: Comparação da utilização dos reagentes na reação de PCR 

seguindo recomendações do fabricante e protocolo adaptado. 

 
Recomendações 

do fabricante 

Protocolo 

adaptado 

Water, 

Amplification 

Grade (µl) 

q.s.p. 25 2,7 

PowerPlex® Y23 

5X Master Mix (µl) 
5 1 

PowerPlex® Y23 

10X Primer Pair 

Mix (µl) 

2,5 0,5 

DNA extraído (ng) 
~0,5ng/µl (DNA 

comercial) 
~0,2-4ng/µl 

Volume Final (µl) 25 5 

  Fonte: Este trabalho. 

 

Os fragmentos foram amplificados em termociclador Veriti® Thermal 

Cycler (Applied Biosystems® – Thermo Fischer Scientific), nas seguintes 

condições: 
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96°C - 2 min 

94°C - 10 seg 

61°C - 1 min            28 ciclos 

72°C - 30 seg 

60°C - 20 min 

 

 

Tabela 4: Marcadores Y-STRs analisados com o kit Powerplex®Y 23 e 

sequência repetitiva do polimorfismo. 

STR 
Sequência Repetitiva 

5´-> 3´ 

DYS576 AAAG 

DYS389I/II (TCTG) (TCTA) 

DYS448 AGAGAT 

DYS19 TAGA 

DYS391 TCTA 

DYS481 CTT 

DYS549 GATA 

DYS533 ATCT 

DYS438 TTTTC 

DYS437 TCTA 

DYS570 TTTC 

DYS635 TSTA composto 

DYS390 (TCTA) (TCTG) 

DYS439 AGAT 

DYS392 TAT 

DYS643 CTTTT 

DYS393 AGAT 

DYS458 GAAA 

DYS385a/b GAAA 

DYS456 AGAT 

Y-GATA-

H4 
TAGA 

Fonte: Powerplex®Y 23 (Promega Corporation, USA) manual. 



49 
 

 

4.4.2 Análise dos produtos amplificados  

 

A separação e detecção dos produtos amplificados foram realizadas por 

eletroforese capilar, no analisador genético ABI 3500 (Applied Biosystems® – 

Thermo Fischer Scientific), utilizando o polímero POP-4 (Applied Biosystems® 

– Thermo Fischer Scientific) e capilar de 36 cm (Applied Biosystems® – 

Thermo Fischer Scientific). Cada eletroforese foi acompanhada com uma 

amostra de um ladder. As amostras foram preparadas em placa de 96 poços 

conforme recomendações do fabricante, sendo da seguinte forma: 

- 1 L do produto de PCR  

- 9,5 L de formamida HI-DI (Applied Biosystems® – Thermo Fischer 

Scientific)  

- 0,5 L de WEN ILS500 (Promega Corporation, USA) 

 

Os resultados da eletroforese capilar, foram analisados em 

eletroferogramas no software Gene Mapper v ID-X-1.2 (Applied Biosystems® – 

Thermo Fischer Scientific). A tipagem ou classificação dos alelos foi efetuada 

por comparação com o Allelic Ladder fornecido com o kit e a sua nomenclatura 

é feita de acordo com as recomendações da DNA Comission of the 

International Society of Forensic Genetics (ISFG) (GUSMÃO et al, 2006) 

 

4.5. Análises estatísticas 

 

4.5.1 Avaliação de mutações 

 

As mutações foram identificadas por observação direta dos Y-STRs 

obtidos dos casos analisados, por meio da detecção de diferenças alélicas 

entre os indivíduos referentes a cada caso, conforme recomendado por outros 

autores (KAYSER, 2000).  

Na generalidade dos casos, a mutação genética é caracterizada pela 

diferença do número de unidades de repetição entre o perfil do pai e do filho, 

num único marcador, devido à deleção ou inserção de uma ou mais unidades 

de repetição. O reconhecimento de uma mutação é admitido sempre que existe 
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uma incompatibilidade entre pai e o filho. Nas amostras em que isso ocorreu, a 

análise foi repetida desde início do processo de extração de DNA para 

confirmação dos resultados. 

As taxas de mutações por marcador foram calculadas dividindo o 

número de mutações encontradas para um determinado locus pelo número de 

transferências alélicas, e a taxa geral de mutação foi calculada dividindo o 

número total de mutações observadas pelo número total de transferências 

alélicas. Os números de transferências alélicas referente a cada marcador 

analisado estão disponíveis na tabela 5. Intervalos de confiança (IC) para taxas 

de mutação (global e por marcador) foram estimados, assumindo um intervalo 

de confiança de 95%. 

 

Tabela 5: Informação relativa ao número de transferências alélicas analisadas 

por marcador referente a cada população estudada. 

 Rio de Janeiro São Paulo Total 

DYS576 206 223 429 

DYS389 I 206 225 431 

DYS448 207 224 431 

DYS389 II 206 224 430 

DYS19 206 228 434 

DYS391 206 224 430 

DYS481 206 224 430 

DYS549 206 224 430 

DYS533 206 224 430 

DYS438 206 224 430 

DYS437 206 224 430 

DYS570 206 224 430 

DYS635 206 224 430 

DYS390 206 224 430 

DYS439 209 224 433 

DYS392 205 224 429 

DYS643 206 224 430 

DYS393 206 224 430 
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DYS458 206 224 430 

DYS385 412 448 860 

DYS456 206 224 430 

YGATAH4 206 224 430 

Total 4741 5156 9897 

Nota: O número de meioses por marcador variou devido a deleções, 

duplicações e triplicações de alelos. 

Fonte: Este trabalho. 

 

4.5.2 Diversidade genética e de relevância forense 

 

 Para os cálculos estatísticos dos parâmetros forenses, foi selecionado 

apenas um haplótipo correspondente a cada caso analisado, já que para tais 

cálculos não deve haver parentesco entre os indivíduos analisados. O número 

total de haplótipos utilizados foi de 401. 

A diversidade haplotípica, definida como a probabilidade de encontrar 

dois perfis genéticos masculinos diferentes na população (EXCOFFIER, 2005), 

bem como desvio padrão, foi estimada de acordo com Nei, utilizando a fórmula: 

HD = (n/(n-1)) (1-Σpi2), sendo n o número de amostras e pi a frequência 

haplotípica. 

Com a utilização do software Arlequin v 3.5.1.2, foram realizadas as 

seguintes abordagens: a) frequências alélicas e diversidade gênica de cada 

marcador analisado b) nº de coincidência entre os perfis genéticos; c) 

distâncias genéticas (Fst) entre pares de populações (população estudada e 

outras descritas na literatura – tabela 6). Os valores de P foram obtidos após 

50.000 permutações. A correção para múltiplos testes proposta por Bonferroni 

foi utilizada (BONFERRONI, 1936) para reduzir as chances de se obter um 

resultado falso-positivo quando muitas comparações são realizadas em um 

único conjunto de dados. Esse método consiste na divisão do nível de 

significância estipulado (em nosso caso, 0,05) pelo número de testes que foram 

executados. 

Utilizou-se o software STATISTICA ver.8.0 (StatSoft) para a obtenção da 

escala multidimensional (MDS) plot baseada nas distâncias genéticas obtidas 

pelo cálculo de Fst, que foi plotado em um gráfico de 2 dimensões. 
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A probabilidade de coincidência entre os haplótipos foi calculada como a 

soma do quadrado das frequências haplotípicas (PURPS et al., 2014). A 

Capacidade de discriminação (CD) do conjunto de marcadores utilizado para 

cada população foi feita utilizando a fórmula: CD = Nº de haplótipos 

diferentes/Nº total de indivíduos.  

Para todos os parâmetros estatísticos o número de repetições em 

DYS389II foi subtraído de DYS389I. Alelos nulos, intermediários e duplicado 

não foram desconsiderados. DYS385a/b foi considerado como um bloco, a 

ordem dos alelos foi referente ao tamanho dos fragmentos (menor para o 

maior) conforme indicados nos eletroferogramas. 

 Para avaliar a relação genética das populações estudadas com outras 

do Brasil e do mundo, foram utilizadas populações referências que se 

mostraram com grande influência na história de povoamento do Brasil, além da 

proximidade geográfica (Tabela 6). 
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Tabela 6: Amostras utilizadas para comparação entre as populações, número 

de haplótipos analisados (N), origem ancestral da população e respectivas 

referências. 

População N Origem Referência 

Brasil 

São Paulo 1 200 Mistura Este trabalho 

Rio de Janeiro 1 201 Mistura Este trabalho 

São Paulo 2 120 Mistura 
PURPS et al. 

(2014) 

Rio de Janeiro 2 123 Mistura 
PURPS et al. 

(2014) 

Manaus 204 Mistura 
Dados 

colaborativos 

Brasília 410 Mistura 
FERREIRA et al. 

(2015) 

São Gabriel da 

Cachoeira 
61 

Nativo 

Americana 

PURPS et al. 

(2014) 

América do Sul 

Bolívia 56 
Nativo 

Americana 

PURPS et al. 

(2014) 

Bolívia 44 Mistura 
PURPS et al 

(2014) 

Argentina 257 Mistura 
PURPS et al. 

(2014) 

Peru 83 Mistura 
PURPS et al. 

(2014) 

Equador 270 Mistura 
TOSCANINI et al. 

(2018) 

Paraguai 537 Mistura 
RIBEIRO et al. 

(2018) 

América Central 

Panamá 100 Mistura 
PURPS et al. 

(2014) 

Costa Rica 166 Mistura 
PURPS et al. 

(2014) 

Europa 

Espanha 706 Europeia 
PURPS et al. 

(2014) 

Portugal 248 Europeia 
PURPS et al. 

(2014) 

Itália 550 Europeia 
PURPS et al. 

(2014) 
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Alemanha 634 Europeia 
PURPS et al. 

(2014) 

África 

Zimbábue 55 Africana 
PURPS et al. 

(2014) 

Populações Norte Americanas 

Africanos 509 Africana 
PURPS et al. 

(2014) 

Europeus 534 Europeia 
PURPS et al. 

(2014) 

Asiáticos 96 Asiática 
PURPS et 

al.(2014) 

Hispânicos 403 Europeia 
PURPS et al. 

(2014) 

Fonte: Este trabalho. 

 

Apesar da forma mais precisa em classificar uma amostra em sua 

respectiva origem ancestral seja através de haplogrupos, pela tipagem de 

SNPs, foi realizada uma previsão dos respectivos haplogrupos de cada 

haplótipos obtido neste trabalho, utilizando a ferramenta online Y-DNA 

Haplogroup Predictor - Nevgen (http://nevgen.org), sendo classificadas 

conforme sua origem ancestral (ATHEY, 2005, ATHEY, 2006). 

Todos haplótipos obtidos neste trabalho foram submetidos ao banco de 

dados YHRD (www.yhrd.org) sob número de acesso: YA004619 (Rio de 

Janeiro) e YA004620 (São Paulo). 

 

 

 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

5. RESULTADOS E DISCUSSÃO
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5.1 Padronização da utilização do Kit Powerplex®Y 23 

 

Com a atual economia que estamos vivenciando e a dificuldade de 

levantar recursos para desenvolver pesquisas, inicialmente foi realizada uma 

padronização do uso do kit comercial utilizado neste projeto para a análise dos 

23 Y-STR. Conforme recomendação do fabricante é necessária à utilização de 

um volume final de 25µl do mix utilizado na reação de PCR. Tendo em vista a 

importância da otimização de custos dos métodos realizados na rotina dos 

laboratórios, sem afetar sua sensibilidade, especificidade, fácil execução e 

interpretação dos dados, testou-se a redução do volume final da reação para 

5μL, mantendo a proporção da concentração recomendada pelo fabricante dos 

componentes do Kit (Master Mix e Pair Primers), ou seja uma redução de 1∕5 

no volume final do Kit comercial.  

No laboratório, para os exames de investigação de paternidade já se 

utilizava uma adaptação do protocolo original do Kit comercial, com uma 

redução para 1/2 do volume final do mix, porém não havia padronização do 

mesmo kit com redução do volume para 1/5. 

Além da economia feita na utilização do Kit, o volume de DNA utilizado 

também foi menor, uma vez que a reação padronizada no laboratório utilizava 

entre 1 e 1,5µl (+/- 0,5-5ng/µl) de DNA extraído com o mesmo protocolo de 

extração de DNA; a partir desta redução, passou-se a utilizar um volume de 

0,8µl (0,2-4ng/µl) (Tabela 3).  

Para a comparação dos resultados, foram realizadas concomitantemente 

reações seguindo o protocolo previamente estabelecido pelo laboratório e o 

adaptado, utilizando, em ambas, amostras do DNA comercial 2800 (Promega 

Corporation, USA) como controle positivo. 

Observando os eletroferogramas do controle positivo (Figura 5) seguindo 

o protocolo estabelecido no laboratório e o com as adaptações realizadas neste 

trabalho (Figura 6), foi possível notar que, apesar da redução de RFU (unidade 

de fluorescência relativa), houve adequada amplificação de todos os 

marcadores nas amostras com volume reduzido. 
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Figura 5: Eletroferograma do perfil alélico do DNA comercial obtido com o Powerplex®Y 23, seguindo protocolo estabelecido no 

laboratório. RFU, unidade de fluorescência relativa. Fonte: Este trabalho. 

 



58 
 

 

Figura 6: Eletroferograma do perfil alélico do DNA comercial 2800 obtido com o Powerplex®Y 23 seguindo protocolo adaptado. 

RFU, unidade de fluorescência relativa. Fonte: Este 

trabalho.
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5.2 Análises de mutações 

 

Em 401 casos com paternidade confirmada, totalizando 9.897 

transferências alélicas, foram identificadas 38 mutações (Tabela 7). As 

mutações foram observadas em 15 dos 23 loci avaliados, sendo que em 5 dos 

15 marcadores mutados foi observada apenas uma mutação.  

A maioria das mutações foi observada na população de São Paulo, em 

um total de 24 (Tabela 7), resultando em uma taxa de mutação geral de 

4,65x10-3 (95% IC, 2,98x10-03 a 6,92x10-03). Enquanto que na população do Rio 

de Janeiro foram observadas 14, das 38 mutações encontradas, resultando em 

uma taxa geral de 2,95x10-03 (95% IC, 1,62x10-03 a 4,95x10-03).  

 

Tabela 7: Número de mutações observadas para as populações de São Paulo 

e Rio de Janeiro separadamente. 

  Nº meioses -1 +1 Total 
Transferências 

alélicas 
Taxa de mutação 

Limite 
inferior 
(95%) 

Limite 
superior 

(95%) 

Rio de Janeiro 206 5 9 14 4741 2,95X10
-3

 1,62X10
-3

 4,95X10
-3

 

São Paulo 224 17 7 24 5156 4,65X10
-3

 2,98X10
-3

 6,92X10
-3

 

Total 430 22 16 38 9897 3,84X10
-3

 2,72X10
-3

 5,27X10
-3

 

Fonte: Este trabalho. 

 

Para os marcadores em que foram observadas mutações, as taxas de 

mutação obtidas neste trabalho (Tabela 8), não se mostraram diferentes das já 

relatadas no banco de dados YHRD, já que a taxa de mutação de um marcador 

pode variar até um fator 10 (^10), diferentemente de taxas de mutação de 

populações subestruturadas as quais podem apresentar grandes variações 

(ANTÃO-SOUZA et al., 2017). A taxa de mutações de todos os marcadores 

variou de 0,00232 a 0,01150.  
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Tabela 8: Dados relativos às mutações observadas nas populações de São 

Paulo e Rio de Janeiro, respectivos intervalos de confiança (95%), dados 

disponíveis no YHRD e valores obtidos neste trabalho combinados com os 

disponíveis no YHRD, referentes a cada marcador Y-STR analisado. 

  Este trabalho IC95% YHRD 
YHRD + Este 

trabalho 

  Total 
Taxa de 

mutação 

Limite 

Inferior 

Limite 

Superior 

Taxa de 

mutação 
Mutações 

Taxa de 

mutação 

Limite 

Inferior 

(IC95%) 

Limite 

Superior 

(IC95%) 

DYS576 4 9,32X10-3 2,50X10-3 2,40X10-2 1,26X10-2 37 em 2944 1,22X10-2 8,74X10-3 1,65X10-2 

DYS389 I 1 2,32X10-3 5,90X10-5 1,30X10-2 2,72X10-3 41 em 15050 2,71X10-3 1,96X10-3 3,67X10-3 

DYS448 1 2,32X10-3 5,90X10-5 1,30X10-2 1,39X10-3 11 em 7940 1,43X10-3 7,41X10-4 2,50X10-3 

DYS389 

II 
3 6,98X10-3 1,40X10-3 2,00X10-2 4,33X10-3 65 em 15021 4,40X10-3 3,42X10-3 5,58X10-3 

DYS19 0 0 0 0 2,20X10-3 37 em 16801 2,15X10-3 1,51X10-3 2,96X10-3 

DYS391 1 2,33X10-3 5,90X10-5 1,30X10-2 2,53X10-3 41 em 16197 2,53X10-3 1,82X10-3 3,41X10-3 

DYS481 3 6,98X10-3 1,40X10-3 2,00X10-2 4,88X10-3 12 em 2460 5,19X10-3 2,91X10-3 8,55X10-3 

DYS549 3 6,98X10-3 1,40X10-3 2,00X10-2 3,33X10-3 8 em 2400 3,89X10-3 1,94X10-3 6,94X10-3 

DYS533 0 0 0 0 3,68X10-3 9 em 2446 3,13X10-3 1,43X10-3 5,93X10-3 

DYS438 0 0 0 0 3,51X10-4 4 em 11384 3,39X10-4 9,23X10-5 8,67X10-4 

DYS437 1 2,33X10-3 5,90X10-5 1,30X10-2 1,32X10-3 15 em 11363 1,36X10-3 7,76X10-4 2,20X10-3 

DYS570 3 6,98X10-3 1,40X10-3 2,00X10-2 1,14X10-2 30 em 2643 1,07X10-2 7,40X10-3 1,50X10-2 

DYS635 1 2,33X10-3 5,90X10-5 1,30X10-2 4,21X10-3 37 em 8787 4,12X10-3 2,92X10-3 5,65X10-3 

DYS390 4 9,30X10-3 2,50X10-3 2,40X10-2 2,08X10-3 34 em 16323 2,27X10-3 1,61X10-3 3,11X10-3 

DYS439 5 1,15X10-2 3,80X10-3 2,70X10-2 5,46X10-3 62 em 11358 5,68X10-3 4,41X10-3 7,21X10-3 

DYS392 0 0 0 0 4,96X10-4 8 em 16129 4,83X10-4 2,09X10-4 9,52X10-4 

DYS643 0 0 0 0 1,21X10-3 3 em 2489 1,03X10-3 2,12X10-4 3,00X10-3 

DYS393 0 0 0 0 1,07X10-3 16 em 14975 1,04X10-3 5,94X10-4 1,69X10-3 

DYS458 3 6,98X10-3 1,40X10-3 2,00X10-2 6,17X10-3 49 em 7939 6,21X10-3 4,64X10-3 8,14X10-3 

DYS385 2 2,33X10-3 2,80X10-4 8,40X10-3 2,51X10-3 70 em 27911 2,50X10-3 1,96X10-3 3,15X10-3 

DYS456 3 6,98X10-3 1,40X10-3 2,00X10-2 4,41X10-3 35 em 7940 4,54X10-3 3,21X10-3 6,23X10-3 

YGATAH

4 
0 0 0 0 3,01X10-3 27 em 8971 2,87X10-3 1,89X10-3 4,18X10-3 

Total 38 3,84X10-3 2,72X10-3 5,27X10-3           

Fonte: Este trabalho. 
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O marcador que apresentou maior número de mutações foi o DYS439, 

com taxa de 1,15X10-2 (95% IC, 3,80x10-3 a 2,70x10-2), que apesar de não ser 

considerado um marcador RM, resultado similar foi encontrado em um trabalho 

realizado com a população da Coréia (OH et a., 2015), seguido pelo marcador 

RM DYS576 com taxa de 9,32x10-3 (95% IC 2,50x10-3 a 2,40x10-2). Ambos os 

marcadores apresentaram taxa de mutação acima do IC estimado para a taxa 

global de mutação de Y-STRs obtida neste trabalho. A variação do IC do 

marcador DYS390 apresentou-se acima do valor da taxa de mutação 

disponível no YHRD para este marcador.  

A taxa de mutação geral para os 22 marcadores analisados foi de 

3,84x10-3 (95% IC, 2,72x10-3 a 5,27x10-3), mostrando semelhança com 

trabalhos realizados na população Sul do Brasil (Da FRÉ et al., 2015) e da 

Itália (TURRINA, et al., 2015). Porém, este trabalho mostrou uma grande 

heterogeneidade dos valores de taxas de mutação para os marcadores 

analisados, portanto, não sendo correta a aplicação de uma taxa geral para 

diferentes marcadores Y-STR, mas levar em consideração quais os 

marcadores estão sendo avaliados e quantas transferências alélicas ocorreram 

nas análises de parentesco em questão (BALLANTYNE et al, 2012). 

Com relação aos dados disponíveis no YHRD referentes à mutação por 

marcador, nota-se que os marcadores utilizados mais recentemente na rotina 

forense mundial apresentam quantidades de dados bem inferiores quando 

comparados a marcadores mais antigos (Tabela 8). Como é o caso do 

marcador DYS19, que foi o primeiro Y-STR identificado para utilização na 

rotina forense, e que apresenta um valor de taxa de mutação bem 

estabelecida, apresentando dados de 16801 análises meióticas. Já os dois 

marcadores RM presentes no PPY23 (DYS576 e DYS570) apresentam 

quantidade de dados disponíveis bem inferiores, com 2944 e 2643 análises 

meióticas respectivamente. Entretanto, estes marcadores estão entre os que 

apresentam maiores taxas mutacionais dentre os disponíveis no YHRD. Além 

disso, por estarem presentem no Kit comercial pelo potencial poder de 

discriminação entre linhagens patrilíneas, deve haver disponíveis dados de 

taxa de mutação mais fidedignos, e para isso, dados contendo maiores 

números de análises devem ser disponibilizados para estes marcadores.  
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 Os valores das taxas de mutações disponíveis atualmente no YHRD 

para os marcadores avaliados foram atualizados, juntando-os aos deste 

trabalho e estão disponíveis na tabela 8. 

Todos os dados referentes às mutações observadas nas populações 

estudadas estão disponíveis na tabela 9.   

 

Tabela 9: Dados de todas as mutações observadas nas populações de São 

Paulo e Rio de Janeiro. 

Marcador Alelo do pai Alelo do filho Tipo de mutação 

DYS385 13, 18 14, 18 +1 

DYS385 16 15 -1 

DYS389 I 13 12 -1 

DYS389 II 32 33 +1 

DYS389 II 30 29 -1 

DYS389 II 31 30 -1 

DYS390 23 24 +1 

DYS390 24 23 -1 

DYS390 24 23 -1 

DYS390 21 22 +1 

DYS391 16 15 -1 

DYS437 15 14 -1 

DYS439 11 12 +1 

DYS439 13 14 +1 

DYS439 12 13 +1 

DYS439 11 10 -1 

DYS439 14 13 -1 

DYS448 21 20 -1 

DYS456 15 16 +1 

DYS456 16 15 -1 

DYS456 17 16 -1 

DYS458 20 19 -1 

DYS458 16 17 +1 

DYS458 21 20 -1 

DYS481 24 25 +1 

DYS481 28 27 -1 

DYS481 23 24 +1 

DYS549 13 12 -1 

DYS549 12 11 -1 

DYS549 12 13 +1 

DYS570 17 18 +1 

DYS570 18 17 -1 

DYS570 22 23 +1 

DYS576 18 17 -1 
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DYS576 17 18 +1 

DYS576 19 18 -1 

DYS576 17 18 +1 

DYS635 23 22 -1 

+1, ganho de 1 unidade de repetição; -1, perda de 1 unidade de repetição. 

  Fonte: Este trabalho. 

  

Todas as mutações observadas neste estudo ocorreram em alelos com 

sequências idênticas repetitivas ≥11 (Tabela 10), estando em acordo com 

estudos (BRINKMANN et al., 1998; GUSMÃO et al., 2005; FAN & CHU 2007; 

MARTINEZ et al., 2017) realizados em STR autossômicos, os quais indicam 

maior possibilidade de mutação em sequência repetitiva de comprimento maior 

que 10 repetições homogêneas.  

 

Tabela 10: Tipos de mutação observadas nos alelos presentes na população 

estudada para o Powerplex®Y 23. 

Alelo Mutação +1 -1 

7-10 0 0 0 

11-15 12 6 6 

16-20 12 4 8 

21-25 10 5 5 

26-30 2 0 2 

31-33 2 1 1 

Total 38 16 22 

+1, ganho de 1 unidade de repetição; -1, perda de 1 unidade de repetição. 

Fonte: Este trabalho. 

 

 Das 38 mutações observadas, 12 ocorreram em alelos de comprimento 

de 11 a 15 unidades de repetição, e 12 mutações entre os alelos com 

comprimento de 16 a 20 unidades de repetição. Não foram observadas 

mutações em alelos menores que 10 unidades de repetição. O estudo de 

Ballantyne e colaboradores (2010) mostrou que quanto maior o tamanho do 

fragmento, maior a chance de ocorrer mutação, além de que quanto maior 

número de alelos, ou seja, quanto mais repetições possíveis dentro do locus, 

maior a chance de mutações. O número de repetições presentes no alelo mais 

longo do locus pode ser usado para prever a mutabilidade, ou seja, se este 

locus apresentar alelos muito longos pode ter maior chance de sofrer mutação 

que outros com alelos mais curtos. Porém, se outro locus apresentar alelos 
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mais curtos, mas que a soma de todas as repetições presentes dentro deste 

locus seja maior, este passa a apresentar maior chance de sofrer mutação.  

Em relação ao tipo de mutação, 22 das mutações observadas 

apresentaram perda de uma unidade de repetição e 16 apresentaram ganhos 

de uma unidade de repetição (Tabela 10). Não foram encontradas mutações 

com ganhos ou perdas de 2 ou mais unidade de repetição. Estudos não 

mostram haver diferenças significativas entre ganhos ou perdas de unidades 

de repetição (BALLANTYNE et al., 2010), porém mostram que quanto maior o 

comprimento do alelo mutado, maior a chance da mutação resultar na perda de 

repetição (encurtamento do alelo:-1), enquanto que os alelos mais curtos 

tendem a apresentar ganhos de repetições (expansão do alelo:+1) com uma 

frequência significativamente maior. No gráfico (Figura 7), podemos notar que a 

linha de frequência relativa de mutações com perdas de unidades de repetição, 

se mantém próxima da linha da frequência relativa de mutações conforme o 

comprimento dos alelos vai aumentando, enquanto que a linha referente a 

mutações de ganhos de unidades de repetição sofre uma queda abrupta 

conforme aumento do comprimento dos alelos, confirmando dados de outros 

estudos (GUSMÃO et al., 2005; BALLANTYNE et al., 2010). 

Foi realizada a correlação baseada nos comprimentos dos alelos 

encontrados em todos os marcadores (com exceção do DYS385a/b), com a 

frequências relativas (Tabela 11) dos alelos, das mutações, e tipos de 

mutações observadas (ganhos:+1 e perdas:-1)  

 

Tabela 11: Frequências relativas das mutações, alelos, e tipos de mutações 

observadas nas populações de São Paulo e Rio de Janeiro. 

Fonte: Este trabalho. 

Alelo Mutação Frequência Alélica +1 -1 

7-10 0 0,0858 0 0 

11-15 0,3158 0,5136 0,3750 0,2727 

16-20 0,3158 0,1969 0,2500 0,3636 

21-25 0,2632 0,1474 0,3125 0,2273 

26-30 0,0526 0,0494 0 0,0909 

31-33 0,0526 0,0069 0,0625 0,0455 
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 Os dados da tabela 11 foram representados em forma de gráfico (Figura 

7) para permitir a correlação dos dados. 

 

Figura 7: Correlação entre o comprimento dos alelos presentes na população 

estudada para o Powerplex®Y 23 e as mutações observadas. 

 

Fonte: Este trabalho. 

 

No gráfico (Figura 7), ao compararmos a linha da frequência relativa do 

comprimento dos alelos, com a de mutações, é possível notar que a linha de 

mutações se mantém abaixo da frequência relativa de alelos de comprimento 

de até 15 unidades de repetição, porém, acima de alelos com comprimento de 

16 unidades de repetição, esta linha se mantém sempre acima. Isso nos 

mostra que mesmo com menor frequência relativa da ocorrência de alelos mais 

longos que 15 unidades de repetição nas populações de São Paulo e Rio de 

Janeiro, as mutações foram relativamente maiores para alelos de maior 

comprimento, confirmando os dados do outros estudos (GUSMÃO et al., 2005; 

BALLANTYNE et al., 2010) que indicam que alelos de maior comprimento 

tendem a sofrer mais mutações que alelos mais curtos. 

O estudo de Ballantyne e colaboradores (2010) também mostrou que 

marcadores que apresentam sequência repetitiva complexa, ou seja, que são 

compostos por mais de um trecho de repetição, tendem a ocorrer mais 
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mutações que os com sequência repetitiva simples (apenas 1 única sequência 

de repetição homogênea ininterrupta). Curiosamente em todos os marcadores 

do painel utilizado que apresentam sequência complexa (DYS389I/II, DYS635 

e DYS390) foi encontrada pelo menos 1 mutação. 

 

 5.3 Variantes Alélicas 

 

Durante a análise dos 401 haplótipos, foram encontradas algumas 

variantes alélicas incomuns para este painel de marcadores. Foi realizado um 

levantamento no YHRD para identificar a ancestralidade das populações 

predominantes em que essas variantes são observadas. Estes dados estão 

representadas na tabela 12. Em todos os casos em que foram observadas 

variantes alélicas nos pais, as mesmas foram transmitidas para os filhos.  

 

Tabela 12: Número (N) de variantes alélicas observadas nas populações de 

São Paulo e Rio de Janeiro e respectiva predominância ancestral referente aos 

23 Y-STRs analisados. 

 

  São Paulo Rio de Janeiro   YHRD 

Marcador N Variante N Variante Total Ancestralidade 

DYS570 1 21.2 1 21.2 2 Europeu 

DYS19 1 Triplicação (14, 15,17) 0  1 Africano 

DYS389 I 1 Duplicação (29,31) 0  1 Asiático 

DYS458 6 15.2/17.2/18.2/19.2/20.2 4 17.2/18.2/20.2/21.2 10 Africano/Asiático 

DYS576 1 Alelo nulo 0  1 Europeu/Asiático 

DYS385 1 12.3 1 12.2 2 Europeu/Asiático 

DYS392 0  1 Alelo nulo 1 Africano 

DYS448 0  1 Duplicação (20,21) 1 Africano 

DYS439  0  3 
Duplicação (10,11; 10,12; 

12,13) 3 Europeu/Asiático 

   11   11    22   
Fonte: Este trabalho. 

 

Foram encontradas 22 variantes alélicas em 9 marcadores dos 23 Y-

STR analisados. A maioria das variantes observadas foram alelos 

intermediários, sendo observados 14, que ocorreram em 3 marcadores 

diferentes (DYS570, DYS458 e DYS385). O marcador DYS458 foi o que 

concentrou maior ocorrência de alelos intermediários (10), o mesmo também 
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foi observado por PURPS e colaboradores (2014). Ao avaliar a ocorrência 

dessas variantes no YHRD, observamos que todos os alelos intermediários 

observados para o locus DYS458 são típicas de populações Afro asiáticas. Os 

alelos intermediários observados no locus DYS570 são predominantemente 

observados em populações europeias, e os observados no DYS385 são 

predominantemente encontrados em populações Euro asiáticas. A 

classificação das amostras em que essas variantes foram observadas 

confirmaram estes dados.  

Um total de 6 variantes em números de cópias foram encontradas em 4 

diferentes marcadores. Dessas variantes, 5 foram observadas duplicações de 

alelos, que ocorreram nos marcadores: DYS389 I, DYS448 e DYS439. Mais da 

metade das duplicações observadas foi vista no marcador DYS439, sendo 3 

variantes no total, e todas essas variantes foram predominantemente 

observadas em populações de origem Euro asiáticas. A duplicação observada 

no locus DYS389 I, apresenta maior frequência em populações asiáticas e a 

duplicação no DYS448 em populações africanas. Uma variante de número de 

cópia apresentou amplificação de 3 alelos, e ocorreu em um caso em que havia 

um pai e dois filhos. Esta triplicação de alelos ocorreu no marcador DYS19 

obtendo a amplificação dos alelos 14, 15 e 17. No trabalho de Purps e 

colaboradores (2019) também foi encontrado um caso de triplicação de alelos 

para este mesmo marcador, sendo encontrado em uma amostra afro-

americana. Esta variante foi transmitida para os dois filhos, como mostrado na 

figura 8. 
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Figura 8: Eletroferogramas parciais de perfis alélicos de três amostras obtidos 

com o Powerplex®Y 23 da triplicação no locus DYS19.  

 

F1, filho 1; F2, filho 2; P, pai. 

Nota: O marcador destacado em vermelho é o DYS19, o qual apresenta a amplificação 

de três alelos em todas as amostras (F1, F2 e P). Fonte: Este trabalho. 

 

Segundo dados obtidos no YHRD, esta triplicação contendo os alelos 

14, 15 e 17 apresenta frequência de 0,0003498%, ou seja, um tipo de variante 

extremamente rara. Já que foi relatado ao YHRD apenas uma única ocorrência. 

Existem muitos estudos que relatam a ocorrência de amplificações duplicadas 

no marcador DYS19 (PURPS et al., 2014, FIGUEIREDO et al., 2015), sendo 

geralmente o marcador que apresenta maiores variantes de números de 

cópias, porém mais de duas duplicações são raras, mas também observadas 

para outros marcadores (DECKER et al., 2008). 

O estudo da frequência de amplificação de mais de um alelo por 

marcador no cromossomo Y é de extrema importância (DECKER et al., 2008), 

pois a análise do cromossomo Y é muito utilizada em investigações de crimes 

sexuais, os quais utilizam-se amostras de misturas, e esta duplicação e ou 

triplicação pode interferir na análise dos resultados, podendo ser mal 

interpretada durante a análise. 
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Encontramos também 2 ocorrências de alelos nulo (Figura 9), ou seja, 

não houve amplificação de nenhum alelo, o que pode ter ocorrido devido a 

mutações presentes na região de anelamento do primer que amplifica estas 

regiões (GUSMÃO et al., 2006). Essas variantes ocorreram nos marcadores 

DYS576 e DYS392, respectivamente. Foram relatados ao YHRD 26 casos de 

alelo nulo para o marcador DYS576, e foi mais frequentemente observado em 

populações de origem Euro asiáticas e 34 para o DYS392, visto com maior 

frequência em populações africanas. 

 

Figura 9: Eletroferogramas parciais de perfis alélicos de duas amostras obtidos 

com o Powerplex®Y 23 do alelo nulo encontrado no locus DYS576.  

 

F, filho; P, pai. 

Nota: O marcador destacado em vermelho é o DYS576, onde em ambas as amostra não 

houve amplificação de nenhum alelo para este marcador, sendo considerado como alelo nulo. 

Fonte: Este trabalho. 

 

 No geral, as duas populações estudadas apresentaram mesmo número 

de variantes alélicas, sendo encontradas 11 variantes em cada população, e 

nas duas populações foram observados os diferentes tipos de variantes (alelos 

intermédios, variantes de número de cópias e alelos nulo). 

Foram obtidas as frequências alélicas e diversidade gênica (DG) dos 23 

marcadores Y-STR das populações de São Paulo e Rio de Janeiro e os dados 
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encontram-se na tabela 13. Foi verificada a distância genética entre as duas 

populações após o cálculo de Fst, que não mostrou haver diferenças 

significativas entre essas populações (Fst = 0,0011), por isso, estabeleceu-se 

então uma única tabela de frequências alélicas para as duas populações 

estudadas. 
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Tabela 13: Frequências alélicas, número de alelos e diversidade gênica (DG) dos 23 marcadores Y-STR obtidos com o 

Powerplex®Y 23 nas populações de São Paulo e Rio de Janeiro. 

  DYS576 DYS389 I DYS448 DYS389 II DYS19 DYS391 DYS481 DYS549 DYS533 DYS438 DYS437 DYS570 DYS635 DYS390 DYS439 DYS392 DYS643 DYS393 DYS458 DYS456 YGATAH4 DYS385 
Frequência 

Alélica 
DYS385 

Frequência 
Alélica 

Alelo Nulo 0,00249               0,00249      10,13 0,00499 16,19 0,01746 

7          0,00249       0,00249     10,14 0,00249 17,17 0,01247 

8      0,00249   0,00499 0,00998       0,01496     10,15 0,00249 17,18 0,01746 

9      0,05985   0,02244 0,10973     0,00998  0,09476    0,00499 11,11 0,02244 17,19 0,01247 

10      0,53616  0,01995 0,06234 0,28678     0,08728 0,00499 0,42643    0,03491 11,12 0,00998 18,18 0,00998 

10,11               0,00249       11,13 0,02494 18,19 0,00499 

10,12               0,00249       11,14 0,25436 18,2 0,00748 

11  0,01247    0,39401  0,20449 0,30673 0,18703     0,30673 0,50374 0,11222 0,00499   0,3616 11,15 0,04489 9,17 0,00249 

12  0,202   0,00499 0,00748  0,36409 0,52618 0,38155 0,00249 0,00249   0,43641 0,04239 0,18454 0,1596 0,00249  0,53117 12,12 0,01995   

12,13               0,00249       12,13 0,00249   

13 0,00998 0,601   0,14214   0,32668 0,05736 0,02244 0,00249 0,00499   0,13466 0,38903 0,10973 0,68828  0,02244 0,06733 12,14 0,06234   

14 0,00998 0,17955   0,46384   0,06983 0,01995  0,4389 0,00499   0,01496 0,04489 0,05237 0,10973 0,02244 0,10973  12,15 0,01746   

14,15,17     0,00249                 12,16 0,00998   

15 0,05736 0,00499   0,26683   0,01496   0,4414 0,02743   0,00249 0,01247 0,00249 0,02993 0,10723 0,42893  12,17 0,00499   

15,2                   0,00249   12,19 0,00748   

16 0,16209    0,08229      0,10973 0,11721      0,00748 0,31172 0,30673  12,2,14 0,00249   

17 0,31671  0,00748  0,03491      0,00249 0,37905 0,00998      0,32918 0,11471  13,13 0,01746   

17,2                   0,00499   13,14 0,06484   

18 0,28429  0,05237  0,00249      0,00249 0,19202 0,00499 0,00249     0,14464 0,01746  13,15 0,03242   

18,2                   0,00499   13,16 0,02244   

19 0,12219  0,41397    0,00499     0,09975 0,01247      0,04239   13,17 0,02494   

19,2                   0,00499   13,18 0,01746   

20 0,02743  0,27431    0,00748     0,05985 0,05237      0,01247   13,19 0,00499   

20,2                   0,00499   14,14 0,02743   

20,21   0,00249                   14,15 0,01746   

21 0,00748  0,20698    0,07731     0,03491 0,23441 0,12718     0,00249   14,16 0,00998   

21,2            0,00748       0,00249   14,17 0,01995   

22   0,0399    0,38155     0,05736 0,13466 0,1197        14,18 0,00249   

23       0,17207     0,00998 0,40648 0,21197        14,19 0,00249   
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24   0,00249    0,09476     0,00249 0,13466 0,44389        14,20 0,00499   

25       0,09227      0,00998 0,08229        14,21 0,00249   

26    0,00499   0,04489       0,00998        15,15 0,02743   

27       0,07731       0,00249        15,16 0,01746   

28    0,14963   0,02993               15,17 0,01746   

29    0,41397   0,01746               15,18 0,00748   

29,31    0,00249                  15,19 0,00249   

30    0,28429                  15,20 0,00249   

31    0,11222                  16,16 0,02494   

32    0,02494                  16,17 0,02494   

33    0,00748                  16,18 0,02494   

Nº Alelos 10 5 8 8 8 5 11 6 7 7 7 14 9 8 10 7 9 6 15 6 5   48     

DG 0,77530 0,56700 0,70791 0,71390 0,68713 0,55502 0,79405 0,71519 0,62249 0,72636 0,60197 0,78867 0,74228 0,72244 0,69108 0,59238 0,74938 0,48900 0,76137 0,69767 0,58278   0,91651     

Fonte: Este Trabalho.
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A diversidade gênica é a probabilidade de que dois indivíduos escolhidos 

ao acaso na população tenham alelos distintos. Os valores de DG obtidos para 

as populações estudadas variaram de 0,4890 a 0,9165. Dos 23 Y-STR 

analisados neste trabalho o que apresentou maior diversidade gênica foi o 

DYS385 (0,9165). De certa forma este resultado já era esperado, uma vez que 

o DYS385 representa a amplificação simultânea de duas regiões idênticas do 

cromossomo Y, que são consideradas em forma de um bloco, ou seja, dois 

alelos para um único marcador. Este resultado se repete em vários estudos, 

sendo este marcador o que apresenta DG em diferentes populações 

provenientes de todos os continentes (PURPS et al., 2014).  

O marcador DYS481 foi o que apresentou segundo maior valor (0,7940) 

de DG neste estudo, seguidos pelos dois marcadores RM DYS570 (0,78867) e 

DYS576 (0,77530). O marcador que apresentou menor valor de DG foi o 

DYS393 (0,4890) (Figura 10). 

 

Figura 10: Valores das diversidades gênicas entre os 23 Y-STR obtidas com o 

Powerplex®Y 23 nas populações de São Paulo e Rio de Janeiro. 

 

 Fonte: Este Trabalho. 
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5.4 Análises haplotípicas 

 

Na presença de perfis haplóides é importante estimar a diversidade 

haplotípica, definida como a probabilidade de dois indivíduos selecionados ao 

acaso em uma população apresentarem haplótipos diferentes para um conjunto 

de marcadores (EXCOFFIER, 2005). 

A diversidade haplotípica foi calculada para cada população estudada, e 

então juntou-se com outras populações brasileiras retiradas da literatura 

(Tabela 6), considerando uma única população (Brasil), e calculou-se a 

diversidade haplotípica da população brasileira. 

 Ao analisar 200 haplótipos de indivíduos nascidos no estado de São 

Paulo, a diversidade haplotípica foi igual a 1,0000 +/- 0,0005, ou seja, dentre os 

haplótipos encontrados não houve nenhum igual ao outro, o que significa que 

para esse conjunto de marcadores há uma probabilidade baixa de dois 

indivíduos apresentarem o mesmo haplótipo nesta população. Cada haplótipo 

apresentou frequência haplotípica de 0,005. A capacidade de discriminação 

deste conjunto de marcadores para a população de São Paulo foi de 1,000 

(Tabela 14). 

Para a população do Rio de Janeiro foram considerados 201 haplótipos. 

A diversidade haplotípica foi de 0,99995 +/- 0,0005. Dentre os 201 haplótipos 

encontrados, 2 foram idênticos, sendo a frequência haplotípica desses 

haplótipos de 0,00995, enquanto os haplótipos únicos apresentaram frequência 

haplotípica de 0,00498. A capacidade de discriminação deste conjunto de 

marcadores para a população do Rio de Janeiro foi de 0,99502 (Tabela 13). 

Estes valores mostram uma grande diversidade genética para as duas 

populações estudadas quando utilizado este conjunto de marcadores. 

 

 

 

 

 

 

 



75 
 

 

Tabela 14: Diversidade haplotípica e capacidade de discriminação das 

populações estudadas e em conjunto com populações de outras regiões do 

Brasil. 

População N 

Nº de 

haplótipos 

diferentes 

Diversidade 

haplotípica 
Referência 

Capacidade de 

discriminação 

São Paulo 1 200 200 1,0000 +/- 0,0005 Este trabalho 1,00000 

Rio de Janeiro 1 201 200 0,99995 +/- 0,0005 Este trabalho 0,99502 

Manaus 204 203 0,99995 +/- 0,0005 Dados colaborativos 0,99510 

Brasília 410 327 0,9987 +/- 0,0003 Ferreira et al (2015) 0,79756 

Rio de Janeiro 2 123 123 1,0000 +/- 0,0010 PURPS et al (2014) 1,00000 

São Gabriel da 

Cachoeira 
61 58 0,9984 +/- 0,0033 PURPS et al (2014) 0,95082 

São Paulo 2 120 120 1,0000 +/- 0,0011 PURPS et al (2014) 1,00000 

São Paulo total 320 319 0,99998 +/- 0,0005 
Este trabalho + 

PURPS et al (2014) 
0,99688 

Rio de Janeiro 

total 
324 323 0,99998 +/- 0,0005 

Este trabalho + 

PURPS et al (2014) 
0,99691 

Brasil 1319 1214 0,99984 +/- 0,0005  0,92039 

Fonte: Este trabalho. 

 

Ao juntarmos as populações de São Paulo e Rio de Janeiro deste 

trabalho com as de PURPS e colaboradores (2014), obteve-se diversidade 

haplotípica de 0,99998 +/- 0,0005 para ambas populações, com capacidade de 

discriminação de 0,99688 e 0,99691 para São Paulo e Rio de Janeiro 

respectivamente. Quando englobamos todas as populações, em uma única, 

denominada de Brasil, temos no total 1.319 haplótipos, sendo que 1.214 foram 

únicos. Esta população obteve diversidade haplotípica de 0,99984 +/- 0,0005, 

com capacidade de discriminação de 0,92039 para o PPY23. O haplótipo mais 

frequente foi compartilhado por 5 indivíduos. 

Foi calculado o valor correspondente de probabilidade de match entre os 

haplótipos da população brasileira para este conjunto de marcadores, e obteve-

se um valor de 9,18x10-4, sendo a probabilidade de match de 1 em cada 1089 

haplótipos avaliados. Este valor se assemelha ao estudo de PURPS et al. 

(2014), em que se obteve uma probabilidade de match de 1 a cada 1086 

haplótipos para populações da América Latina, mostrando que os dados aqui 
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obtidos se encontram em conformidade com os da literatura para este mesmo 

painel de marcadores. 

Em relação à coincidência dos haplótipos avaliados da população 

brasileira (Tabela 15), a que apresentou maior coincidência de perfis foi a 

população de Brasília com ela mesma (62), seguida por Brasília com Manaus 

(4), Brasília com Rio de Janeiro e com São Paulo (3). Sendo assim a 

população de Brasília além de apresentar maior coincidência de perfis, 

haplotipicos com as outras populações avaliadas, ou seja, inter-populacional, 

foi a que apresentou também maior coincidência de perfis intra-populacional. 

 

Tabela 15: Coincidência entre os perfis haplotípicos dentre as populações 

estudadas. 

 
São Paulo 

1
1
 

Rio de 
Janeiro 

1
1
 

Manaus
2
 

Brasília
3
 

Rio de 
Janeiro 2

4
 

São 
Gabriel da 
Cachoeira

4
 

São Paulo 
2

4
 

São Paulo 1
1
 -       

Rio de Janeiro 
1

1
 

- 1      

Manaus
2
 - - 1     

Brasília
3
 3 - 4 62    

Rio de Janeiro 
2

4
 

- - 3 2 -   

São Gabriel da 
Cachoeira4

 - - - 1 - 3  

São Paulo 2
4
 1 - - 2 - - - 

1
, Este Trabalho; 

2
, Dados colaborativos; 

3
, Ferreira et al (2015); 

4
, PURPS et al (2014). 

Fonte: Este trabalho. 

 

O grande número de coincidências de haplótipos da população de 

Brasília com outras populações do Brasil se mostra em conformidade com a 

história da cidade, que foi criada para ser a capital do Brasil, recebendo 

indivíduos de todas as partes do país (IBGE). A população do Rio de Janeiro 

deste estudo apenas apresentou uma única coincidência de perfil, sendo essa 

com outro perfil da própria população. 

Todos os haplótipos da população de São Paulo e Rio de Janeiro deste 

estudo foram confrontados com os haplótipos incluídos no YHRD para busca 

de possíveis coincidências haplotípicas. Esta busca primeiramente foi realizada 

com o painel de marcadores PPY23. Para a população de São Paulo, e a 
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média de coincidência com os haplótipos depositados no YHRD foi de 0,08. 

Dos 200 haplótipos de São Paulo, 16 apresentaram match, sendo que destes, 

6 foram com haplótipos provenientes de populações brasileiras. 

Para a população do Rio de Janeiro, a média de coincidência foi de 

0,085. Dos 201 haplótipos, 17 apresentaram match com outros depositados no 

YHRD, sendo que desses, 6 foram coincidentes com haplótipos de populações 

brasileiras. 

Após esta análise, para averiguar a coincidência entre os haplótipos 

deste estudo com os depositados no YHRD para outros painéis de Y-STR 

retirou-se alguns marcadores que não estão contidos nesses outros painéis de 

marcadores: AmpFLSTR® Yfiler® PCR Amplification Kit (Applied Biosystems® 

– Thermo Fischer Scientific -  YFiler) que possui 17 Y-STR; PowerPlex® Y 

System (Promega Corporation, USA - PPY) que possui 12 Y-STR; e o conjunto 

de haplótipo mínimo com 9 marcadores Y-STR. A figura 11 mostra a média de 

coincidências de haplótipos da população de São Paulo para os conjuntos de 

Y-STR citados acima.  

 

Figura 11: Média de coincidência entre os haplótipos da população de São 

Paulo quando confrontados com dados do YHRD para diferentes conjuntos de 

marcadores Y-STR (Powerplex®Y 23, YFiler®, PowerPlex® Y System e 

Haplótipo mínimo). 

 

Fonte: Este trabalho. 
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Os resultados mostram um elevado aumento da média de coincidência 

entre haplótipos quando se diminui a quantidade de marcadores analisados, 

Resultados semelhantes ocorreram para a população do Rio de Janeiro (Figura 

12). 

 

Figura 12: Média de coincidência entre os haplótipos da população do Rio de 

Janeiro quando confrontados com dados do YHRD para diferentes conjuntos 

de marcadores Y-STR (Powerplex®Y 23, YFiler®, PowerPlex® Y System e 

Haplótipo mínimo). 

 

Fonte: Este trabalho. 

 

Estes resultados já eram esperados, pois quanto menos marcadores 

analisados em conjunto, menor será o poder de discriminar um indivíduo, e 

consequentemente maior a chance de coincidência entre haplótipos (BUTLER, 

2005). Um estudo colaborativo (PURPS et al., 2014) que analisou 19.630 

haplótipos Y-STR com populações oriundas de todos os continentes obteve 

valores de capacidade de discriminação para os mesmos conjuntos de 

marcadores citados acima, o que também foi calculado para as populações 

deste estudo, e estão indicados na tabela 16. 
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Tabela 16: Capacidade de discriminação de diferentes conjuntos de Y-STR da 

população estudada em comparação com dados da literatura.  

  Referência 
Powerplex®Y 

23 
 YFiler® 

PowerPlex® 
Y System 

Haplótipo 
mínimo 

Sâo Paulo + Rio 
de Janeiro 

Este Trabalho 0,9975 0,9550 0,8117 0,6532 

 
População 

Global 
PURPS et al. (2014) 0,9608 0,8569 0,5831 0,4304 

Fonte: Este trabalho 

 

Todos esses dados confirmam grande diversidade genética, baseada 

em linhagens patrilíneas, tanto das populações estudadas, quanto da 

população brasileira como um todo, além de que este painel de marcadores 

(PPY23) se mostrou altamente discriminativo para as populações estudadas, 

obtendo valores de capacidade de discriminação acima dos obtidos para a 

população global pelo estudo de PURPS e colaboradores (2014). 

Foram incluídos no total 368 novos perfis haplotípicos para o conjunto de 

marcadores de 23 Y-STR. Sendo 188 perfis referentes a cada uma das 

populações estudadas. 

Todos os dados obtidos no YHRD se referem à versão 61. 

 

5.5 Comparações genéticas entre as populações  

 

Baseando-se na comparação de Y-STR entre duas ou mais populações 

é possível estimar a distância genética (Fst) entre elas. Isto é útil para 

esclarecer as relações evolutivas entre populações (TAKEZAKI, 1996). Fst é 

uma medida de distância genética, e quanto menor o seu valor maior a 

similaridade entre as populações.  

Com os dados obtidos utilizando o PPY23, foi realizada a análise da 

distância genética entre as populações dos estados de São Paulo e Rio de 

Janeiro deste trabalho. Além disso, as mesmas foram comparadas com dados 

de outras populações brasileiras e estrangeiras disponível na literatura para o 

mesmo painel de marcadores. Como a população do Brasil é altamente 

miscigenada, a escolha dessas populações se deu pela influência das mesmas 

na formação da população brasileira baseando-se em dados históricos, além 
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da escolha por populações que apresentam proximidade geográfica. Para esta 

análise (Fst) utilizou-se um total de 22 populações, e o valor de p como teste 

de significância foi baseado em 50.000 permutações. 

Inicialmente, analisou-se a relação genética entre a população de São 

Paulo deste estudo, com a população de São Paulo de PURPS e 

colaboradores (2014). O mesmo foi feito com a população do Rio de Janeiro. O 

resultado obtido das populações de São Paulo e Rio de Janeiro deste estudo 

foram unidas às de PURPS e colaboradores (2014), pois averiguou-se não 

haver diferenciação genética entre estas populações com o cálculo (Tabela 

17), formando uma populações únicas para São Paulo (N=320) e Rio de 

Janeiro (N=324).  

 

Tabela 17: Distâncias genéticas (Fst) e valor de p correspondente entre as 

populações de São Paulo 1 e Rio de Janeiro 1 deste trabalho com a população 

de São Paulo 2 e Rio de Janeiro 2.  

Valores de P considerados significantes após correção de Bonferroni: ≤0,008333, considerando 

as comparações entre as 4 populações. 

 São Paulo1 X São Paulo2 Rio de Janeiro1 X Rio de Janeiro2 

Valor Fst 0,00000 (p= 0,50905) 0,00419 (p= 0,03019) 
1 
Este trabalho, 

2 
PURPS, et al. (2014). 

 Fonte: Este trabalho. 

.  

 Os valores de Fst e os respectivos valores de p estão apresentados na 

tabela 18.  
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Tabela 18: Distâncias genéticas (Fst) entre populações (abaixo da diagonal) e valor de p correspondente (acima da diagonal).* 
Valores de P considerados significantes após correção de Bonferroni: ≤0,00022. 

  São 
Paulo1 

Rio de 
Janeiro

1 

Manaus
2 

Brasília
3 

São 
Gabriel da 
Cachoeira4 

Argentina4 Bolívia4 
Bolívia_ 

NAM4 
Paraguai5 Peru4 Equador6 

Costa 
Rica4 

Panamá
4 

Alemanha4 Itália4 Espanha4 Portugal4 Zimbábue4 
EUA_ 

Africanos4 
EUA_ 

Europeus4 
EUA_ 

Asiáticos4 
EUA_ 

Hispânicos4 

São Paulo1 * 0,36091 0,02641 0,1967 0,00000* 0,0385 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,00008 

0,00000
* 

0,00000* 0,07657 0,00289 0,00000* 0,00034 0,00000* 0,00923 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00417 

Rio de 
Janeiro1 

0,0001 * 0,01138 0,0401 0,00000* 0,00283 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,00000* 

0,00000
* 

0,00000* 0,04604 0,00181 0,00000* 
0,00022

* 
0,00000* 0,00339 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00034 

Manaus2 0,00265 0,00345 * 0,0098 0,00000* 0,07535 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,0001* 

0,00000
* 

0,00000* 0,04466 0,0011 0,00000* 0,00026 0,00000* 0,00371 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,02414 

Brasília3 0,00052 0,00162 0,00349 * 0,00000* 0,01126 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,00002* 

0,00000
* 

0,00000* 0,03751 0,00078 0,00000* 
0,00006

* 
0,00000* 0,00706 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00056 

São Gabriel 
da 

Cachoeira4 
0,06581 0,06624 0,05549 0,0691 * 0,00000* 

0,00000
* 

0,00000
* 

0,00000* 
0,00000

* 
0,00000* 

0,00000
* 

0,00000
* 

0,00000* 
0,00000

* 
0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

Argentina4 0,00204 0,00441 0,00171 0,003 0,05954 * 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,0178 

0,00000
* 

0,00000* 0,21251 
0,00008

* 
0,00000* 0,0003 0,00002* 0,05481 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,01935 

Bolívia4 0,07634 0,07837 0,06902 0,0778 0,06144 0,07047 * 0,03589 0,00000* 0,00426 0,00008* 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,00000* 

0,00000
* 

0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

Bolivia_NAM
4 

0,11496 0,11642 0,10765 0,1176 0,08265 0,11216 0,0108 * 0,00000* 
0,00000

* 
0,00000* 

0,00000
* 

0,00000
* 

0,00000* 
0,00000

* 
0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

Paraguai5 0,00674 0,00763 0,00797 0,0067 0,07553 0,0023 0,0875 0,13615 * 
0,00000

* 
0,00000* 0,00777 

0,00000
* 

0,00000* 
0,00000

* 
0,00367 0,05674 0,00000* 0,00000* 0,00004* 0,00000* 0,00000* 

Peru4 0,03742 0,04047 0,03354 0,0364 0,04938 0,03046 0,019 0,04571 0,0451 * 0,01212 
0,00000

* 
0,00000

* 
0,00000* 

0,00000
* 

0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

Equador6 0,01622 0,0185 0,01405 0,0156 0,03887 0,01298 0,0263 0,05863 0,023 0,00616 * 
0,00002

* 
0,00014

* 
0,00000* 

0,00000
* 

0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00008 

Costa Rica4 0,00187 0,00245 0,00281 0,0026 0,06063 0,0008 0,0696 0,11342 0,0043 0,03083 0,01336 * 0,00147 0,00000* 0,00147 0,00006* 0,02439 0,00000* 0,00000* 0,00006* 0,00000* 0,06045 

Panamá4 0,00798 0,00902 0,00969 0,0102 0,05257 0,01503 0,051 0,07905 0,025 0,02838 0,01031 0,01095 * 0,00000* 
0,00002

* 
0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00108 

Alemanha4 0,01482 0,01395 0,01912 0,014 0,08125 0,01619 0,0837 0,11866 0,0238 0,04497 0,02765 0,01565 0,02364 * 
0,00000

* 
0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

Itália4 0,00482 0,00487 0,00664 0,005 0,07057 0,00535 0,0866 0,12224 0,0097 0,04196 0,02264 0,00562 0,01474 0,0148 * 0,00000* 0,00012* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

Espanha4 0,01384 0,01489 0,01453 0,0113 0,09046 0,00769 0,1044 0,15991 0,0022 0,05746 0,03347 0,0102 0,03733 0,0314 0,01602 * 0,00255 0,00000* 0,00000* 0,00006* 0,00000* 0,00000* 

Portugal4 0,00354 0,00466 0,00526 0,0036 0,08196 0,00195 0,0947 0,14274 0,0015 0,04892 0,02571 0,00369 0,02229 0,0186 0,00635 0,00381 * 0,00000* 0,00000* 0,00022* 0,00000* 0,00000* 

Zimbábue4 0,175 0,17242 0,19516 0,1833 0,24748 0,21409 0,2472 0,23561 0,2298 0,21871 0,18575 0,20128 0,14914 0,1975 0,19396 0,25671 0,22496 * 0,00000* 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

EUA_ 
Africanos4 

0,05793 0,05651 0,07134 0,0622 0,11606 0,08323 0,115 0,12549 0,0966 0,08785 0,06889 0,07256 0,04138 0,0719 0,07189 0,11516 0,08946 0,04802 * 0,00000* 0,00000* 0,00000* 

EUA_ 
Europeus4 

0,01637 0,01494 0,01512 0,0132 0,09398 0,01023 0,1089 0,16143 0,0054 0,06025 0,03888 0,01012 0,03959 0,0251 0,01542 0,00477 0,00636 0,25789 0,11407 * 0,00000* 0,00000* 

EUA_ 
Asiáticos4 

0,06891 0,06845 0,07617 0,0702 0,12019 0,0789 0,1207 0,12977 0,0944 0,09158 0,06934 0,07551 0,05745 0,0803 0,06842 0,11213 0,08983 0,16965 0,07601 0,11674 * 0,00000* 

EUA 
Hispânicos4 

0,00323 0,00489 0,00232 0,0043 0,04948 0,00227 0,052 0,09016 0,0089 0,02309 0,00629 0,00189 0,008 0,0184 0,00925 0,01535 0,00868 0,18603 0,06681 0,01946 0,06635 * 

1
, Este Trabalho; 

2
, Dados colaborativos; 

3
, Ferreira et al (2015); 

4
, PURPS et al (2014), 

5
, RIBEIRO et al. (2018), 

6
, TOSCANINI et al. (2018). Fonte: Este trabalho.
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A fim de melhorar a visualização dos resultados, com os valores de 

distância genética realizou-se uma análise em escalonamento multidimensional 

(MDS), disponibilizado em gráfico de 2 dimensões (Figura 13). A adição de 

uma terceira dimensão ao gráfico MDS não revelou diferenças importantes 

(dados não mostrados) e o valor de stress (0,076) foi pouco menor que o obtido 

para duas dimensões (0,036). Cada ponto neste gráfico refere-se a uma 

população. A interpretação é feita pela distância entre os pontos, quanto mais 

próximo um ponto do outro maior a proximidade genética. O gráfico possui 

quatro quadrantes e a intersecção entre os eixos corresponde ao ponto zero.  

 Ao visualizar o gráfico, podemos notar a proximidade entre São 

Paulo e Rio de Janeiro (Fst= 0,0001; p= 0,36091), mostrando não haver 

diferença genética significativa entre as mesmas, e que dentre todas as 

comparações realizadas, foi a que apresentou menor valor de Fst. A segunda 

menor distância foi entre São Paulo e Brasília (Fst= 0,00052; p= 0,1967). 

Brasília também não mostrou haver diferença significativa com a população do 

Rio de Janeiro (Fst= 0,0016; p= 0,0401). Manaus também se mostrou bem 

próxima a essas 3 populações brasileiras. No geral, todas as populações 

brasileiras que apresentam características de misturas, ou seja, com 

miscigenação genética, se mostraram próximas entre si, e próximas 

principalmente de populações europeias e da América do Sul que também 

apresentam forte influência europeia (RIBEIRO et al., 2018, TOSCANINI et al., 

2018).  

Dentre as populações europeias, São Paulo mostrou-se mais próxima de 

hispânicos residentes na América do Norte (Fst= 0,00323; p= 0,00417) e 

Portugal (Fst= 0,00354; p= 0,00923) e Itália (Fst= 0,00482; p= 0,00034), O 

mesmo foi visto para a população do Rio de Janeiro (Portugal: Fst= 0,00466; 

p= 0,00339; Itália: Fst= 0,00487; p= 0,00022; Hispânicos: Fst= 0,00489; p= 

0,00034) confirmando a grande influência europeia na formação do Brasil, 

principalmente na região Sudeste, como mostra os dados históricos, 

relacionados principalmente à imigração destas populações. Dentre as 

populações europeias, a que se mostrou menos próxima às populações 

estudadas foi a população da Alemanha.  
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Figura 13: Gráfico MDS bidimensional elaborado a partir das distâncias genéticas (Fst) entre as populações estudadas (São Paulo e Rio de Janeiro) com 

populações de outras regiões brasileiras e provenientes de outros países. Fonte: Este trabalho. 
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Dentre as populações europeias, São Paulo mostrou-se mais próxima de 

hispânicos residentes na América do Norte (Fst= 0,00323; p= 0,00417) e 

Portugal (Fst= 0,00354; p= 0,00923) e Itália (Fst= 0,00482; p= 0,00034), O 

mesmo foi visto para a população do Rio de Janeiro (Portugal: Fst= 0,00466; 

p= 0,00339; Itália: Fst= 0,00487; p= 0,00022; Hispânicos: Fst= 0,00489; p= 

0,00034) confirmando a grande influência europeia na formação do Brasil, 

principalmente na região Sudeste, como mostra os dados históricos, 

relacionados principalmente à imigração destas populações. Dentre as 

populações europeias, a que se mostrou menos próxima às populações 

estudadas foi a população da Alemanha.  

A população nativo-americana de São Gabriel da Cachoeira foi a 

população brasileira que se mostrou mais distante das demais, pelo fato de 

apresentar ancestralidade nativo americana, mostrando ser mais próxima de 

outras populações nativas (Bolívia_NAM) e sul americanas (Bolívia e Peru). 

Sabe-se que a população indígena é a mais antiga a habitar o Brasil, entretanto 

tratando-se de linhagens masculinas, não apresentam forte influência genética 

na população brasileira, já que diversos estudos mostram a grande influência 

europeia em todo território brasileiro, porém em diferentes proporções (de 

AZEVEDO et al., 2009, PALHA et al., 2014, OLIVEIRA et al., 2014, 

FIGUEIREDO et al., 2015, RESQUE et al., 2016, STANGE, et al., 2019).  

Essas características se mostram em acordo com a história de povoamento do 

Brasil, que após o descobrimento pelos portugueses, em 1500, houve um 

grande declínio do número de nativo-americanos, devido a doenças e trazidas 

pelos portugueses, além da forte resistência aos mesmos (IBGE). 

A população africana de Zimbábue foi a que mais se dispersou no 

gráfico perante as demais populações, sendo a que apresentou maiores 

valores de diferenças genéticas, comparada as demais. O maior valor de Fst 

encontrado foi entre a população de Zimbábue e de europeus residentes na 

América do Norte (Fst= 0,25789; p=0,00000) 

 A população de asiáticos residentes na América do Norte mostrou ser 

pouco mais distante de populações com maior ancestralidade europeia, sendo 

que a menor distância genética encontrada para esta população foi com a do 

Panamá (Fst= 0,05745; p=0,00000). Historicamente sabe-se que populações 

asiáticas, principalmente japonesas apresentam influência na população 
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brasileira, porém pequena, principalmente ao comprar com populações 

europeias.  

 Esse padrão de ancestralidade da população brasileira (predominante 

influência europeia), se mostra um pouco diferente ao serem avaliados mtDNA 

e cromossomos autossômicos, que mostram maior variação na ancestralidade 

da população de acordo com a localização geográfica da mesma (RESQUE et 

al., 2010, MOURA et al., 2015). No Sudeste, apesar da maior influência 

ancestral ser europeia, estudos envolvendo cromossomos autossômicos, 

mostraram maior miscigenação desta população, apresentando maiores 

proporções da contribuição africana e nativo-americana, quando são 

analisadas apenas linhagens patrilíneas (MOURA, et al., 2015, BRAGANHOLI, 

2016). Além de que ao analisar dados de mtDNA que avaliam linhagens 

maternas, a influência de nativo-americanos e africanos se mostrou maior em 

relação aos obtidos em europeus (SANCHES, 2014, BERNARDO, et al., 2014, 

BRAGANHOLI, 2016). 

 

 

5.6 Ancestralidades dos haplogrupos 

 

Com auxílio da ferramenta online Nevgen, foi realizada a inferência dos 

haplogrupos de cada amostra das populações de São Paulo e Rio de Janeiro, 

com base em seus haplótipos Y-STR. Apesar desta não ser a forma mais 

precisa para classificar uma amostra em haplogrupo, baseando-se apenas em 

seu haplótipo, esta ferramenta permite prever qual o haplogrupo pertencente à 

amostra em questão. Cada uma das amostras foi classificada em seu 

respectivo haplogrupo, e a partir dos dados referentes à principal ocorrência de 

cada haplogrupo e a classificação de outros estudos que também realizaram a 

distinção dos haplogrupos por ancestralidade (BRIÓN et al., 2005a; SILVA et 

al., 2006; DE AZEVEDO et al., 2009; SÃO BENTO et al., 2009), foi realizada 

uma estimativa da contribuição continental paterna nas populações de São 

Paulo e Rio de Janeiro. 

Foram identificados 28 haplogrupos diferentes na população de São 

Paulo (Tabela 18) e 25 na população do Rio de Janeiro (Tabela 19).  
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Tabela 19: Frequência dos haplogrupos na população de São Paulo (N=200) 

baseada nos resultados obtidos pelo Nevgen. 

Haplogrupos Origem dos Haplogrupos Frequência 

R1b Europeu 43,00% 

E1b1a Africano/Europeu 13,50% 

E1b1b  Africano 13,00% 

J2a1 Europeu 8,00% 

I2a1a Europeu 3,00% 

J1a2a1a2 Europeu 3,00% 

I1  Europeu 1,50% 

G2a2b2a1c Europeu 0,02 

E2 Africano 1,00% 

G1 Asiático 1,00% 

G2a1 Europeu 1,00% 

J2b2a Europeu 1,00% 

Q1a3a Nativo Americano 1,00% 

R1a Europeu 1,00% 

T Europeu 1,00% 

D1b Asiático 0,50% 

G2a2a Europeu 0,50% 

G2a2b1 Europeu 0,50% 

G2a2b2 Europeu 0,50% 

G2a2b2a1a Europeu 0,50% 

H1a1a Asiático 0,50% 

I2a1 Europeu 0,50% 

J1a3 Europeu 0,50% 

L Europeu 0,50% 

L1b Asiático 0,50% 

O1b2 Asiático 0,50% 

Q1a1 Asiático 0,50% 

I2a2a Europeu 0,50% 

Fonte: Este trabalho. 

 

Em ambas as populações o haplogrupo mais frequentemente 

encontrado foi o R1b, de origem europeia que também é o haplogrupo mais 

frequente no continente europeu conforme dados do YHRD, além de também 

ser o haplogrupo mais observado em estudos realizados com populações de 

outras regiões do país que apresentaram predominante influência europeia 

(PALHA et al 2012; OLIVEIRA et al, 2014; FIGUEIREDO, et al., 2015, 

RESQUE et al., 2016,). O segundo haplogrupo mais encontrado para a 

população de São Paulo foi o E1b1a (13,5%) e na população do Rio de Janeiro 
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foi o E1b1b (13,43%). Ambos haplogrupos são encontrados mais 

frequentemente em populações africanas. 

 

Tabela 20: Frequência dos haplogrupos na população do Rio de Janeiro 

(N=201) baseada nos resultados obtidos pelo Nevgen. 

Haplogrupos Origem dos Haplogrupos Frequência 

R1b Europeu 40,80% 

E1b1b Africano 13,43% 

E1b1a Africano 11,94% 

J2a1 Europeu 5,47% 

I1 Europeu 3,48% 

J2b2a Europeu 3,48% 

G2a2b1 Europeu 2,99% 

I2a1a Europeu 2,99% 

B2a1 Africano 1,49% 

I2a2a Europeu 1,49% 

Q1a3a Nativo Americano 1,49% 

T Europeu 1,49% 

R1a Europeu 1,49% 

G2a2b2a1b Europeu 1,00% 

H1a1a Asiático 1,00% 

J1a3 Europeu 1,00% 

E2 Africano 1,00% 

E1a Africano 0,50% 

G2a Europeu 0,50% 

G2a2 Europeu 0,50% 

G2a2a Europeu 0,50% 

G2a2b1  Europeu 0,50% 

G2a2b2a1c Europeu 0,50% 

I2c1a1 Europeu 0,50% 

J1a2a1a2 Europeu 0,50% 

Fonte: Este trabalho. 

 

O haplogrupo Q1a3a é a maior linhagem dentre os nativo americanos 

(BRIÓN et al., 2005, UNDERHILL; KIVISILD, 2007), sendo quase 

completamente restrito às Américas (ZEGURA et al., 2004), e foi o único 

haplogrupo proveniente dessas populações observado neste estudo, 

mostrando a presença da ancestralidade nativo americana na população 

estudada.  

Haplogrupos europeus foram os que mais se diversificaram perante 

haplogrupos originários da África e de populações nativo americanas, sendo o 
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continente que mais apresentou contribuição na ancestralidade das duas 

populações deste estudo.  

Assim, as linhagens paternas da população de São Paulo obtidas neste 

estudo foram consideradas: 68,0 % com origem europeia, 27,5% origem 

africana, 3,5% origem asiática e 1,0% de origem nativa americana (Figura 14).  

 

Figura 14: Classificação das amostras de São Paulo segundo a ancestralidade 

dos haplogrupos. 

 

Fonte: Este trabalho. 

 

A população do Rio de Janeiro foi considerada: 69,15% de origem 

europeia, 28,36% de origem africana, 1,49% de origem nativa americana e 1% 

de origem asiática (Figura 15). A ordem de predominância da origem ancestral 

entre as duas populações se mostrou bastante semelhante. A população de 

São Paulo apresentou contribuição asiática pouco maior que a população do 

Rio de Janeiro, o que é explicado historicamente, já que com o início do 

período republicano, o Brasil recebeu grande imigração em massa e os 

japoneses fizeram parte desse movimento, e sua grande maioria deslocou-se 

para a região de São Paulo, sendo o estado que mais recebeu imigrantes 

japoneses (IBGE), com números que ultrapassaram 250 mil entre os anos de 

1940 e 1950.  
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Figura 15: Classificação das amostras do Rio de Janeiro segundo a 

ancestralidade dos haplogrupos. 

 

 

Fonte: Este trabalho. 

 

Esta classificação confirmou a proximidade entre as duas populações 

estudadas, bem como as aproximou geneticamente das populações europeias, 

tal como observado no cálculo de distância genética. Os dados referentes à 

ancestralidade dos haplogrupos encontrados em nossa população, juntamente 

com a comparação realizada entre diversas populações, se mostram em 

acordo com a história da formação da população brasileira resultante de cinco 

séculos de misturas inter-étnica entre, principalmente, nativo americanos, 

europeus e africanos (PENA et al., 2009). 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

6. CONCLUSÕES
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- Este estudo analisou taxas de mutação de 23 Y-STR nas populações 

de São Paulo e Rio de Janeiro, e comparou-as com dados disponíveis no 

YHRD, confirmando que essas taxas variam entre os marcadores, sendo 

necessária a aplicação de taxas de mutação precisas referentes a cada 

marcador nos cálculos estatísticos. Para isso, há a necessidade de estudos 

com quantidades volumosas de amostras, o que ainda carece na literatura para 

alguns marcadores que são utilizados na rotina forense; 

 

 

- Os dados obtidos neste estudo ajudarão a compreender melhor as 

ocorrências de mutação nos marcadores Y-STR por meio das características 

observadas; 

 

- As características das mutações observadas neste trabalho se 

mostraram semelhantes àquelas de estudos realizados com Y-STRs, 

confirmando que alelos de maiores comprimentos tendem a sofrer mais 

mutação que alelos curtos; 

 

- O painel de marcadores utilizado neste estudo mostrou conter alto 

valor mutacional, podendo haver uma ou mais não coincidências ao avaliar 

relações de parentesco, e por isso ao utilizá-lo na rotina forense é necessário 

levar em consideração as frequências alélicas, taxas de mutação, e o grau de 

parentesco; 

 

 

- Foram estabelecidas as frequências alélicas e haplotípicas para os 23 

marcadores Y-STRs na população brasileira dos Estados de São Paulo e Rio 

de Janeiro, e a utilização deste painel parece ser uma ferramenta muito 

interessante para aplicação na rotina de casos forenses da população 

brasileira, pois esse sistema se mostrou altamente discriminativo nas 

populações estudadas; 
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- Por meio da verificação das distâncias genéticas entre as populações, 

podemos notar a semelhança genética entre algumas populações brasileiras 

que apresentam característica de miscigenação nas linhagens patrilíneas. Esse 

fato permite unirmos dados dessas populações disponíveis em bancos de 

dados para fins de comparação genética com populações estrangeiras, 

aumentando o número amostral e com isso obter valores cada vez mais 

precisos; 

 

- A partir da previsão dos haplogrupos, os resultados confirmaram os 

dados disponíveis na literatura, comprovando a forte influência do cromossomo 

Y de europeus nas populações estudadas.  
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