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“O único homem que está isento de erros é aquele que não arrisca acertar.” 
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RESUMO 

A variabilidade étnica presente na população brasileira é o produto de um complexo processo 

de miscigenação entre indivíduos ameríndios, africanos e europeus que ocorreu durante o 

período colonial. A distribuição da contribuição genética desses três grupos ao longo do 

território brasileiro não ocorreu de forma homogênea, ou seja, a proporção de ameríndios, 

africanos e europeus difere significativamente entre as regiões geográficas.Pequenas 

populações, tais como os Gangarras do Bandeira, oriundos do Brejo da Madre de Deus, em 

Pernambuco, vivem isoladas e ausentes de seu verdadeiro passado histórico, estes, por 

exemplo, acreditando que são descendentes de seus antigos colonizadores, os holandeses. 

Autilização de estudos com marcadores genéticos surge frente a estas dificuldades trazendo, 

por meio de análises no DNA, uma resposta para fatosque historicamente não foram 

esclarecidos. O presente estudo objetivou analisar a composição genética dos indivíduos 

pertencentes à Comunidade dos Gangarras do Bandeira através de marcadores moleculares de 

ancestralidade. Foram analisadas 17 amostras de DNA de indivíduos da comunidade. A 

genotipagem dos indivíduos foi realizada através de RFLP (Restriction Fragment Length 

Polymorphism) e sequenciamento direto dos marcadores. A análise das sequencias foram 

realizadas utilizandosoftwares online, tais como o MITOMASTER e HaploGrep, que 
auxiliaram na elucidaçãoda ancestralidade materna, enquanto o Structure foi utilizado para a 

verificação da contribuição étnica em cromossomos autossomos. As observações feitas a 

partir dos resultados para o cromossomo Y permitiram a constatação da grande contribuição 

africana paterna, embora as análises feitas através do DNAmt e dos AIMs indicarem que a 

maioria dos indivíduos pertencentes ao Bandeira tem sua origem ameríndia. Desta forma, os 

resultados analisados descrevem uma população com 37% de contribuições ameríndias, 

31,5% africanas e 31,5% europeiaspara marcadores nos cromossomos autossomos; uma 

linhagem paterna com frequência de 67% de origem africana, 22% europeia e apenas11 % 

ameríndia e uma contribuição materna de 67% ameríndia e 33% europeia. Estes resultados 

diferem dos registros históricos encontrados para esta comunidade, levantando a hipótese de 

que estes indivíduos sejam descendentes de holandeses. Na amostra analisada não foram 

observadas a presença de haplogrupos pertencentes ao domínio da Holanda, no entanto, uma 

amostragem maior será necessária para observar a presença de marcadores específicos para 

populações europeias e holandesas. 

 

Palavras-chave: Variabilidade genética. Polimorfismos. Grupos étnicos.  

 

  



 

 

ABSTRACT 

The present ethnic variability in the Brazilian population is the product of a complex process 

of miscegenation between Amerindian, African and European individuals that occurred 

during the colonial period. The distribution of the genetic contribution of these three groups 

along the Brazilian territory did not occur of homogeneous form, that is, the propotion of 

Amerindians, Africans and Europeans defers significantly between the geographic regions. 

Small populations, such as the ”Gangarras do Bandeira”, deriving of the “Brejo da Madre de 

Deus”, in Pernambuco, live isolated and absent of its true passed historical one, these, for 

example, believing that they are descending of its old colonizers, the dutches. The use of 

studies with genetic markers appears front to these difficulties bringing, by means of analyses 

in the DNA, an answer for facts that were historically not clarified. The present study it 

objectified to analyze the genetic composition of the pertaining individuals to the 

“Comunidade dos Gangarras do Bandeira” through molecular markers of ancestry. 17 

samples of DNA of individuals of the community were analyzed. The genotipagem of the 

individuals was accomplished through RFLP (Restriction Fragment Length Polymorphism) 

and direct sequenciamento of the markers. The analysis of the sequences was accomplished 

using online softwares, such as the MITOMASTER and HaploGrep, that had assisted in the 
briefing of the ancestry materna, while the Structure was used for the verification of the ethnic 

contribution in autossomos chromosomes. The comments made from the results for 

chromosome Y had allowed to the observation of the great paternal African contribution, 

although the analyses made through the mtDNA and of the AIMs to indicate that the majority 

of the pertaining individuals to the “Bandeira” has its Amerindian origin. Of this form, the 

results analyzed describe a population with 37% of Amerindian contributions, 31.5% Africans 

and 31.5% Europeans for markers in the autossomos chromosomes; a paternal ancestry often 

of 67% of African origin, 22% European and only 11 % Amerindian and a maternal 

contribution of 67% Amerindian and 33% European. These results differ from the found 

historical registers for this community, raising the hypothesis of that these individuals are 

descending of dutches. In the sample analyzed they were not observed the presence of 

pertaining haplogroups to the domain of Netherlands, however, a larger sample will be 

necessary to observe the presence of specific markers for European and Dutch populations. 

 

Keywords:Geneticvariability.Polymorphisms. Ethnic groups.  
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1. INTRODUÇÃO  

Desde a propagação da espécie humana, há aproximadamente 150-200 mil anos atrás, 

diversas mutações ocorreram no DNA e geraram variações no genoma dos indivíduos, as 

quais podem ser transmitidas. Tanto o cromossomo Y quanto o DNAmt fornecem 

informações complementares que podem alcançar dezenas de gerações no passado permitindo 

resgatar a história de uma população ou de um povo através dos movimentos de homens e 

mulheres, respectivamente (SANTOS et al., 2006). 

A existência de diferentes tipos de polimorfismo de DNA, classificados de acordo com 

sua natureza molecular e sua localização no genoma, possibilita diversos estudos. Nos últimos 

anos, várias pesquisas no Brasil utilizam as variações acumuladas no nosso material genético, 

seja nos cromossomos autossômicos, DNAmt ou cromossomo Y, para buscar recuperar, a 

partir  de ferramentas genéticas, a história da nossa espécie e da formação do povo brasileiro 

(BENJEDDOU et al., 2006; PENA et al., 2000; SANTOS et al., 2006). 

A formação de populações miscigenadas a partir de populações ancestrais 

geneticamente diferenciadas é um processo demográfico que pode ser utilizado para modelar 

muitas questões sobre a evolução humana e se estudar a dinâmica da miscigenação e a 

biologia de características (LOPES, 2011).  

Os estudos genéticos da população brasileira a partir de marcadores de DNA sinalizam 

as diferenças nas contribuições de ancestralidade europeia, africana e ameríndia em cada 

região e têm ajudado a resgatar os eventos sócio-históricos e demográficos relacionados ao 

povoamento e colonização do país (SANTOS et al., 2006). 

Estudos filogeográficos revelam que a imensa maioria das patrilinhagens da população 

do Brasil é de origem europeia (provavelmente mais de 90%), enquanto a maioria das 

matrilinhagens (cerca de 60%) é de origem ameríndia ou africana, muito embora possa haver 

diferenças significativas entre as várias regiões do país (PENA et al., 2000; SANTOS et al., 

2006).  

Diversas populações espalhadas pelo Brasil vivem isoladas e ausentes de total 

infraestrutura básica e assistência governamental. Uma dessas comunidades é a do Bandeira, 

localizada no Estado de Pernambuco, cujos habitantes se isolam devido ao preconceito racial 

por apresentarem hábitos e fenótipo diferenciados para a região. 

Frente a uma Comunidade com história escassa e incertezas sobre seu passado, este 

estudo foi desenvolvido para que a ancestralidade desta população seja elucidada.  
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2. OBJETIVOS 

2.1 Objetivo geral 

Identificar a ancestralidade de indivíduos da população de Gangarras do Bandeira 

através de marcadores moleculares (cromossomo Y, DNAmt e AIMs) afim de determinar a 

constituição genética e processo de formação da população. 

 

2.2 Objetivos específicos 

– Analisar a ancestralidade paterna através dos marcadores específicos para o cromossomo Y 

(YAP, SRY1532, DYS199, 12f2); 

– Caracterizar a população de Gangarras do Bandeira quanto aos polimorfismos das regiões 

HSV-I e HSV-II do DNAmt para verificar a ancestralidade materna da população; 

– Determinar as frequências alélicas dos marcadores autossômicos específicos de população 

(Sb19.3, APO4, PV92, AT3-I/D e CCR5); 

– Identificar e estimar a frequência dos haplogrupos pertencentes da população estudada; 

– Estimar as proporções das linhagens ancestrais africanas, ameríndias e europeias na 

formação desta população; 

– Comparar os dados obtidos com os de populações ancestrais do Estado de Pernambuco e do 

Brasil. 
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3. FUNDAMENTAÇÃO TEÓRICA 

3.1 Evolução humana  

Os estudos relacionados aos processos de evolução humana, migração e relações entre 

as populações vêm ganhando ampla abordagem no mundo e, com os avanços dos marcadores 

genéticos moleculares,tornou-se possível inferir eventos demográficos passadosatravés da 

análise de conjuntos de genes de populações modernas (FLORESet al., 2003). 

Segundo Seilstad e colaboradores (1999), diversas teorias são levantadas acerca do 

surgimento do homem moderno e acredita-se que este teve uma origem única e relativamente 

recente (cerca de 100-200 mil anos atrás) na África. A partir deste ponto, ele migrou e ocupou 

progressivamente a Ásia, a Europa, a Oceania, as Ámericas, e todos os outros lugares 

distantes e pouco conhecidos da Terra. Essa dispersão foi acompanhada de diversificação 

morfológica, fruto da adaptação às condições climáticas e ambientais e inovações 

tecnológicas que possibilitaram, por exemplo, uma maior produção de ferramentase alimentos 

(BARROS, 2006; PENA, 2000). 

 

3.2 Povoamento da América 

O processo de pré-colonização das Américas vem sendo estudado através de 

evidências arqueológicas, bem como evidências anatômicas, linguísticas e genéticas (HEY, 

2005).  

No quadro atual, após a saída da África, acredita-se que grupos humanos dispersaram-

se pelo continente asiático e avançaram em direção ao leste iberiano alcançando a região do 

atual Estreito de Bering (Figura 1) e penetrado na América, até então despovoada. Este fato 

ocorreu devido à última glaciação há cerca de 20 mil anos atrás quando houve uma grande 

retenção de água pelas geleiras, baixando o nível global dos oceanos em cerca de 120 metros 

abaixo do nível atual (REIS, 2008). 

Outras rotas, porém pouco discutidas, para o povoamento da América, reflete na 

chegada destes grupos através de deslocamentos pela costa do Oceano Pacífico (Figura 1) e 

por meio de migrações provenientes da África via Oceano Atlântico (SENE, 2013). Embora 

diversas hipóteses e achados arqueológicos procurem esclarecer explicações para tal fato, 

dúvidas a respeito desta onda migratória ainda permanecem em discussão nos dias atuais 

(HEY, 2005). 
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Figura 1– Movimentos migratórios de grupos humanos (Fonte: adaptada de SENE, 2013) 

 

3.3 A formação da população brasileira 

Em 1500, ao chegar ao Brasil, Pedro Álvares Cabral encontrou a região habitada por 

vários povos indígenas. Estima-se que, na época do descobrimento, existiam no Brasil cerca 

de 2,5 milhões de índios (SALZANO e FREIRE-MAIA, 1970 apud ALVES-SILVA et al., 

2000) entretanto, a chegada dos portugueses ao território brasileiro não perturbou o equilíbrio 

da vida tribal nos primeiros anos. Decorridos 34 anos desde a ocupação das terras, povos 

oriundos da Espanha, França,Holanda e, principalmente Portugal, desembarcaram em terras 

brasileiras atraídos pelas riquezas e abundância dos recursos naturais (BARROS, 2006). 

O encontro destas populações no Brasil, durante o século XVI, iniciou um dos maiores 

processos de mistura gênica na história da humanidade e a nossa população é o resultado de 

cruzamentos interétnicos entre os povos de três continentes, tais como nativos americanos, 

africanos e europeus. Este acentuado nível de miscigenação torna os brasileiros uma das 

populações mais heterogêneas do mundo (PENA et al., 2000; BARROS, 2006). 

Pesquisas recentes buscam reconstruir e compreender, do ponto de vista genético, o 

processo que gerou o povo brasileiro e qual seria a contribuição real dos três grupos étnicos 

em sua composição genética (LOPES, 2007). O primeiro trabalho foi desenvolvido por Pena 

(2000) intitulado “Retrato Molecular do Brasil” o qual analisou homens auto-classificados 

como brancos em quatro regiões do país. Os resultados obtidos com este estudo 
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demonstraram que a linhagem paterna destes indivíduos é quase exclusivamente europeia, 

enquanto a materna está distribuída em africana, ameríndia e europeia.  

 

3.4 A colonização e a formação do povopernambucano  

Para facilitar a administração e garantir a defesa do território recém-conquistado, a 

coroa portuguesa tem por decisão dividir o Brasil em capitanias hereditárias. As terras do 

atual Estado de Pernambuco foram doadas como capitania pelo rei de Portugal a Duarte 

Coelho em 1535, onde, nestas terras prosperavam a cana-de-açúcar e o algodão (MELLO, 

2009). 

Com o grande destaque para as exportações, Pernambuco torna-se a mais promissora 

das capitanias da Colônia Portuguesa na América. Logo após o domínio da Espanha sob 

Portugal, a Holanda, em busca de açúcar e atraída pelo grande pólo exportador, resolveu 

enviar suas expedições para invadirem o Nordeste do Brasil. A ocupação holandesa no 

Nordeste compreende dois episódios de duração desigual: a conquista de Salvador (1624-

1625) e a invasão de Pernambuco (1630-1654). A invasão a Salvador não ocorreu de forma 

bem sucedida, entretanto, na segunda invasão, os holandeses alcançaram uma colonização e 

logo garantiram seu espaço em terras nordestinas, sendo representados pelo príncipe Maurício 

de Nassau que governou o comércio açucareiro local, fazendo-a a capital do Brasil holandês 

(Figura 2) (MELLO, 2009). 

Com o decorrer dos anos, a insatisfação com os altos impostos cobrados pelos 

holandeses, geraram muitas revoltas e conflitos o que fez com que o príncipe Nassau, 

deixasse seu cargo e os holandeses fossem expulsos do território brasileiro (GESTEIRA, 

2004; MELLO, 2009). Acredita-se que um grupo, com cerca de 20 holandeses, se recusaram a 

deixar a Província Pernambucana e então teriam fugido e se escondido às margens do Rio 

Capibaripe, onde permaneceram (DUARTE, 2005). 

O tempo de permanência no Brasil consolidou a estrutura genética da população 

pernambucana, com o cruzamento entre índios nativos, negros africanos e brancos europeus. 

Dentre os brancos que fixaram sua permanência, os portugueses, franceses e holandeses 

obtiveram destaque, entretanto, os franceses e holandeses, apesar de tentarem se estabelecer 

na capitania, deixaram uma restrita contribuição étnica (BARROS, 2006). 
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Figura 2 – Mapa do litoral Norte de Pernambuco em 1640. Olinda está representada no lado esquerdo. Nessa 

época, a Capitania de Pernambuco estava ocupada pelos holandeses(Fonte: Guia Geográfico por João Teixeira. 

Disponível em: <http://www.brasil-turismo.com/pernambuco/mapa-historico.htm>. Acessado em: 10/02/2016). 

 

3.5 Gangarras do Bandeira 

Os Gangarras do Bandeira é uma população com aproximadamente 340 habitantes 

localizada no Agreste Pernambucano a cerca de seis quilômetros do município de Brejo da 

Madre de Deus (DUARTE, 2005). 

Esta população vive numa pequena vila rodeada por casas de taipas, ruas de terra e 

total ausência de infraestrutura,saneamento básico, escolas, postos de saúde e a energia 

elétrica fazendo parte do dia-a-dia apenas há alguns anos atrás. A principal forma de 

subsistência, há séculos, é dada pela agricultura familiar, uma vez que, o desenvolvimento 

econômico industrial das cidades vizinhas (Santa Cruz do Capibaribe e Toritama) é barrado 

para esta região (ALVES, 2005). 

O termo “Gangarras” surgiu de uma ave de cor amarelada e de canto estridente, e faz 

referência à cor dos cabelos e ao sotaque dos moradores do Sítio Bandeiras (DUARTE, 2005). 

O estigma maior desta população é o fato deles apresentarem um fenótipo diferente da 

maioria dos moradores da região, em geral, eles são loiros, têm olhos e pele clara e uma baixa 

estatura (Figura 3) (ALVES, 2005).  
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Pouco se sabe sobre o passado destes indivíduos, entretanto, alguns pesquisadores 

acreditam que eles apresentem uma descendência europeia visto que, após a invasão e a 

posterior expulsão, alguns holandeses se esconderam no interior de Pernambuco evitando a 

sua saída do país durante o período colonial (CAVANI, 2004).  

 

 

Figura 3 - Indivíduos moradores da Comunidade do Bandeira - PE. Imagens retiradas do documentário 

"Gangarras do Bandeira" produzido pela Fundação Joaquim Nabuco (Fundaj) em 2004 

(Fonte:<https://www.youtube.com/watch?v=fxKUBLcS8gE>. Acessado em: 14/01/2016) 

 

3.6 Marcadores moleculares 

Marcadores genéticos têm sido elementos fundamentais nos estudos de segregação de 

caracteres hereditários, na análise do comportamento de genes em populações e na 

reconstrução da história evolutiva de populações, entre outras aplicações (REGITANO et al., 

2009). 

Para se estudar questões sobre a origem e evolução do homem moderno, a genética 

molecular utiliza a variabilidade genômica para compreender sua origem e manutenção, 

usando-a como ferramenta para inferir em cenários evolutivos passados (LOPES, 2007). 

São diversos os marcadores genéticos utilizados para a identificação de 

polimorfismos, tais como, os SNPs (Single Nucleotide Polymorphisms), ou polimorfismos de 

ponto;os polimorfismos de inserções/deleções (Indel) e os polimorfismos de elementos de 

transposição, como por exemplo, inserçõesAlu,estes, atualmente bastante utilizados em 

estudos evolutivos populacionais(BASTOS-RODRIGUES et al., 2006). 

 

3.7 Marcadores Informativos de Ancestralidade (AIMs) 

Na reconstrução da história evolutiva da espécie, considera-se desde a descrição dos 

primeiros marcadores genéticos para humanos, que os melhores locais do genoma a serem 

analisados são aqueles em que podemos diferenciar uma população de outra, seja pela 
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frequência diferencial ou pela ocorrência de um alelo em uma população e em outra não 

(GONTIJO, 2008).  

Para se avaliar a composição ancestral de uma população são utilizados marcadores 

genéticos que apresentam grandes diferenciais de frequências alélicas entre populações 

(LEITE, 2012). Estes marcadores passaram a ser, primeiramente, denominados de 

PSAs (Population-specific Alleles) (SHRIVERet al., 1997), e atualmente são conhecidos por 

AIMs (Ancestry Informative Markers)(BONILLA et al., 2004). 

Os AIMs são empregados para se fazer estimativas eficazes de mistura populacional 

permitindo estimar a contribuição de distintos grupos na formação de uma população, ou seja, 

inferir na sua ancestralidade. Além disso, são considerados como um grande diferencial de 

frequência por apresentarem um valor mínimo de 50% entre ao menos duas grandes 

populações definidas geográfica e/ou etnicamente (MUNIZ, 2008; SHRIVER et al., 1997; 

PEDROSA, 2006).Estes AIMs podem pertencer a qualquer uma das classes moleculares já 

citadas anteriormente. 

 

3.7.1 Inserção Alu (Sb19.3, APO4, PV92) 

InserçõesAlusão a maior família de repetições intercalantes curtas (Short Interspersed 

Elements – SINEs), sendo exclusivamente encontradas no genoma de primatas possuindo 

aproximadamente 300pb (TELÓ, 2010). 

Estima-se que estas retroelementos Alu tenham surgido a 65 milhões de anos atrás 

originadas através da transcrição reversa de RNA intermediário (7 SL RNA)e que 

representem cerca de 5% do genoma humano (GONTIJO, 2008; TELÓ, 2010).  

Segundo um estudo dirigido por Batzer e colaboradores em 1996b, 

sequências Alu dentro do genoma humano podem ser divididas em grupos de elementos 

relacionados com base nas mutações de diagnóstico partilhados, ou seja, cada 

inserção Alu surgiu dentro da população humana como um evento único na história evolutiva, 

fazendo esta repetição idêntica por descendência de um ancestral comum.  

A inserção AluSb19.3 pertence a subfamília Yb8 e está localizada no cromossomo 

19p12, como descrito por Arcot e colaboradores em 1998. A presença da inserção caracteriza 

o alelo Sb19.3*1, sendo este, apresentado em elevada frequência em europeus (MACHADO, 

2008). 

O locus Alu APO situa-se no braço longo do cromossomo 11, na região não 

codificadora próxima ao complexo de genes da apolipoproteína AI-CIII-AIV e apresenta-se 

bastante frequente em europeus dada a sua inserção alélica (MACHADO, 2008).  
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O Alu PV92 localiza-se no cromossomo 16 (BATZER et al., 1994) e a caracterização 

do alelo PV92*1 dá-se pela presença da inserção que gera um fragmento de aproximadamente 

400pb, sendo mais prevalente em populações asiáticas (MACHADO, 2008). 

 

3.7.2 Inserção/Deleção (Indel) – (AT3-I/D) 

A antitrombina III (AT3) é membro da família dos inibidores da serina protease e sua 

função biológica é a inativação, irreversivelmente, de várias proteinases de coagulação, tais 

como os fatores IXa, Xa, XaII e trombina (CASPERS et al., 2012; MACHADO, 2008). A 

deficiência de antitrombina III resulta em numerosas mutações, deleções e inserções e, apesar 

de sua baixa prevalência, pode ser decorrente de causas hereditárias ou adquiridas (GODOY 

et al., 1998; LIMA, 2006). 

O gene da AT3 localiza-se no cromossomo 1 (1q25.1), possui 19kb, sete éxons e é 

caracterizado pela presença ou ausência de uma inserção de 76pb no éxon 1 do gene da 

antitrombina III (GONTIJO, 2008). A presença desta inserção caracteriza o alelo AT3-I/D*1, 

sendo útil em análises de populações híbridas por apresentar uma frequência da inserção de 

0,858 em populações africanas (BONFIM, 2008). 

 

3.7.3 Deleção (CCR5Δ32) 

O receptor quimiocina 5 (CCR5) pertence a uma família de receptores acoplados a 

proteínas G que cruzam a membrana celular, estando envolvido na quimiotaxia dos leucócitos 

para as áreas de inflamação. O gene que codifica CCR5 (CKR5) está localizado na região 

p21.3 do  cromossomo 3, formando um aglomerado com outros genes dos receptores de 

quimiocina (MACÊDO, 2003).  

Estudos de genética evolutiva mostraram que a deleção de 32pb neste gene,surgiu no 

norte da Europa há cerca de 1.200 anos atrás e foi disseminada pelo continente europeu pela 

população Viking. As altas frequências da deleção Δ32 que são encontradas nos europeus têm 

sido atribuídas a uma forte pressão seletiva, possivelmente exercida por patógenos ou por 

algumas doenças infecciosas tais como a varíola, comum naquela época. Atualmente, estima-

se que cerca de 10% dos indivíduos de origem europeia tenham a deleção Δ32 no gene CCR5 

(GALVANI et al., 2003). 

 

3.8 Marcadores de linhagens 

As mutações no DNA que ocorreram após a dispersão protagonizada pela espécie 

humana há aproximadamente 150-200 mil anos atrás até o presente momento 
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geraramvariações nos haplótipos que podem servir como marcadores de linhagem por serem 

geográfico-específicas. Os haplótipos são conjuntos de alelos, isto é, sequências variantes em 

locus que são, em geral, transmitidos como uma unidade única devido sua baixa frequência de 

recombinação. Através da análise dos haplótipos de cada indivíduo é possível a identificação 

de locais polimórficos estáveis entre as populações, que normalmente são restritos a 

determinadas áreas geográficas. Um grupo de haplótipos,que compartilham um ancestral em 

comum, designa um haplogrupo (MORAIS, 2013). 

Tanto o cromossomo Y quanto o DNAmt fornecem informações complementares que 

permitem traçar martilhinhagens (Figura 4) e partilinhagens (Figura 5) que podem alcançar 

dezenas de gerações no passado, podendo assim, reconstruir a história genética e evolutiva de 

uma população ou de um povo (SANTOS et al., 2006; PENA et al., 2000). 

 

 

 

 

Figura 4 – Distribuição dos haplogrupos do DNA mitocondrial (Fonte: Charles Kerchner’s – MtDNA 

Haplogroup Descriptions & Information Links, 2006 < http://www.kerchner.com/haplogroups-mtdna.htm >. 

Acessado em: 17/01/2016)  
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Figura 5 – Distribuição dos haplogrupos do cromossomo Y (Fonte: Charles Kerchner’s – YDNA Haplogroup 

Descriptions & Information Links, 2006<http://www.kerchner.com/haplogroups-ydna.htm>. Acessado em: 

17/01/2016) 

 

3.8.1 DNA mitocondrial  

As mitocôndrias apresentam várias cópias de seu material genético, o DNA 

mitocondrial (DNAmt). Dependendo do tipo celular e função biológica, uma única célula 

pode conter de centenas a milhares de mitocôndrias. As principais funções dessa organela no 

nosso organismo são: produção de adenosina trifosfato (ATP), mediação da morte celular 

programada (apoptose) e produção de calor (FINSTERER, 2004; RINCON, 2009).  

Em 1981, Anderson e colaboradores descreveram a primeira sequência do genoma 

mitocondrial humano, a qual viria a ser a sequência de referência designada por Cambridge 

Reference Sequence (CRS), entretanto, em 1999, Andrews e colaboradores corrigiram 11 

nucleotídos sendo, atualmente, denominada de Revised Cambridge Reference Sequence (rCRS) 

(MORAIS, 2013). 

 O genoma mitocondrial (Figura 6) é composto por uma molécula dupla-fita circular, 

com uma distribuição assimétrica de guaninas e citosinas, apresentando 16.596 pares de bases 

(pb) e que pode ser dividido em duas regiões principais: a região codificadora, que constitui 

http://www.kerchner.com/haplogroups-ydna.htm
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cerca de 90% da molécula e que contém 37 genes, entre eles 13 que codificam para 

polipéptidos envolvidos na fosforilação oxidativa, 2 que codificam para RNA ribossômico e 

22 para RNA de transferência; e a região não codificadora, também designada de D-loop ou 

região controle por estar envolvida na replicação e transcrição do genoma mitocondrial. Esta 

região é construída por regiões hipervariáveis I (HSV-I), II (HSV-II) e III (HSV-III) e está 

localizada na posição 16024 à 16569 e da posição 1 à 576(ANDERSON et al., 1981; 

BUTLER, 2011; LOPES, 2007; SANTOS, 2012a).  

Por não possuir íntrons, a molécula de DNAmt não sofre recombinação, é haplóide, 

possui um modo de herança uniparental quase exclusivamente materna e sua taxa de mutação 

é de aproximadamente 20 vezes mais rápido que o DNA nuclear devido a falta de histonas e 

um sistema de reparo menos efetivo (ANDERSON et al., 1981; SACCONE et al., 1999; 

MAGALHÃES, 2006). Todas essas características agrupadas, fazem do DNAmt uma fonte 

rica de informações para os estudos de filogenia molecular o que a torna bastante interessante 

para a identificação de espécies e a possível reconstrução de linhagens genealógicas, com 

ênfase em fatores históricos (PENA et al., 2000). 

 

 

 

Figura 6 - Mapa do DNAmt humano. Em destaque para a região controlenão-codificante. Os genes 12S rRNA e 

16S rRNA codificam os RNAs ribossômicos (Fonte: adaptado de RINCON, 2009) 
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O primeiro estudo aprofundado sobre a variação do DNAmt humano, foi realizado por 

Rebecca Cann,  Mark Stoneking e Allan Wilson em 1987. Os dados abordados neste estudo, 

deixaram fortemente explícito que a África era a fonte de toda a diversidade existente de 

DNAmt humano e que essa diversidade começou a surgir cerca de 150 mil anos atrás, 

indicando uma origem africana para a Eva mitocondrial (SANTOS et al., 2012b).  

Inicialmente este trabalho não teve grandes repercussões no meio científico, no 

entanto, ainda hoje é utilizado como base para diversos estudos recentes por se mostrar 

eficiente para inferir a origem geográfica de indivíduos (SANTOS et al., 2012b). 

 

3.8.2 Cromossomo Y 

O cromossomo Y, ao contrário de outros cromossomos, não apresenta uma natureza 

recombinante em parte de sua estrutura e possui aproximadamente 6x10
7
pb (60Mb), 

representando cerca de 3% do genoma haplóide, sendo o terceiro menor cromossomo 

humano, apenas ligeiramente maior que os cromossomos 21 (47Mb) e 22(49Mb) (JOBLING 

et al., 2003; MARTINS, 2008).  

No cromossomo Y são encontrados poucos genes funcionais, os quais desempenham 

importante função biológica com consequências diretas na determinação do sexo e na 

fertilidade masculina, estando envolvidos no desenvolvimento e manutenção das células 

germinativas do homem (QUINTANA-MURCI et al., 2001). 

Para manter as diferenças sexuais, os cromossomos X e Y são estrutural e 

funcionalmente distintos. Entretanto, existem regiões de homologia entre estes cromossomos 

(BARROS, 2006). Essas regiões são denominadas pseudo-autossômicas (PAR1 = 2,60Mb e 

PAR2 = 0,32Mb) e estão localizadas nas porções distais dos braços do cromossomo (Figura 

7) desempenhando um papel importante durante a meiose masculina, sendo responsáveis pelo 

pareamento, recombinação e segregação corretas do par de cromossomos sexuais (BARROS, 

2006; MARTINS, 2008). 

Cerca de 95% da sequência de DNA do cromossomo Y é exclusiva a este cromossomo 

e, portanto, são encontradas apenas no homem. Por se apresentar em estado haplóide, esta 

região não sofre recombinação com nenhum outro cromossomo e é denominada de NRY 

(Non-recombining Region of Y-chromosome) ou MSY (Male Specific Regionof Y-

chromosome). A NRY é constituída por aproximadamente 24Mb de eucromatina e 30Mb de 

heterocromatina inerte (BARROS, 2006). 

 



27 

 

 

 

 

 

Figura 7 – Idiograma do bandeamento do cromossomo Y humano (Fonte: adaptado de KIDOet al., 2015). 

 

As informações contidas no cromossomo sexual do genoma humano masculinosão 

transmitidas de pai para filho em uma forma intacta, repassando mutações e, desta forma, 

oferecendo importantes informações sobre as linhagens patrilenares ao longo da história 

biológica (Figura 8) (BRAVI, 2001; JOBLING et al., 2003).  

Os primeiros estudos sobre o cromossomo Y iniciaram-se com o pesquisador Michel 

Hammer, o qual, durante vários anos, dedicou sua vida a estudos sobre a análise do DNA para 

se analisar populações, suas origens e migrações. Em um dos seus principais estudos, 

Skoreckiet al., 1997 se empenharam a desvendar a origem de 188 judeus do sexo masculino. 

Os resultados que foram apresentados revelaram que estes indivíduos apresentam uma mistura 

de até oito linhagens, embora as variações africanas apresentadas ao cromossomo Y 

apresentaram-se baixas.  

 

3.8.2.1 YAP 

Assim como alguns AIMs já apresentados neste estudo, o marcador molecular YAP 

(Y-Chromosome Alu Polymorphic Element), trata-se de uma inserção de um retrotransposon 

que faz parte da família Alu e que está presente em alguns indivíduos do sexo masculino, 

sendo a única localizada no cromossomo Y humano.A referida inserção, provavelmente 

ocorreu uma vez na evolução, depois da divergência entre a espécie humana e outras espécies 

de primatas. Este marcador define o haplogrupo DE* que surgiu há cerca de 65.000 mil anos 

atrás e apresenta uma elevada frequência em populações africanas, baixa em populações 

europeias e está ausente em populações asiáticas (KARAFET et al., 2008; HAMMERet al., 

1996). 

 

3.8.2.2 SRY1532 

Consiste numa substituição nucleotídia recorrente AG, na posição -1532 do gene 

SRY, no braço curto do cromossomo Y (Yp) (RAMANA et al., 2001). Este polimorfismo 

classifica indivíduos no haplogrupo R1ae foi descrito pela primeira vez por Whitfield e 
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colaboradores em 1995, ao qual foi identificado o alelo ancestral a partir de um chimpanzé e 

outros primatas (KARAFET et al., 2008). 

A presença da base nitrogenada G cria um sítio de reconhecimento para a enzima 

DraIII (Deinococcus radiophilus), permitindo a determinação dos variantes alélicos, já a 

presença do alelo A no cromossomo, apresenta um estado ancestral típico em populações 

europeias (centro da Europa) e asiáticas, estando praticamente ausentes em populações 

africanas e ameríndias (KARAFET et al., 2001; REBELO, 2003).  

 

3.8.2.3 DYS199 

É um marcador polimórfico que determinada um polimorfismo de nucleotídeo único 

resultante de uma substituição CT na posição -199. Estima-se que esta mutação surgiu há 

cerca de 30.000 anos atrás e se mantêm até o presente definindo o haplogrupo Q3* no 

cromossomo Y, estando restrita a populações nativas americanas, ou seja, populações 

ameríndias (CARVALHO-SILVA et al., 1999; LARDONE et al., 2013). 

O alelo ancestral T, com 202pb, pode ser encontrado numa frequência de 62% a 100% 

em seis populações nativas americanas e, apresenta-se ausente em populações africanas, 

europeus as e asiáticas (Lell et al., 1997). A distinção básica entre indivíduos pertencentes a 

este grupo é realizada através de digestão enzimática, onde a enzima MfeI cria um sítio de 

reconhecimento caracterizando o alelo C moderno (CARVALHO-SILVAet al., 1999). 

 

3.8.2.4 12f2 

Este marcador polimórfico caracteriza uma mutação do tipo Indel pertencente a 

indivíduos do haplogrupo J* no cromossomo Y humano. Assim como o YAP é identificado 

pela presença ou ausência de alguns pares de bases (GIACHINI et al., 2009; PERICICet al., 

2005). 

Estudos realizados por Blanco e colaboradores (2000) revelaram que o amplicon 12f2 

está ausente em indivíduos de origem africana e que tais polimorfismos surgiram a partir de 

deleções durante a história evolutiva do homem a cerca de 31.700 mil anos atrás (SEMINO et 

al., 2004). A deleção de 9pb neste fragmento é encontrada com uma alta frequência (acima de 

25%) em populações pertencentes ao Oriente Médio, Sul Europeu, Norte Africano e em 

etíopes (EWISet al., 2002). 
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Figura 8: Árvore filogenética das variações apresentadas pelo cromossomo Y (Fonte: JOBLINGet al., 2003).  
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4. MATERIAL E MÉTODOS 

4.1 Local do estudo e amostragem 

A pesquisa foi desenvolvida no Laboratório de Genética e Biologia Molecular 

(LGBM) da Universidade Estadual da Paraíba (UEPB) – Campus I, Campina Grande e no 

Laboratório de Bioinformática e Biologia Evolutiva (LABBE) da Universidade Federal de 

Pernambuco (UFPE).   

Foram analisadas 17 amostras de indivíduos oriundos da população Gangarras do 

Bandeira, Brejo da Madre de Deus – Pernambuco (Figura 9). 

 

 

 

Figura 9–Mapa do Brasil com destaque para o Estado de Pernambuco e o município de Brejo da Madre de Deus 

(Fonte: adaptado de IBGE Mapas, 2016). 

4.2 Obtenção do material genético 

Todas as amostras utilizadas para este estudo foram cedidas pelo LABBE – UFPE. 

 

 

4.3 Amplificação 

Cada um dos marcadores moleculares utilizados para o cromossomo Y (YAP, 

SRY1532, DYS199 e 12f2), para as regiões hipervariáveis I (HVS-I) e II (HSV-II) do DNA 

mitocondrial (L15997/H017 e L16555/H599)e para a detecção de polimorfismos através dos 

AIMs (Sb19.3, APO4, PV92, AT3-I/D e CCR5) foram amplificados por PCR (Polymerase 

Chain Reaction) e estão descritos na tabela 1. 
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Tabela 1 – Marcadores moleculares utilizados no estudo. 

1: Hammer et al., 1995; 2: Adaptado de Whitfield et al., 1995; 3: Adaptado de Santos et al., 1999; 4: Adaptado 

de Kamp et al., 2000; 5 e 6:Cerezo et al., 2009; 7: Parra et al., 1998; 8: Batzer et al., 1996a; 9: Njoroge et al., 

2010; 10: Oliveira, 2014; Reiche et al., 2008. 

 

Cromossomo Y 

Marcador Sequência de primers 
Tamanho do 

fragmento (pb) 

YAP¹ 
5’ CAGGGGAAGATAAAGAAATA 3’ 

5’ ACTGCTAAAAGGGGATGGAT 3’ 

455pb (YAP+) ou 

150pb (YAP-) 

SRY1532² 
5’ TCCTTAGCAACCATTAATCTGG 3’ 

5’AAATAGCAAAAAATGACACAAGGC 3’ 
167pb 

DYS199³ 
5’ TAATCAGTCTCCTCCCAGCA 3’ 

5’ AGGTACCAGCTCTTCCCAATT 3’ 
202pb 

12F2
4
 

5’ CTGACTGATCAAAATGCTTACAGATC 3’ 

5’ TCTTCTAGAATTTCTTCACAGAATT 3’ 
427pb 

DNAmt 

L15997
5
 

H017 
5’ CACCATTAGCACCCAAAGCT 3’ 

5’ CCCGTGAGTGGTTAATAGGGT 3’ 
588pb 

L16555
6
 

H599 
5’ CCCACACGTTCCCCTTAAAT 3’ 

5’ TTGAGGAGGTAAGCTACATA 3’ 
590pb 

AIMs 

Sb19.3
7
 

5’ TCTAGCCCCAGATTTATGGTAACTG 3’ 

5’ AAGCACAATTGGTTATTTTCTGAC 3’ 
457pb e/ou 157pb 

APO4
8
 

5’ AAGTGCTGTAGGCCATTTAGATTAG 3’ 

5’ AGTCTTCGATGACAGCGTATACAGA 3’ 
400pb e/ou 100pb 

PV92
9
 

5’ AACTGGGAAAATTTGAAGAGAAAGT 3’ 

5’ TGAGTTCTCAACTCCTGTGTGTTAG 3’ 
443pb e/ou 129pb 

AT3-I/D
10

 
5’ CCACAGGTGTAACATTGTGT 3’ 

5’ GAGATAGTGTGATCTGAGGC 3’ 
572pb e/ou 496pb 

CCR5
11

 
5’ ACCAGATCTCAAAAAGAA 3’ 

5’ CATGATGGTGAAGATAAGCTTCA 3’ 
225pb ou 193pb 
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As reações de amplificação totalizaram um volume de 15µl eforam realizadas no 

termociclador Veriti(Applied Biosystems). Todos os parâmetros utilizados estão descritos no 

apêndiceA. 

A análise dos produtos da PCR para o cromossomo Y e análise dos AIMsforam 

submetidosà eletroforese em gel de poliacrilamida 8% em cuba vertical com tampão 1X Tris-

Borato-EDTA (TBE) (Tris 0,089M; Ácido bórico 0,089M e EDTA 0,002M)  por 

aproximadamente 150 minutos, com voltagem de 120V e 36 miliAmperes. Posteriormente, os 

géis foram corados com nitrato de prata, de acordo com o protocolo descrito por Cresteet al., 

(2001). Os géis de agarose a1%, contento alíquotas do DNAmt dos indivíduos foram corados 

com brometo de etídio e visualizados através de transiluminador de luz UV. O tamanho dos 

fragmentos amplificados obteve sua caracterização utilizando um marcador padrão de peso 

molecular de 100pb e 1Kb em cada gel, respectivamente, para quantificação e análise da 

qualidade das amostra amplificadas. 

 

4.4 Tipagem por análise de RFLP 

Para a identificação das variações alélicas entre alguns indivíduos, foram utilizadas 

algumas enzimas de restrições descritas na tabela 2.  

Utilizou-se o protocolo previamente padronizado pelo LGBM, o qual 5µl do produto 

de PCR foram digeridos com uma enzima de restrição específica, totalizando um produto de 

10µl a qual, posteriormente, foi incubado em banho-maria a 37ºC por aproximadamente 13 

horas.  

Os produtos da digestão foram submetidos à eletroforese em gel de poliacrilamida 

12%.  

 

Tabela 2 – Enzimas de restrição utilizadas para análise de RFLP dos indivíduos.  

Marcador Enzima de restrição Alelo ancestral Alelo moderno 

SRY1532 DraIII¹ 167pb 112pb + 55pb 

DYS199 MfeI² 202pb 181pb + 21pb 

 

4.5 Sequenciamento das amostras 

A região controle do DNAmt contém aproximadamente 1.100pb e se subdivide em 

duas regiões maiores HSV-I e HSV-II. Optou-se iniciar a numeração nucleotídica da 
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mitocôndria na região controle, de modo que esta compreende as posições finais (16.024 à 

16.569) e iniciais (1 à 576).  

Após a amplificação das regiões hipervariáveis HSV-I e HSV-II do DNAmt, os 

produtos foram purificados através do método de enzimas hidrolíticas EXO I (Exonuclease I) 

e SAP (Shrimp Alkaline Phosphatase). Posteriormente os produtos de PCR foram marcados 

em uma reação com Byg Dye Terminator v3.1 Cycle Sequencing kit, usando 4,75μl de água 

ultra pura, 1,75μl de tampão de sequenciamento 5X, 0,5μl de Dye Terminator, 0031μl do 

primer (5pMol/μl) e 2μl do produto de PCR. As condições de termociclagem da reação 

consistiram em 1 min a 96ºC seguidos por 40 ciclos de 15s a 96ºC, 15s a 50ºC e 4 min a 60ºC. 

Em seguida os produtos sequenciados foram purificados por precipitação com EDTA/acetato 

de sódio/etanol, e então sequenciados bidireccionalmente em sequenciador automático de 

DNA (ABI PRISM 3500XL). 

 

4.6 Análisedos dados 

As sequências obtidas do sequenciamento direto das regiões HSV-I e HSV-II foram 

analisadas nos softwaresGenetic Analyzer 3.0 (Apllied Biosystems) e Sequencing Analysis 

v.5.1, os quais permitem verificar a qualidade das sequências obtidas. A formação do contig 

foi dado a partir da utilização do programa computacional Standen (pregap4 e gap 4) 

(BONFIELD et al., 1995) e o alinhamento múltiplo das sequências de DNAmt foi realizado 

pelo programa MEGA (Molecular Evolutionary Genetics Analysis Version) v.6.0, descrito 

por Tamura et al. (2013).  

Softwares online, tais como, o 

MITOMASTER(http://www.mitomap.org/bin/view.pl/MITOMASTER/) descrito por 

Brandon et al. (2009) e o HaploGrepv.2.0 (https://haplogrep.uibk.ac.at/)descrito por Kloss-

Brandstaetter et al. (2010) foram utilizados para a detecção dos haplogrupos mitocondriais de 

cada indivíduo. 

O programa Structure v.2.3.1 (PRITCHARD et al., 2000) (parâmetros: k=3; 20.000 

burning por 200.000 interações MCMC; Admixture model) e sua extensão online Structure 

Harvesterv.0.6 (http://taylor0.biology.ucla.edu/structureHarvester/)descrita por Earl et al., 

2012 foram utilizados para a verificação da estrutura populacional em estudo a partir dos 

marcadores informativos de ancestralidade.  

Para todos os marcadores analisados (cromossomo Y, DNAmt e AIMs) foi utilizada a 

estatística direta para a obtenção das frequências dos haplogrupos analisados.   

 

http://www.mitomap.org/bin/view.pl/MITOMASTER/
https://haplogrep.uibk.ac.at/
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4.7 Aspectos éticos 

Por tratar-se de uma pesquisa envolvendo seres humanos, a documentação para a 

aprovação da pesquisa encontra-se na posse de pesquisadores da UFPE. 
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5. RESULTADOS  

5.1 Análise dos marcadores de ancestralidade para o cromossomo Y 

Foram analisados os seguintes marcadores para o cromossomo Y: YAP, SRY1532, 

DYS199 e 12f2 em 9 indivíduos do sexo masculino da população de Gangarras do Bandeira. 

Cada marcador define um haplogrupo específico de um grupo populacional. 

As amostras seguiram um padrão hierárquico de análise, as quais, sendo positivas para 

determinado marcador, eram direcionadas para os próximos marcadores. Em todas as PCRs 

foram utilizados dois controles pertencentes ao laboratório, os quais os haplogrupos já são 

conhecidos, a fim de ser realizada comparações com os resultados obtidos. O controle 

europeupertence ao haplogrupo R1a (haplogrupo mais frequente no lesteeuropeu) e o controle 

africano (YAP+) pertencente ao haplogrupo DE (haplogrupo mais frequente na África 

Subsaariana). 

A genotipagem teve início pelo marcador YAP o qual pudemos fazer a distinção entre 

africanos (455pb) e não africanos (150pb). O resultado está demonstrado na figura 10. Das 9 

amostras, apenas três mostraram-se YAP-, ou seja, apresentaram um fragmento de150pb 

comprovando sua descendência não africana. 

 

 
 

Figura 10–Gel de poliacrilamida 8% com tipagem da mutação YAP (Fonte: Autor). 

 

O segundo marcador analisado foi o SRY1532, ao qual todas as amostras foram 

submetidas para se fazer a distinção entre os alelos ancestral (G) e moderno (A).  Além da 

distinção inicial, pode-seidentificar os indivíduos pertencentes ao haplogrupo europeu R1a. 

Para a análise desta mutação, utilizamos a técnica de RFLP com a enzima DraIII. 

Como resultado, pode-se perceber na figura 11que todos os indivíduos apresentaram o mesmo 

padrão para a digestão enzimática, ocorrendo a clivagem dos respectivos fragmentos de DNA, 
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fato observado de forma contrária no controle europeu (C+).  Este indivíduo apresenta apenas 

um fragmento de 167pb comprovando sua origem europeia com a presença do alelo G 

ancestral em seu genótipo.  

 

 
Figura 11 –Gel de poliacrilamida 12% com tipagem da mutação SRY1532. Os indivíduos identificados com a 

cor verde são YAP+, enquanto os que estão identificados com a cor vermelha são YAP- (Fonte: Autor). 

 

Para o DYS199 apenas as amostras YAP- foram utilizadas. Além da PCR, foi 

realizada a digestão enzimática a qual produz um sítio de clivagem para a enzima MfeI, 

caracterizando indivíduos que apresentam o alelo moderno (181pb + 21pb). Os resultados 

encontrados classificam apenas um indivíduo (indivíduo 11)quanto à presença do alelo 

ancestral T (202pb)agrupando-o no haplogrupo Q3* (Figura 12). 

O último marcador molecular utilizado para o cromossomo Y foi o 12f2 que 

caracteriza uma mutação Indel(deleção de 9pb), determinando o haplogrupo J*. Após a 

finalização dos testes laboratoriais, nenhum dos indivíduos foi alocado para este grupo 

(Figura 13).  

 

Figura 12 – Gel de poliacrilamida 12% com tipagem da mutação DYS199 (Fonte: Autor). 
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Figura 13– Eletroforese em gel de poliacrilamida 8% com a tipagem para a mutação 12f2 (Fonte: Autor).  

 

 

Desta forma, para a análise do cromossomo Y dos9 indivíduos analisados obtêm-se 

três distintos haplogrupos, os quais 6 indivíduos apresentam descendência africana (67%), 2 

descendência europeia (22%) e apenas 1 denota ancestralidade paterna ameríndia (11%) 

(Figura 14), sendo estes pertencentes aos haplogrupos DE*, R e Q3*, respectivamente. 

 

 
Figura 14 – Proporção de distintas ancestralidades paternas do cromossomo Y na amostra da população dos 

Gangarras do Bandeira, PE (Fonte: Autor). 

 

5.2 Análise dos marcadores de ancestralidade para o DNAmt 

Após a realização da PCR todas as amostras foram submetidas ao sequenciamento de 

DNA das regiões HSV-I e HSV-II. O resultado do sequenciamento dos indivíduos gerou 24 
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sequências nucleotídicas. Embora tenham sido realizados diversos processos de 

sequenciamento, as amostras pertencentes aos indivíduos G5, G10, G14, G15 e G17 não 

obtiveram sucesso quanto ao valor de confiança das bases (Phred), desta forma, foram 

descartadas para esta análise. 

Os eletroferogramas resultantes do processo de sequenciamento apresentaram no geral 

nucleotídeos com picos bem estabelecidos, bem como valores de confiança (Phred) superior 

ou igual a 25 (AnexoA). 

No alinhamento múltiplo das sequências (Figura 15) realizados no programa MEGA 

v.6.0, foi adicionada a rCRS. Esta é a sequência controle adotada, a qual foi revisada por 

Andrews e colaboradores em 1999 e reflete todo genoma mitocondrial humano. A partir deste 

alinhamento foramestabelecidostodos os sítios de mutações entre as sequências.   

 

 

Figura 15 - Sequências nucleotídicas após alinhamento com a sequência controle rCRS (Fonte: Autor). 

 

A utilização do software MITOMASTER revelou a presença de 38 haplótipos 

diferenciados (Apêndice B) entre todos os indivíduos, dentre estes, 5 definem haplogrupos 

bastante específicos (Tabela 3). Entre as mutações encontradas pelo programa, destacam-se as 

deleções, transversões e substituições.  

 
Tabela 3– Principais polimorfismos que definem os haplogrupos C7, D4h2 e J1c1 

Polimorfismos identificadas Haplogrupo 

16051G C7 

16278T; 16325C D4h2 

482C; 16069T J1c1 
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Perfazendo todas análises na população dos Gangarras do Bandeira, pode-se observar 

uma restrita diversidade de haplogrupos mitocondriais encontrados, onde, é possível constatar 

apenas a presença de duas linhas de contribuição para a ancestralidade materna: a ameríndia 

(67%) e a europeia (33%) (Figura 16).  

 

 
Figura 16 – Proporção da ancestralidade materna encontrada nos indivíduos estudados (Fonte: Autor). 

 

Uma baixa diversidade haplotípica também foi revelada, sendo estas apresentando: 

dois haplótipos ameríndios (C7, presente em 6 indivíduos (50%) e  D4h2 em apenas 2 

indivíduos (17%)); e apenas um haplótipo europeu observado em 4 indivíduos analisados 

(J1c1 – 33%) obteve destaque entre as amostras analisadas (Figura 17).  

 

 
Figura 17– Proporção dos haplogrupos mitocondriais observados (Fonte: Autor). 

 

5.3 Análise dos Marcadores Informativos de Ancestralidade 
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A partir dos dados alélicosanalisados para os marcadores Sb19.3, AT3-I/D, APO4, 

CCR5 e PV92, a variabilidade genética restringiu-se a 3 populações: africanas, ameríndias e 

europeias, como pode ser observado na figura 18.  

A contribuição ameríndia deteve um maior percentual sob as demais, demostrando 

uma frequência de 37% entre os indivíduos, enquanto a africana e europeia, apresentaram 

31,5%. 

 

Figura 18 – Estimativa da mistura interétnicada população analisada. As cores vermelho, verde e azul 

correspondem a contribuições africanas, ameríndias e europeias, respectivamente (Fonte: Imagem retirada do 

software Structure). 

 

O número de amostras analisadas para cada marcador, os genótipos encontrados e suas 

frequências alélicas estão sumarizadas na tabela 4.  

 

Tabela 4 – Frequências dos alelos observados para os AIMs estudados.  

Marcador Genótipo n 
Frequência alélica 

(%) 

Sb19.3 

0 

1 

2 

1 

7 

9 

6% 

41% 

53% 

AT3-I/D 

0 

1 

2 

2 

7 

8 

12% 

41% 

47% 

APO4 

0 

1 

2 

0 

16 

1 

0% 

94% 

6% 

PV92 

0 

1 

2 

12 

1 

4 

71% 

6% 

23% 
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CCR5 
0 

1 

11 

6 

65% 

35% 

Sb19.3; AT3-I/D; APO4; PV92: 0= homozigoto sem inserção; 1= homozigoto com inserção; 2= heterozigoto; 

CCR5: 0= homozigoto sem deleção; 1= homozigoto com deleção (Fonte: Autor - Dados retirados do Softaware 

Structure). 

As contribuições da variabilidade genética de cada indivíduo podem ser visualizadas 

na tabela 5 e na figura 19. Nota-se que os maiores valores percentuais estão expressos para a 

descendência ameríndia. 

Tabela 5–Variabilidade genética individual das amostras estudadas.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Fonte: Autor – Dados retirados do Softaware Structure 

 

Indivíduo 
Contribuições individuais (%) 

Africana Ameríndia Europeia 

G1 31,4% 36,8% 31,8% 

G2 31,5% 37% 31,5% 

G3 31,5% 37% 31,5% 

G4 31,4% 36,9% 31,7% 

G5 31,7% 37,3% 31% 

G6 31,5% 36,9% 31,6% 

G7 31,6% 36,9% 31,5% 

G8 31,4% 37,1% 31,5% 

G9 31,3% 37% 31,7% 

G10 31,4% 36,9% 31,7% 

G11 31,5% 37% 31,5% 

G12 31,5% 37% 31,5% 

G13 31,5% 37% 31,5% 

G14 31,6% 37,1% 31,3% 

G15 31,5% 36,9% 31,6% 

G16 31,3% 37,2% 31,5% 

G17 31,4% 36,9% 31,7% 
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Figura 19 – Estimativa da mistura interétnica individual da população analisada. Cada barra corresponde a um 

indivíduo. As cores vermelho, verde e azul correspondem a contribuições africanas, ameríndias e europeias, 

respectivamente (Fonte: Imagem retirada do software Structure). 

6. DISCUSSÃO  

Polimorfismos de DNA presentes nos cromossomos autossomos, sexuais e no DNA 

mitocondrial, vêm sendo utilizados em estudos relacionados à formação da população 

brasileira, a qual sabe-se que sua contribuição populacional se deu a partir da miscigenação de 

três grupos étnicos principais: europeus, ameríndios e africanos (SANTOS, 2012). 

A partir dos estudos sobre evolução humana realizados através da análise do DNA, 

identificou-se que as linhagens maternas e paternas estão relacionadas com regiões 

geográficas específicas, o que possibilita a reconstrução da história demográfica, migrações e 

determinações da ancestralidade genética de indivíduos e grupos humanos (HUNEMEIER et 

al., 2007). Embora dados históricos e genéticos mostrem que a distribuição desses três grupos 

étnicos ao longo do território brasileiro não ocorreu de forma homogênea, ou seja, a 

proporção de africanos, ameríndios e europeus difere significativamente a depender da região 

geográfica (TELÓ, 2010; IBGE, 2000). 

O presente estudo avaliou a variabilidade genética da população de Gangarras do 

Bandeira no Estado de Pernambuco a partir de marcadores moleculares de ancestralidade. 

Assim como ocorre em outros estados brasileiros, do ponto de vista de sua formação, 

Pernambuco possui uma população bastante heterogênea. Na história do Estado, que abriga 

diversos fluxos migratórios durante o período colonial, indivíduos oriundos do exterior 

contribuíram para o elevado grau de miscigenação da sua população atual.  

As formas como esses grupos se distribuíram e contribuíram para a formação das 

populações de diversas regiões do país reflete, também, na distribuição diferencial de fenótipo 

entre elas. Por exemplo, ocorreu um maior fluxo de africanos para o Nordeste e Sudeste do 

Brasil, enquanto que os extremos do país, Norte e Sul, tiveram menor participação desses 

migrantes (IBGE, 2010; HERMIDA, 2013). 
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Marcadores uniparentais como o cromossomo Y e o DNAmt, podem auxiliar no 

entendimento do processo de povoamento, pois permitem distinguir o quanto da mistura 

herdada deriva da contribuição diferencial entre homens e mulheres. No Brasil, exceto pelas 

invasões temporárias de franceses no Rio de Janeiro e de holandeses em Pernambuco, 

praticamente apenas portugueses vieram para o Brasil até o inicio do século XIX. Os 

primeiros imigrantes portugueses não trouxeram mulheres, e registros históricos indicam que 

eles iniciaram rapidamente um processo de miscigenação com mulheres africanas e 

ameríndias contribuindo para o processo da colonização brasileira (PENA et al., 2000; 

HERMIDA, 2013). 

Em um estudo elaborado por Pena e colaboradores em 2000, sobre a formação da 

população brasileira, os resultados obtidos demostraram que a imensa maioria (provavelmente 

mais de 90%) das partilinhagens dos brancos brasileiros é de origem europeia. Fato 

corroborado por pesquisas desenvolvidas por Abé-Sandes e colaboradores em 2004.  

Barros (2006) ao analisar a diversidade haplotípica de 500 indivíduos pernambucanos, 

propôs uma íntima relação de parentesco entre pernambucanos e europeus, o que permitiu 

considerar que a maioria dos cromossomos Y da população de Pernambuco apresentou 

origem europeia, fato que se torna consistente com a história da colonização do Estado.  

Maciel (2003) desenvolveu um estudo relacionado apolimorfismos no cromossomo Y 

com 240 indivíduos homens no Estado de Pernambuco e os resultados demostraram que a 

população pernambucana é geneticamente similar às populações europeias e está 

geneticamente mais distante das populações asiáticas. 

Apesar dos diversos estudos, aqui citados, apontarem para a maior contribuição do 

cromossomo Y brasileiro ser europeu, os dados apresentados neste estudo entraram em 

divergência (predominância africana) com resultados já apresentados na literatura, 

principalmente o indivíduo G11 por tratar-se de um ameríndio. Em dois estudos 

desenvolvidos, um por Pena et al. (2000), e outro por Alves-Silva et al. (2000) com uma 

amostra de mais 200 indivíduos, nenhumhaplogrupoameríndio para a linhagem paterna foi 

encontrado, fato que mostra que o homem indígena deixou pouquíssimos descendentes no 

Brasil mas que um deles encontra-se habitando as terras da Comunidade do Bandeira.  

Alves-Silva e colaboradores (2000) realizaram um ensaio com amostras de DNAmt 

em brasileiros mostrando que a maioria das matrilinhagens são de origem ameríndia, seguida 

de contribuições africanas e europeias. Quando estratificado pelas regiões do país, observou-

se, como já era esperado, que a maioria das matrilinhagens no norte era de origem 
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ameríndia(54%), no nordeste eram africanas (44%) e no sul as linhagens maternas eram 

principalmente europeias (66%). 

Em adição, Pena et al., (2000) em estudo desenvolvido com participantes brasileiros, 

os DNAmt obtiveram, para todo o Brasil, uma distribuição de origens também uniforme, 

apresentando 33% de linhagens ameríndias, 28% africanas e 39% europeias. Entre as 

linhagens europeias, destacam-se os haplogrupos H, T e J, sendo estes distribuídos em todas 

as regiões do Brasil.  

Embora não encontrados haplogrupos africanos na presente pesquisa, os dados obtidos 

corroboram com as distribuições brasileiras de ancestralidade citadas nas literaturas, onde, os 

Gangarras do Bandeira, aparecem com elevadas contribuições ameríndias (67%) e europeias 

(33%), estando, o haplogrupo J, presente em 33% da população analisada. 

Não existem muitos trabalhos utilizando marcadores em DNA nucleares autossômicos 

para estimativa de miscigenação étnica em populações brasileiras, principalmente em zonas 

mais afastadas dos grandes centros (PEDROSA, 2006). Embora, há alguns anos pesquisas 

tenham sido realizados. 

Callegari-Jacques et al. (2003) analisaram mais de mil indivíduos, envolvidos em 

casos de paternidade, pertencentes as cincos regiões geográficas brasileiras. Estimou-se que a 

porcentagem da contribuição europeia é maior na região Sul (81%) e menor na região 

Nordeste (68%). A contribuição africana, por sua vez é menor na região Sul (11%), enquanto 

os maiores valores foram encontrados para as regiões Sudeste e Centro-Oeste (18%). As 

estimativas para a contribuição ameríndia foram menores no Sul e Sudeste (7%), enquanto a 

região Nordeste obteve o maior percentual (17%) de todo território brasileiro. 

Parra et al. (2003), também utilizaram AIMs para estimar a miscigenação de homens 

auto-declarados brancos em quatro regiões do Brasil (Norte, Nordeste, Sul e Sudeste). Os 

resultados obtidos apontaram que a contribuição africana é maior na região Sudeste (32%), 

seguida pelas regiões Nordeste (29%), Norte (23%) e Sul (13%).   

As análises de 798 indivíduos feitas por Manta e colaboradores em 2013, por todo 

território brasileiro revelaram resultados mais refinados embora sejam similares ao de estudos 

citados anteriormente. A maior contribuição europeia se faz presente na região Sul e,a medida 

que se aproxima ao extremo norte do Brasil, a contribuição ameríndia passa a ser superior, 

seguida da africana. 

Ainda que o número de marcadores informativos de ancestralidade tenha sido restrito 

para estimar a total contribuição genética desta população do presente estudo, os dados 
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observados já contribuem para uma estimativa populacional, onde 37% dos indivíduos 

pertencentes à Comunidade do Bandeira apresentam uma origem ameríndia, enquanto as 

descendências africanas e europeias apresentam uma contribuição de 31,5%, cada. 

 O excesso de indivíduos homozigotos e a baixa diversidade de haplogrupos podem 

ser explicadospela estruturação populacional ocasionada por casamentos consanguíneos entre 

indivíduos do mesmo grupo, uma vez que os Gangarras vivem afastados das grandes cidades 

e em comunidade.  

Mesmo que, os indivíduos pertencentes à comunidade do Bandeira apresentem um 

fenótipo típico europeu, a cor da pele, assim como outras características físicas externas como 

formato da face, do nariz e textura do cabelo são traços superficiais, e podem ser espelhadas a 

adaptações ao clima e outras variáveis ambientais. Por isso, a utilização de marcadores 

genéticos adequados tem como definir corretamente a ancestralidade de um indivíduo e 

relacioná-los a estudos populacionais (HERMIDA, 2013). 

O Brasil, como se sabe, é um país altamente miscigenado e a migração é o fator 

evolutivo capaz de dispersar a diversidade genética entre as populações. Um exemplo é que, 

os Gangarras, mesmo apresentando características bastante particulares, após a análise dos 

resultados obtidos observa-se que a miscigenação está presente. 

.  
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7. CONCLUSÃO 

O presente estudo, assim como outros já realizados em diversas populações brasileiras, 

auxiliano esclarecimento dos relatos históricos sobre as diferenças populacionais que 

ocorreram no processo de colonização do Brasil, assim com a formação tri-híbrida da nossa 

população. 

Os dados aqui apresentados revelaram uma maior contribuição africana na 

patrilinhagem e auma ancestralidadeameríndia se fez presente com uma elevada frequência na 

matrilinhagem e nos cromossomos autossomos, fato que diverge com as hipóteses levantadas 

pela literatura de que os indivíduos pertencentes ao Bandeira sejam descendentes de 

holandeses, no entanto, é necessária uma maior amostragem e utilização de marcadores 

específicos para regiões da Europa e Holanda.  
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APÊNDICEA – Parâmetros de amplificação e concentrações adotadas para as reações 

de PCR 

 

YAP: desnaturação inicial a 94ºC por 2 min; seguida por 30 ciclos de: desnaturação a 94ºC 

por 1 mim, anelamento a 51ºC por 1 min, e elongação a 72ºC por 1 min; com extensão final a 

72ºC por 5 min. Foi utilizado: Tampão IB; 0,2 mM de dNTPs; 0,12 mM de cada iniciador; 1U 

de Taq DNA Polimerase e 20-50ƞ g de DNA genômico. 

 

SRY1532:desnaturação inicial a 95ºC por 10 min; seguida por 32 ciclos de: desnaturação a 

94ºC por 30s, anelamento a 56ºC por 20s, e elongação a 72ºC por 1 min; com extensão final a 

72ºC por 1 min. Foi utilizado: Tampão IIC; 0,2 mM de dNTPs; 0,5 mM de cada iniciador; 1U 

de Taq DNA Polimerase e 20-50ƞ g de DNA genômico. 

 

DYS199 e 12F2:desnaturação inicial a 94ºC por 2 min; seguida por 30 ciclos de: 

desnaturação a 94ºC por 1 mim, anelamento a 61ºC por 1 min, e elongação a 72ºC por 1 min; 

com extensão final a 72ºC por 5 minutos. Foi utilizado: Tampão IB; 0,2 mM de dNTPs; 0,2 

mM de cada inciador; 1U de Taq DNA Polimerase e 20-50ƞ g de DNA genômico. 

 

L15997/H017 e L1655/H599: desnaturação inicial a 95ºC por 10 min; seguida por 30 ciclos 

de: desnaturação a 95ºC por 15s, anelamento a 52ºC por 30s, e elongação a 72ºC por 90s; com 

extensão final a 72º C por 10 min. Foi utilizado: 1,5x de tampão (Sinapse); 200 mM de 

dNTPs; 0,8mM de cada iniciador; 1U de Taq DNA Polimerase e 20-50 ƞ g de DNA 

genômico. 

 

Sb19.3: desnaturação inicial a 94ºC por 5 min; seguida por 30 ciclos de: desnaturação a 94ºC 

por 30s, anelamento a 60ºC por 30s, e elongação a 72ºC por 1 min; com extensão final a 72º C 

por 5 min. Foi utilizado: 1,5x de tampão (Sinapse); 2,76 mM de dNTPs; 0,84 mM de cada 

iniciador; 1U de Taq DNA Polimerase e 20-50 ƞ g de DNA genômico. 

 

APO4: desnaturação inicial a 94ºC por 5 min; seguida por 32 ciclos de: desnaturação a 94ºC 

por 1 min, anelamento a 50ºC por 2 min, e elongação a 72ºC por 2 min; com extensão final a 

72º C por 5 min. Foi utilizado: 1,5x de tampão (Sinapse); 0,2 mM de dNTPs;375 ƞ g de cada 

iniciador; 2,5U de Taq DNA Polimerase e 20-50 ƞ g de DNA genômico. 
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PV92: desnaturação inicial a 94ºC por 5 min; seguida por 32 ciclos de: desnaturação a 94ºC 

por 40s, anelamento a 55ºC por 50s, e elongação a 72ºC por 1 min; com extensão final a 72º C 

por 7 min. Foi utilizado: 1,5x de tampão (Sinapse); 0,2 mM de dNTPs; 0,25μM de cada 

iniciador;1U de Taq DNA Polimerase e 20-50 ƞ g de DNA genômico. 

 

AT3-I/D:desnaturação inicial a 94ºC por 6 min; seguida por 1 ciclo a 54ºC por 2 min e mais 

35 ciclos de: desnaturação a 72ºC por 1 min, anelamento a 94ºC por 30s, e elongação a 54ºC 

por 1 min; com extensão final a 72º C por 10 min. Foi utilizado: 1,5x de tampão (Sinapse); 

200mM de dNTPs; 0,25 mM de cada iniciador; 1U de Taq DNA Polimerase e 20-50 ƞ g de 

DNA genômico. 

 

CCR5: desnaturação inicial a 94ºC por 5 min; seguida por 35 ciclos de: desnaturação a 94ºC 

por 1 min, anelamento a 58ºC por 1 min, e elongação a 72ºC por 1 min; com extensão final a 

72º C por 10 min. Foi utilizado: 1,5x de tampão (Sinapse); 1,25μM de dNTPs; 2,5μMde cada 

iniciador; 2,5U de Taq DNA Polimerase e 20-50 ƞ g de DNA genômico.
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APÊNDICE B – Haplótipos pertencentes aos indivíduos analisados, bem como seus respectivos haplogrupos 

AMOSTRA HAPLÓTIPOS HAPLOGRUPO 

G1 
73G; 146C; 194T; 249d; 263G; 286d; 309.1C; 310C; 489C; 523d; 16051G; 16184T; 16223T; 16287T; 16298C; 16311C; 

16325C; 16327T 
C7 

G2 
73G; 146C; 194T; 249d; 263G; 286d; 309.1C; 310C; 489C; 523d; 16051G; 16184T; 16223T; 16287T; 16298C; 16311C; 

16325C; 16327T 
C7 

G3 
73G; 146C; 194T; 249d; 263G; 286d; 309.1C; 310C; 489C; 523d; 16051G; 16184T; 16223T; 16287T; 16298C; 16311C; 

16325C; 16327T 
C7 

G4 73G; 195C; 263G; 315.1C; 489C; 16223T; 16278T; 16291T; 16325C; 16362C D4h2 

G6 
73G; 146C; 194T; 248d; 263G; 286d; 309.1C; 310C; 489C; 523d; 559T; 570T; 16051G; 16184T; 16223T; 16287T; 16298C; 

16311C; 16325C; 16327T 
C7 

G7 
73G; 146C; 194T; 249d; 263G; 286d; 309.1C; 310C; 489C; 523d; 16051G; 16184T; 16223T; 16287T; 16298C; 16311C; 

16325C; 16327T 
C7 

G8 73G; 228A; 263G; 295T; 309.1C; 310C; 462T; 482C; 489C; 16069T; 16126C J1c1 

G9 73G; 228A; 263G; 295T; 309.1C; 310C; 462T; 482C; 489C; 16069T; 16126C J1c1 

G11 73G; 195C; 263G; 315.1C; 489C; 16223T; 16278T; 16291T; 16325C; 16362C D4h2 

G12 73G; 228A; 263G; 295T; 309.1C; 310C; 462T; 482C; 489C; 16069T; 16126C J1c1 

G13 73G; 228A; 263G; 295T; 309.1C; 310C; 462T; 482C; 489C; 16069T; 16126C J1c1 

G16 
73G; 146C; 194T; 249d; 263G; 286d; 309.1C; 310C; 489C; 523d; 16051G; 16184T; 16223T; 16287T; 16298C; 16311C; 

16325C; 16327T 
C7 
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ANEXO A – Cromatogramas de todos os indivíduos analisados, bem como seus valores 

de confiança (Phred) respectivos 
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