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RESUMO 

SANTOS, Suellen Silva Bernardo dos. Estudo da ancestralidade materna da 
população do Rio de Janeiro: análise do DNA mitocondrial. 2012. 81f. Dissertação 
(Mestrado em Biociências) - Instituto de Biologia Roberto Alcântara Gomes, 
Universidade do Estado do Rio de Janeiro, Rio de Janeiro, 2012. 
 

As porções uniparentais do genoma humano, representadas pelo 
cromossomo Y e pelo DNA mitocondrial (DNAmt), contêm informação genética 
relacionada às heranças patrilinear e matrilinear, respectivamente. Além da 
aplicabilidade em genética médica e forense, o DNAmt tem sido utilizado como um 
importante marcador molecular em estudos sobre evolução para traçar inferências 
filogenéticas e filogeográficas sobre as populações humanas. A análise  de 
linhagens de DNAmt presentes em diferentes populações mundiais levou à 
identificação de haplogrupos reunindo diversos haplótipos específicos dos grandes 
grupos étnicos: africanos, europeus, asiáticos e nativos americanos. A população 
brasileira é conhecida como uma das mais heterogêneas do mundo, resultado do 
processo de colonização do país, abrangendo mais de cinco séculos de 
miscigenação entre povos de diferentes continentes. Este trabalho teve como 
objetivo estimar a partir da análise do DNA mitocondrial as proporções ancestrais 
africanas, européias e ameríndias na população do Rio de Janeiro. Para isso foram 
sequencidas as regiões hipervariáveis HVI e HVII do DNAmt de 109 indivíduos não 
relacionados geneticamente residentes no Rio de Janeiro. Os haplogrupos foram 
classificados de acordo com o conjunto de polimorfismos dos haplótipos individuais. 
Programas estatísticas foram utilizados para a determinação de parâmetros de 
diversidade genética e comparações populacionais. A diversidade haplotípica foi 
estimada em 0,9988. Nossos resultados demonstraram na população do Rio de 
Janeiro percentuais de cerca de 60%, 25% e 15% de ancestralidades maternas 
africana, ameríndia e européia, respectivamente. Através da análise de distâncias 
genéticas, evidenciou-se que a população do Rio de Janeiro está mais próxima das 
populações brasilerias dos estados de São Paulo e Alagoas. Como descrito nos 
registros históricos, algumas regiões do país tiveram processos de colonização 
muito específicos que se refletem nas proporções ancestrais maternas e paternas 
observadas. Em relação ao DNAmt, não se verificou diferença genética significativa 
entre as populações do Rio de Janeiro e a de Angola, uma população africana. Os 
resultados obtidos estão em estreita concordância com os registros históricos e 
outros estudos genéticos acerca da formação da população brasileira. 
 
 
Palavras-chave:  DNA mitocondrial. População brasileira.  Ancestralidade. 
Haplogrupos. Rio de Janeiro. 

 



 

ABSTRACT 

 

The uniparental portions of the human genome, represented by the Y 
chromosome and mitochondrial DNA (mtDNA), contain genetic information related to 
patrilineal and matrilineal inheritance, respectively. Besides the application in medical 
genetics and forensic, the mtDNA has been used as an important molecular marker 
in studies of evolution to trace phylogenetic and phylogeographic inferences on 
human populations. The analysis of mtDNA lineages present in different populations 
worldwide led to the identification of haplogroups combining several specific 
haplotypes of the major ethnic groups: Africans, Europeans, Asians and Native 
Americans. The Brazilian population is known as one of the most heterogeneous in 
the world, a result of the colonization process of the country, covering more than five 
centuries of miscegenation between peoples of different continents. This study aimed 
to estimate from the analysis of mitochondrial DNA, the ancestral proportion of 
African, European and Amerindian in the Rio de Janeiro population. For that reason, 
the hypervariable regions HVI and HVII of mtDNA from 109 genetically unrelated 
individuals residing in Rio de Janeiro were sequenced. The haplogroups were 
classified according to the set of polymorphism of the individual haplotypes. 
Statistical programs were used for determination of parameters of genetic diversity 
and population comparisons. The haplotype diversity was estimated to be 0.9988. 
Our results showed in the population of Rio de Janeiro percentage of about 60%, 
25% and 15% of maternal African ancestry, Amerindian and European, respectively. 
Through the analysis of genetic distances, it was showed that the population of Rio 
de Janeiro is closer to Brazilian populations of the states of Sao Paulo and Alagoas. 
As described in historical records, some regions had very specific processes of 
colonization that are reflected in the maternal and paternal ancestors proportions 
observed. Regarding mtDNA, there was no significant genetic difference between the 
populations of Rio de Janeiro and Angola, an African population. The current results 
are in close agreement with the historical records and other genetic studies on the 
formation of the Brazilian population. 
 
 
 
Keywords: Mitochondrial DNA. Brazilian population. Ancestry. Haplogroups. Rio de 
Janeiro. 
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INTRODUÇÃO 

 

GENOMA HUMANO  

 

O genoma humano corresponde ao total de informação genética contida nas 

células humanas, armazenado na molécula de DNA (ácido desoxirribonucléico). 

Divide-se em um complexo genoma nuclear, que contém quase que a integralidade 

da informação genética, e um pequeno genoma mitocondrial (Strachan & Read, 

2004). É constituído por aproximadamente 3,2 bilhões de pares de bases 

organizados em 23 pares de cromossomos, sendo 22 pares autossômicos e um par 

de cromossomos sexuais X e Y (Figura 1) (Butler, 2009). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Figura 1 - Esquema representativo do genoma humano (adaptado de Butler, 2009).  
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A molécula de DNA está presente em todas as células nucleadas do nosso 

organismo. Cada célula, exceto as da linhagem germinativa, possui dois pares de 

cromossomos, um herdado do pai e outro da mãe. Os cromossomos de um mesmo 

par são ditos homólogos. O único par de cromossomos não homólogos é dos 

cromossomos sexuais em indivíduos do sexo masculino, onde o cromossomo X foi 

herdado da mãe e o cromossomo Y do pai, não havendo recombinação entre eles, 

com exceção das regiões pseudoautossômicas (Jobling & Tyler-Smith, 2003). 

Desde a descoberta e definição da estrutura do DNA (Franklin & Gosling, 

1953, Watson & Crick, 1953), diversas metodologias e ferramentas biotecnológicas 

foram desenvolvidas com o objetivo de estudar a molécula de forma mais minuciosa. 

Na década de 1950, foi identificada e purificada a enzima DNA polimerase (Lehman 

et al., 1958). Em 1970, foi realizado o primeiro isolamento de uma enzima de 

restrição (Smith, 1970). Nesta mesma década, Sanger desenvolveu uma técnica de 

sequenciamento do DNA (Sanger et al., 1977). 

Na década de 80, outra técnica revolucionou a biologia molecular, a reação 

em cadeia da polimerase (PCR), um processo in vitro de amplificação do DNA 

(Mullis et al., 1986, White et al., 1989), que tornou possível a redução drástica da 

quantidade de DNA e o tempo necessários para as análises. Além disso, a PCR 

possibilitou uma utilização generalizada de análise de DNA em casos forenses onde 

as quantidades da molécula eram diminutas (Decorte et al., 1990, Westwood & 

Werrett, 1990). 

O projeto genoma, através do sequenciamento do DNA humano, revelou que 

o nosso material genético contém aproximadamente três bilhões de pares de bases, 

dos quais 1,1% corresponde a éxons, 24% a íntrons e 75% a sequências 

intergênicas (Venter et al., 2001). Segundo dados do consórcio público responsável 

pelo projeto genoma, a espécie humana possui aproximadamente 32 mil genes e 

deste total, apenas 1,5% codifica proteínas (Lander et al., 2001). 

O projeto genoma possibilitou um maior conhecimento sobre os novos 

polimorfismos descritos, como os microsatélites ou short tandem repeat (STRs) e os 

single nucleotide polymorphisms (SNPs). A menor distribuição de tamanho dos 

alelos dos STRs em conjunto com a técnica de PCR possibilitou a análise até 

mesmo de DNA degradado, o que não era possível com as metodologias anteriores 

(Holland et al., 1993). Os sistemas automáticos de detecção a laser tornaram 
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possível a análise de múltiplos loci STRs amplificados em uma mesma reação de 

PCR (Kimpton et al., 1993). 

Os polimorfismos de nucleotídeo único (SNPs) ocorrem a cada 100-300 bases 

no genoma humano, sendo desta maneira, os polimorfismos mais frequentes 

(Lander et al., 2001). No banco de dados dbSNP (versão 32), já foram validados 

mais de 17 milhões de SNPs (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/SNP/). Tais 

polimorfismos são resultantes de uma alteração, deleção ou inserção de um 

nucleotídeo em uma determinada posição no genoma humano. A análise de um 

SNP pode ser feita através do sequenciamento da região de interesse ou pela 

amplificação de um pequeno segmento em torno da posição SNP seguido de um 

minisequenciamento (Sobrino et al., 2005). 

Os diversos polimorfismos de DNA são amplamente utilizados em genética 

forense, podendo ocorrer em cromossomos sexuais, autossômicos e no DNA 

mitocondrial (DNAmt). O conhecimento da estrutura genética da população 

possibilita uma aplicação direta na construção de bancos de dados com interesses 

forenses. As regiões polimórficas do DNA podem ser utilizadas em identificação de 

indivíduos, estudos de filogenia, genética de populações e mapeamento de genes. 

Atualmente as sequências STR autossômicas são muito utilizadas na identificação 

humana, seja na investigação criminal ou de vínculo genético ou na tentativa de 

localizar pessoas desaparecidas (Carracedo & Sanchez-Diz, 2005). 

Assim como no DNA nuclear, no DNAmt ocorrem muitos SNPs. A análise dos 

polimorfismos verificados na região controle do DNAmt é uma eficiente metodologia 

para genotipagem de materiais degradados, ossos, dentes e fios de cabelo (Parsons 

& Coble, 2001, von Wurmb-Schwark et al., 2003). Além desta aplicação, devido a 

características específicas desta molécula, o DNA mitocondrial é muito empregado 

em estudos de evolução e ancestralidade (Underhill & Kivisild, 2007). 
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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).  

Anderson e colaboradores (1981) descreveram a primeira sequência do 

genoma mitocondrial humano. O DNA mitocondrial (Figura 2) possui 16.569 pares 

de bases e é composto por uma dupla fita circular, com uma distribuição assimétrica 

de guaninas e citosinas, o que gera uma cadeia pesada (H) rica em guaninas e uma 

cadeia leve (L) rica em citosina, no qual estão contidos 37 genes envolvidos na 

produção de energia e no seu armazenamento na forma de ATP. Deste total, dois 

codificam RNAs ribossômicos (12S e 16S), 22 codificam RNAs transportadores e 13 

codificam subunidades do sistema de fosforilação oxidativa (Anderson et al., 1981, 

Taylor & Turnbull, 2005).  

 

Figura 2 - Genoma mitocondrial humano (adaptado de Taylor & Turnbull, 2005). 
Os genes que codificam as subunidades do complexo I são mostrados em azul; 
citocromo c oxidase (COI-COIII) é mostrado em vermelho; citocromo b do complexo 
III é mostrado em verde e as subunidades da ATP sintase são mostradas em 
amarelo. Os dois RNAs ribossomais (rRNAs; 12S e 16S) são mostrados em roxo e 
22tRNAs são indicado por linhas. Também é destacada a região controle (D-loop).  
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O genoma mitocondrial humano possui uma região codificante e uma não 

codificante. A região não codificante, também conhecida como região controle ou 

alça D, é o local em que se inicia a replicação da cadeia H. Esta região contém 

sequências que são vitais para o início da replicação e transcrição do DNAmt (Taylor 

& Turnbull, 2005).  

O DNAmt pode ser utilizado para a identificação taxonômica, genética 

populacional e em análises forenses por apresentar vantagens em relação ao DNA 

nuclear. A principal vantagem desta molécula para uso forense é a maior 

abundância de cópias em relação ao DNA nuclear. Cada célula possui centenas de 

mitocôndrias e cada mitocôndria possui dezenas de cópias de seu cromossomo 

circular. Essas características possibilitam que em uma pequena amostra de tecido 

biológico possa ser encontrada uma quantidade razoável de DNAmt (Scheffler, 

2002, Budowle et al., 2003). 

O DNAmt não possui íntros, não sofre recombinação e é haplóide, o que o 

torna interessante para a identificação de espécies (Saccone et al., 1999). Além 

disso, possui certos genes, como o citocromo b (cytb) e o citocromo oxidase I (COI) 

que possuem regiões bastante conservadas, o que possibilita uma análise a partir 

de uma metodologia simples em diversos organismos (Folmer et al., 1994). 

A molécula do DNAmt possui regiões bastante variáveis que podem ser 

utilizadas para diferenciar indivíduos dentro de uma espécie. Com ocorrência, 

sobretudo na região controle, tais variações são decorrentes de mutações (Brown et 

al., 1979, Brown et al., 1982, Pakendorf & Stoneking, 2005). Em mamíferos, o 

DNAmt possui uma taxa de evolução ~10 vezes mais rápida do que aquela 

encontrada no DNA nuclear (Brown et al., 1979, Brown et al., 1982, Pakendorf & 

Stoneking, 2005). 

A alta taxa de mutação da molécula de DNAmt é explicada por uma 

combinação de fatores. O DNAmt está localizado na organela em que ocorre a 

cadeia respiratória, que é uma fonte endógena de espécies reativas de oxigênio, 

proporcionando um ambiente favorável a mutações. Associadas a este fator, a 

ausência de proteínas histonas e uma capacidade limitada de reparo justificam a alta 

susceptibilidade a danos em relação ao DNA nuclear (Taylor & Turnbull, 2005). 

A variabilidade apresentada por uma molécula de DNA é resultante de um 

balanço entre as mutações que surgem e as restrições, estruturais e funcionais, que 

elas ocasionam. A hipótese do relógio molecular propõe que os genes e seus 
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produtos evoluem sob uma taxa constante ao longo do tempo e das linhagens. A 

principal vantagem que a teoria ofereceu foi a possibilidade de inferir o tempo de 

divergência entre duas linhagens a partir do número de substituições entre as suas 

sequências de DNA, independentemente de informações fósseis (Pauling, 1964, 

Hillis, 1996). 

Por essa proposta, se a taxa de substituição for constante entre grupos 

taxonomicamente próximos, é possível estimar o tempo de divergência dentre os 

mesmos aplicando um ponto de calibração específico para o grupo. Esta teoria foi 

difundida rapidamente na comunidade científica e diversos relógios moleculares 

universais foram propostos. Estes foram empregados em diferentes trabalhos que 

buscavam elucidar os fundamentos que norteavam as questões evolutivas e 

biogeográficas (Doolittle et al., 1996, Hedges et al., 1996, Holder & Lewis, 2003). 

Através de marcadores moleculares que apresentem alguma variabilidade 

entre os indivíduos podemos analisar e entender os mais diversos processos 

evolutivos. O DNAmt possui excelentes marcadores para a inferência de filogenias 

maternas, principalmente entre espécies próximas, devido às peculiaridades de sua 

herança uniparental clonal e ausência de recombinação. As árvores de evolução 

ilustram o conceito de descendência com modificação e exibem os processos de 

deriva e migração que influenciam a estrutura da população. Filogenias 

do DNAmt registraram a acumulação da diversidade genética e são indicadoras 

únicas da estrutura da população existente (Underhill & Kivisild, 2007).  

 

 

ESPECIFICIDADES DO DNA MITOCONDRIAL  

 

O DNAmt está presente em um grande número de cópias por célula. Em uma 

célula somática, enquanto ocorrem duas cópias do genoma nuclear podem ser 

encontradas de 100 a 1000 cópias do genoma mitocondrial (Robin & Wong, 1988). 

Esta propriedade associada ao seu diminuto tamanho relativo torna a molécula de 

escolha em investigações forenses, análises de amostras antigas e outras que 

apresentem DNA degradado ou em pouca quantidade (Pakendorf & Stoneking, 

2005).  

A existência de múltiplas cópias do DNA mitocondrial por célula pode gerar 

um fenômeno conhecido como heteroplasmia, caracterizado pela coexistência de 
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dois ou mais genomas mitocondriais em uma mesma célula ou tecido de um 

indivíduo (Tuppen et al., 2010). A heteroplasmia pode apresentar-se de duas formas: 

heteroplasmia de sequência e heteroplasmia de comprimento. A heteroplasmia de 

sequência consiste na ocorrência de duas populações de DNA mitocondrial 

diferenciadas em uma determinada posição de nucleotídeos (Stewart et al., 2001). O 

caso mais famoso desse tipo de heteroplasmia foi verificado quando da análise do 

DNAmt dos restos mortais da família Romanov (Gill et al., 1994, Ivanov et al., 1996).   

A heteroplasmia de comprimento quando comparada a heteroplasmia de 

sequência ocorre mais comumente e possui menos especificidade populacional. É 

caracterizada pela deleção ou inserção de citosinas em regiões contendo repetições 

mononucleotídicas.  Na região controle do DNAmt existem quatro regiões que 

contêm repetições de citosinas consecutivas, conhecidas como C-tracts, propensas 

a heteroplasmia de comprimento do DNAmt. Um indivíduo pode apresentar em suas 

células distintos comprimentos de C-tracts (Bendall & Sykes, 1995). Diversas 

pesquisas buscam elucidar os mecanismos celulares e circunstâncias em que 

ocorrem este tipo de heteroplasmia (Irwin et al., 2009, Lacan et al., 2009, Forster et 

al., 2010). 

Existem algumas dificuldades na interpretação das heteroplasmias, são elas: 

o mecanismo de surgimento desses eventos não é claro; a taxa de mutação em que 

ocorrem é desconhecida; a notação de heteroplasmia pode ser complexa e até 

mesmo a sua presença é difícil de detectar se o pesquisador não recorrer, por 

exemplo, à clonagem de bactérias (Lutz-Bonengel et al., 2004, Forster et al., 2010). 

A prática usual, tanto em ciência forense, quanto em estudos evolutivos humanos 

tem sido a de desconsiderar as heteroplasmias de comprimento nas análises de 

DNA mitocondrial. Já as heteroplasmias pontuais são raras e são importantes em 

interpretações forenses (Stewart et al., 2001). 

A herança do DNAmt se dá exclusivamente por via materna e com ausência 

de recombinação. A transmissão uniparental do DNA mitocondrial se apresenta 

como uma ferramenta importante em estudos de ancestralidade em uma população, 

sendo possível traçar a origem materna de indivíduos (Pakendorf & Stoneking, 

2005). 

Diversos estudos buscaram elucidar o porquê de as mitocôndrias paternas 

não serem herdadas. É bem descrito que, no momento da fecundação, as 

mitocôndrias paternas são seletivamente destruídas no oócito.  As mitocôndrias 
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presentes nos espermatozóides são marcadas para destruição por ubiquitinação no 

momento da fecundação (Robin & Wong, 1988). Algumas discussões na 

comunidade científica sugeriram que este mecanismo poderia falhar possibilitando 

uma herança de mitocôndrias paternas, justificadas pelo estudo da herança em 

algumas doenças (Schwartz & Vissing, 2003). Mesmo diante de tais discussões 

a herança materna exclusiva do DNAmt observada em seres humanos ainda pode 

ser considerada como regra (Schwartz & Vissing, 2003, Pakendorf & Stoneking, 

2005). 

Outras teorias também apontaram para a possibilidade de recombinação do 

DNAmt, seriam elas: recombinação com DNAmt paterno; recombinação com 

pseudogenes do DNAmt presentes no DNA nuclear e recombinação 

entre diferentes moléculas de DNAmt de um mesmo indivíduo que apresente 

heteroplasmia. Cada uma destas vias exigiria que as mitocôndrias possuíssem 

enzimas necessárias para recombinação homóloga, ou que o DNA pudesse ser 

tomado a partir do citoplasma pela mitocôndria e não existem boas evidências dessa 

recombinação in vivo em mamíferos (Eyre-Walker, 2000).  

 

 

REGIÕES HIPERVARIÁVEIS E OS HAPLOGRUPOS DO DNA MITOCONDRIAL  

 

A Região controle do DNAmt possui duas regiões que são os focos de 

estudos populacionais devido às variações de sequências dentro desses 

segmentos (Bonatto & Salzano, 1997, Torroni et al., 2006): a Região Hipervariável I 

(HVI) que compreende as posições 16.024 à 16.383; e a Região Hipervariável II 

(HVII) que estende-se da posição 57 até 372 (Stoneking, 2000). Uma terceira 

região chamada de segmento hipervariável III (HVIII) também está presente na 

região controle e está situada entre as posições 438 e 574, no entanto é menos 

polimórfica que HVI e HVII (Lutz et al., 1997). 

Por convenção, as posições de nucleotídeos do genoma mitocondrial humano 

são numeradas de 1-16569 de acordo com a Sequência de Referência Cambridge 

revisada (rCRS) (Anderson et al., 1981, Anderson et al., 1999, Andrews et al., 1999). 

Os polimorfismos de base única (transições, transversões, inserções ou deleções) 

são determinados através das diferenças encontradas entre as sequências geradas 

e a rCRS. Cada conjunto de polimorfismos verificados em um indivíduo é chamado 
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de haplótipo. Por sua vez, ocorrem haplogrupos definidos por grupos de sequências 

(haplótipos) que se relacionam a uma mesma origem ou região geográfica 

(Pakendorf & Stoneking, 2005). 

A maioria dos laboratórios que utiliza a tipagem do DNAmt se baseia nos 

polimorfismos presentes na sequência de nucleotídeos das regiões HVI e HVII.  

Para se determinar a significância dessa identidade é necessário verificar a 

frequência com que esse conjunto de polimorfismos ocorre na população (frequência 

do haplótipo), o que gera a necessidade de um banco de dados populacional de 

DNAmt (Holland & Parsons, 1999). Haplótipos pouco frequentes indicam maior 

probabilidade de amostra questionada idêntica ter a mesma origem da amostra 

referência. Haplótipos muito frequentes indicam menor probabilidade de 

coincidência, já que muitos indivíduos apresentam o mesmo conjunto de 

polimorfismos naquela população. Em 1999, foi criado o EMPOP, um banco de 

dados on line que visa a coleta, controle de qualidade e divulgação de haplótipos de 

DNAmt mundiais. Em dezembro de 2011, existiam mais de 16 mil sequências em 

seu acervo digital (http://empop.org/). O FBI reúne as informações de DNAmt em seu 

banco de DNA conhecido como CODISmt (Monson et al., 2002). Em 2001, ano de 

sua criação, o CODISmt continha 4839 perfis de DNAmt representativos de 14 

populações. O banco de dados da Yonsei University mtDNAmanager (Lee et al., 

2009) continha, até Dezembro de 2010, 9294 sequências da região controle do 

DNAmt divididas em 5 grupos populacionais. 

A taxa de mutação não é constante em toda a molécula de DNAmt.  Na região 

controle é cerca de 10 vezes superior à observada na região codificante (Pakendorf 

& Stoneking, 2005). Tal característica pode ser explicada pela seleção natural que 

ocorre na região codificante, eliminando as mutações funcionalmente deletérias. Na 

região controle, que embora seja importante para a replicação do DNA mitocondrial, 

não existe a codificação de proteínas, sendo assim esta região está mais propensa a 

acumular mutações. Além disso, também existem diferenças entre taxas mutacionais 

na região controle. Em algumas posições desta região, nos hot spots, as mutações 

ocorrem de forma mais frequente, como por exemplo, nas posições 146, 150, 152, 

195, 16189, 16311 e 16362 enquanto que outros sítios são bastante estáveis (477, 

493, 16108, 16219) (Meyer et al., 1999). 

Questões amplas como a origem do homem moderno e os grandes trajetos da 

sua dispersão pelo planeta, bem como as grandes migrações intercontinentais que 
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ocorreram ao longo de milhares de anos e que moldaram a atual diversidade dos 

povos foram tratadas em diversos estudos por meio de análises de polimorfismos de 

DNA. 

Os marcadores uniparentais do genoma humano, aqueles presentes no 

cromossomo Y e no DNA mitocondrial, têm importantes aplicações em inúmeros 

campos como a antropologia evolutiva e história das populações (Underhill & 

Kivisild, 2007). Como já citado, o DNA mitocondrial possui características especiais 

que incluem a herança matrilinear, a ausência de recombinação, número elevado de 

cópias e uma taxa evolutiva mais elevada que a do DNA nuclear.  

Os estudos acerca da evolução humana indicam que todos os tipos de DNAmt 

poderiam ser agrupados em uma única filogenia e que as variantes mais 

polimórficas, situadas na raiz dessa filogenia, estariam presentes nas linhagens 

mitocondriais africanas. Deste modo, chegou-se à conclusão de que todos os DNA 

mitocondriais derivam de um ancestral matrilinear comum que viveu a cerca de 

200.000 anos na África (Mishmar et al., 2003). 

Os conjuntos de variações nas sequências do DNA mitocondrial encontrados 

em um haplótipo evoluíram como resultado da acumulação de mutações nas 

matrilinhagens herdadas ao longo das gerações. A partir desta inferência foi possível 

construir uma árvore filogenética que reflete as relações entre as diferentes 

filogenias em escala global (Figura 3). Um grupo de haplótipos relacionados forma 

um clado genético definido, denominado haplogrupo. Em 2008, a fim de possibilitar 

uma melhor compreensão das variações do DNA mitocondrial, foi gerada uma 

árvore atualizada de variação do DNA mitocondrial considerando todos os dados de 

sequências disponíveis no NCBI GenBank (www.ncbi.nlm.nih.gov/GenBank) (van 

Oven & Kayser, 2009). 
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Figura 3 - Árvore filogenética simplificada do DNAmt (adaptado de van Oven & 
Kayser, 2009). 

 

 

Cada haplogrupo está relacionado a uma origem geográfica. Os haplogrupos 

A, B, C, D, E, F, G, M e N estão tipicamente associados a asiáticos enquanto que a 

maioria dos nativos americanos pertence aos haplogrupos A, B, C, D; os 

haplogrupos L0, L1, L2, L3 e L4 são encontrados em africanos e os haplogrupos H, 

I, J, K, T, U, V, W e X estão tipicamente associados às populações europeias (van 

Oven & Kayser, 2009). 

As linhagens mitocondriais mais diversificadas e mais antigas são as africanas 

que são classificadas em cinco grandes haplogrupos: L0 (mais antigo), L1, L2, L3 e 

L4 (linhagens mais recentes). Os haplogrupos L0, L1 e L2 são os mais frequentes na 

África subsaariana apresentando proporções que representam de 70 a 100% da 

totalidade dos haplogrupos encontrados nesta região (Salas et al., 2002).  

Os macro-haplogrupos asiáticos M e N surgiram do haplogrupo L3, 

característico da África do Norte, há aproximadamente 65.000 anos. O macro-

haplogrupo M é subdividido em haplogrupos denominados de C, D, G, E enquanto o 

macro-haplogrupo N é subdividido nos haplogrupos A, B, F (Torroni & Wallace, 

1994, Forster et al., 1996). Devido à grande dimensão de seu território e à 
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complexidade de sua população, a Ásia apresenta uma elevada variação na 

frequência haplotípica entre os territórios. 

 Os haplogrupos A, B, C e D são reconhecidos como os progenitores de todo 

o DNAmt de nativos americanos, indicando que esses haplogrupos anteciparam a 

colonização das Américas. Os haplogrupos A, C e D verificados nos ameríndios 

derivam de populações Siberianas localizadas perto do Estreito de Bering, 

entretanto há ausência do halogrupo B nesta população e uma alta frequência deste 

haplogrupo em populações da costa asiática do Pacífico. Especula-se que o 

haplogrupo B originou-se no sul da Sibéria e migrou para a América mais tarde do 

que a migração que carreou os haplogrupos A, C e D (Torroni et al., 1993, Torroni et 

al., 1993). 

Em relação à população europeia, os haplogrupos H, I, J, T, U (incluindo o 

subhaplogupo K), V, W e X abrangem praticamente toda a variabilidade do DNAmt 

da Europa (Torroni et al., 1996).  A Figura 4 ilustra a distribuição dos haplogrupos, 

sugerindo como teriam ocorrido as migrações humanas.  

 

 

 

Figura 4 - Migrações Humanas a partir dos estudos do DNA mitocondrial. (Fonte: 
http://www.mitomap.org). 
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POPULAÇÃO BRASILEIRA 

 

Populações miscigenadas podem ser definidas como populações 

com ascendência populacional recente  de dois ou mais continentes e que foram 

formadas a partir de processos de miscigenação entre as populações ancestrais 

durante centenas de anos. Tais processos foram consequência de acontecimentos 

históricos, como o tráfico transatlântico de escravos, a colonização das Américas e 

de outras migrações populacionais (Seldin et al., 2011).  

A população brasileira é conhecida como uma das mais heterogêneas do 

mundo. Tal característica é um reflexo do processo de colonização do Brasil. A 

nossa população é o resultado de cruzamentos entre diferentes grupos étnicos, tais 

como nativos americanos, africanos e europeus que vêm ocorrendo há mais de 

cinco séculos, desde que o Brasil foi descoberto e colonizado por Portugal. Quando 

em 1500 os portugueses chegaram ao Brasil, a terra era habitada por várias tribos 

nativas americanas (Bethell, 1984). Nos quatro séculos que se seguiram, cerca de 

doze milhões de africanos das regiões ao sul do Saara foram transportados para as 

Américas durante o tráfico de escravos. Destes, quatro milhões foram trazidos para 

o Brasil, sendo a grande maioria deles originários da costa Atlântica (África central e 

ocidental). Devido a numerosas questões, incluindo as de natureza demográfica, 

uma intensa mistura gênica ocorreu entre colonizadores, colonos e escravos desde 

o início desse contato (Ribeiro, 1995). 

Entre os séculos XVI e XIX, em uma primeira grande onda migratória, vieram 

cerca de 500 mil portugueses para o Brasil enquanto, no mesmo período, cerca de 

quatro milhões de africanos foram trazidos como escravos. Na primeira metade do 

século XIX, indivíduos de outras nacionalidades, a exemplo dos italianos, espanhóis 

e alemães, migraram para diferentes regiões do país. No século XX o país recebeu 

imigrantes asiáticos e árabes  (Callegari-Jacques & Salzano, 1999). 

A formação da população brasileira vem sendo estudada há mais de duas 

décadas pela genética. Polimorfismos de DNA, presentes nos cromossomos 

autossomos, sexuais e no DNA mitocondrial, vêm sendo utilizados em estudos 

relacionados à formação da população brasileira e à origem do homem no novo 

mundo (Silva et al., 2004, de Souza Goes et al., 2005, Silva et al., 2006, Domingues 

et al., 2007, Barbosa et al., 2008, Manta et al., 2011, Nunes et al., 2011). 
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O Rio de Janeiro é um estado localizado no sudeste do Brasil. Na época que 

os primeiros europeus chegaram, as principais tribos que habitavam esta região 

eram os Goytacazes, Paraíba, Puris, Tamoios, Goiânia, Coropós, Coroado, Kayapó, 

Guarus, Tupiminós e Temiminós (Peixoto, 1966). O porto do Rio de Janeiro foi um 

dos maiores pontos de entrada de escravos no Brasil até quase a metade do século 

XIX, recebendo escravos predominantemente oriundos da África Central e Ocidental 

do Atlântico.  

Já foram realizados na população do Rio de Janeiro diversos estudos 

buscando estimar a diversidade e formação da população utilizando cromossomos 

autossômicos e sexuais (de Souza Goes et al., 2005, Domingues et al., 2007, 

Ferreira da Silva et al., 2010). Não existem estudos que avaliem a ancestralidade 

materna a partir do DNAmt na população geral do Rio de Janeiro, a exceção de um 

estudo com uma amostra populacional auto declarada afro descendente (Hunemeier 

et al., 2007).  O objetivo deste trabalho foi, a partir de uma amostra da população 

atual, analisar os polimorfismos de sequência das regiões hipervariáveis do DNAmt 

e determinar as linhagens ancestrais maternas envolvidas no processo de 

povoamento que culminou na formação da população do Rio de Janeiro.   
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1 OBJETIVOS 

 

1.1 Objetivo geral 

 

Contribuir para o conhecimento sobre a ancestralidade materna na população 

brasileira através da análise do DNA mitocondrial em uma amostra da população do 

Rio de Janeiro.  

 

 

1.2 Objetivos específicos 

 

1. Caracterizar a população do Rio de Janeiro quanto aos polimorfismos das 

regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial. 

2. Contribuir para a construção de uma base de dados dos perfis haplotípicos com 

vista à eventual aplicação na área de identificação humana. 

3. Traçar a origem geográfica das matrilinhagens presentes na amostra da  

população do Rio de Janeiro, bem como a proporção de cada grupo ancestral na 

população atual. 

4. Comparar os dados com os de populações ancestrais e outras populações do 

Brasil. 
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2 MATERIAL E MÉTODOS 

 

2.1 Amostras biológicas 

 

A amostra do presente estudo foi obtida de 109 indivíduos não relacionados 

geneticamente, residentes no Rio de Janeiro, sendo 86 naturais desse estado.  

Todos participaram de perícias realizadas no Laboratório de Diagnósticos por DNA 

(LDD) da Universidade do Estado do Rio de Janeiro (UERJ). Através de termo de 

consentimento livre e esclarecido foi autorizada a utilização de suas amostras 

biológicas, de forma não identificada, para a realização de estudos científicos.  

As amostras de sangue periférico foram coletadas através do sistema 

Vacutainer contendo EDTA como anticoagulante e mantidas a 4º C até a extração 

do DNA. 

 

 

2.2 Extração de DNA 

 

2.2.1 Extração por Salting-out (Miller et al., 1988) 

 

Às alíquotas de 2mL de sangue foram adicionados 10mL de tampão de lise 

de hemácias (TLH). A preparação foi homogeneizada manualmente e centrifugada 

por 5 minutos a 100 x g (Centrifuga Excelsa modelo 206BL). Em seguida, o 

sobrenadante foi descartado. Ao sedimento com células foram adicionados 10mL de 

tampão TLH, repetindo-se a centrifugação. Após a remoção do sobrenadante, as 

células foram ressuspensas em 500µL de tampão de lise de membrana nuclear 

(NLB), seguindo-se a adição de 15µL de SDS 10% e 40µL de proteinase K 

20mg/mL. Após homogeneização, a preparação foi mantida por 15 a 18 horas a 

37°C. Ao final do período foram adicionados 150µL de NaCl 6M, sendo a preparação 

agitada manualmente, por aproximadamente 30 segundos, e centrifugada por 10 

minutos a 905 x g (Centrifuga Excelsa modelo 206BL). Ao sobrenadante, transferido 

para um tubo de 10 mL do tipo Falcon, foram adicionados 2,5mL de etanol absoluto 

sob agitação manual em movimentos circulares com vista à precipitação dos ácidos 

nucléicos. O álcool foi descartado e o precipitado ressuspenso em 100 a 500µL de 

tampão TE. 
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2.2.2 Extração por Chelex (Walsh et al., 1991) 

 

Em tubos de micro centrífuga de 1,5mL foi adicionado 1mL de água 

deionizada autoclavada para cada 10µL de amostra de sangue. Após 30 minutos à 

temperatura ambiente, o material foi centrifugado por 5 minutos à 12000 x g 

(Centrifuga Centrimicro 242 - FANEM). O sobrenadante foi descartado e o 

precipitado ressuspenso em 0,5 mL de água deionizada autoclavada mantido, por 30 

minutos, à temperatura ambiente. O material foi centrifugado, por 5 minutos, à 12000 

x g e ao precipitado foram adicionados 300µl de solução de Chelex-100 a 5% (p/v). 

A preparação foi mantida em banho-maria, a 56ºC, por 20 minutos e, 

posteriormente, a 95ºC, por 8 minutos. Após a adição de 1mL de TE, o Chelex foi 

sedimentado através de centrifugação por 3 minutos à 12000 x g, sendo a solução 

de DNA armazenada a 4ºC. 

 

 

2.3 Determinação da concentração de DNA 

 

A concentração do DNA extraído por salting-out foi determinada por 

espectrofotometria. O equipamento utilizado para a leitura foi o NanoDrop 2000 

(Thermo scientific), que utiliza um sistema de retenção e medição do volume da 

amostra diretamente em um pedestal ótico com  um espectro de 190 a 840 nm.  

 

 

2.4 Reação de polimerização em cadeia (PCR) para Regiões Hipervariáveis do 

DNA mitocondrial 

 

Alíquotas contendo 2 ng de DNA total foram transferidas para tubo estéril 

apropriado para a reação de PCR. A mistura da reação foi composta por 7,5µl de 

Tampão gold 3,3x (Applied Biosystems), 0,5µl de BSA (0,5mg/mL), 2,5U de Taq 

Gold DNA polimerase (0,5µl de 5U/µL) (Applied Biosystems) e 0,5µl de cada 

iniciador (10 µM) em um volume final de 25µl.  

Para amplificação das regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial 

foram utilizados os pares de L15997-H16391 e L048-H408, respectivamente 
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(Hedman et al., 2007). As sequências dos pares de iniciadores encontram-se na 

Tabela 1.  

 

 

Tabela 1 - Sequências de iniciadores utilizados para amplificação das regiões HVI e 

HVII do DNA mitocondrial. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

As condições termocíclicas utilizadas nas reações de amplificação estão 

apresentadas na Tabela 2. 

 

 

Tabela 2 – Condições termocíclicas utilizadas para amplificação das regiões HVI e 

HVII do DNA mitocondrial 

 

Temperatura Tempo     

95º C 11 minutos     

95º C 10 segundos   

60º C 30 segundos 32 ciclos  

72º C 30 segundos   

 

 

Os produtos de PCR foram separados por eletroforese (tensão média de 

110V  por 15 minutos) em gel de agarose a concentração de 2%, corados em 

solução de brometo de etídeo (0,5 µg/mL) por 10 minutos e visualizados em 

Iniciador Sequência dos iniciadores (5'- 3') 

L15997 CACCATTAGCACCCAAAGCT 

H16391 GAGGATGGTGGTCAAGGGAC 

L48 CTCACGGGAGCTCTCCATGC 

H408 CTGTTAAAAGTGCATACCGCCA 
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transiluminador de luz ultravioleta (256nm). Para o registro da imagem foi utilizado o 

leitor de fluorescência FMBIO II (Hitachi, Co). 

 

 

2.5 Sequenciamento das Regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial. 

 

Para a purificação dos produtos de PCR, foram adicionados 2 µL da enzima 

ExoSAP-IT® (USB Corporation) às alíquotas contendo 5 µL do produto de 

amplificação. Esta preparação foi incubada a 37°C por 15 minutos e, posteriormente, 

85°C por 15 minutos. Após esta etapa foi realizada a reação de sequenciamento 

utilizando o tampão Big Dye Terminator Cycle Sequencing Ready Reaction Kit v3.0 

(Applied Biosystems). A mistura da reação foi realizada em microtubos, sendo 

composta por: 3 µL do produto de amplificação purificado, 3 µL do iniciador a 1 µM e 

4 µL da solução de reação (kit 2:2) em um volume final de 10 µL. Para cada 

indivíduo foram realizadas reações de sequenciamento para as fitas: senso e anti-

senso das regiões HVI e HVII utilizando os respectivos iniciadores, totalizando 4 

reações de sequenciamento distintas por indivíduo. Em seguida as misturas foram 

submetidas a 25 ciclos térmicos nos termoclicladores GeneAmp 2400, GeneAmp 

9700 e Veriti (Applied Biosystems) nas seguintes condições: 96°C por 15 segundos, 

50°C por 1 segundo, 60°C por 2 minutos, cada ciclo. 

Após a reação, o produto de sequenciamento foi purificado em resina 

Sephadex G-50 (Sambrook et al., 1989). Nesta metodologia, para preparo da resina, 

750 µL de Sephadex (solução de 10g em 150 mL) foram aplicados em uma coluna 

de purificação própria. Esta foi colocada dentro de um tubo de 1,5 mL e 

posteriormente centrifugada a 5.000 x g por 1 minuto e 30 segundos (Centrifuga 

Centrimicro 242 - FANEM). O filtrado foi descartado e a coluna centrifugada 

novamente. Após esta etapa, a resina Sephadex em coluna de purificação própria foi 

transferida para um novo tubo de 1,5 mL e a ela foi adicionado o volume total do 

produto de sequenciamento, seguindo para centrifugação a 5.000 x g por 3 minutos.  

Ao filtrado foram adicionados 10 µL de formamida (Hi-Di Formamide, Applied 

Biosystems), e, desta mistura, 10 µL foram aplicados em cada poço da placa do 

sequenciador. A placa foi centrifugada a 1237 x g por 1 minuto (Laboratory 

Centrifuge 2-16P Sigma). As amostras foram então submetidas à eletroforese capilar 

nas condições desnaturantes já descritas acima, utilizando o sequenciador 
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automático ABI Prism 3130/3500 (Applied Biosystems) preenchido com polímero 

POP-7TM (Applied Biosystems).  

 

 

2.6  Análise das sequências e determinação de haplogrupos 

 

Após a eletroforese capilar, para determinação da qualidade das sequências 

geradas, estas foram visualizadas por meio do software Sequencing Analysis 3.7 

(Applied Biosystems). A análise das sequências e a determinação dos polimorfismos 

foram realizadas com o auxílo do software SeqScape®Software - versão 2.5 

(Applied Biosystems) através de alinhamento e comparação entre as sequências 

obtidas e a sequência de referência de Cambridge (rCRS) (Anderson et al., 1981). 

Os haplogrupos foram classificados com o auxílio da ferramenta 

mtDNAManager (mtmanager.yonsei.ac.kr/). Tal ferramenta é um recurso de 

bioinformática online gratuito que, através de uma interface simples, analisa as 

sequências de DNA mitocondrial, executando cálculos sobre os polimorfismos 

encontrados nas regiões hipervariáveis a fim de estimar o haplogrupo mais provável 

referente a dado conjunto de polimorfismos (Lee et al., 2008).  

 

 

2.7  Análises Estatísticas 

 

Os cálculos referentes aos parâmetros de diversidade: frequências 

haplotípicas, diversidade haplotípica, número de haplótipos, diversidade 

nucleotídica, número de transições, transversões, substituições e diferenças aos 

pares (pair-wise) foram realizados através do software Arlequin versão 3.01 

(Excoffier et al., 2005). 

As frequências dos haplogrupos na amostra da população do Rio de Janeiro 

foram estimadas através de contagem direta. 
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2.8  Cálculo de distâncias genéticas  

 

Com o propósito de estimar a diferenciação genética entre as populações do 

Rio de Janeiro, outros estados brasileiros, bem como populações africanas, 

europeias, ameríndias e asiáticas, os dados obtidos para as frequências dos 

haplogrupos de DNAmt foram comparados com aqueles das seguintes populações: 

Alagoas (AL) (Barbosa et al., 2008); Pará (PA) (Feio-Dos-Santos et al., 2006); Rio 

Grande do Sul (RS) (Marrero et al., 2005); Santa Catarina (SC) (Palencia et al., 

2010); São Paulo (SP) (Paneto et al., 2011); Angola (AN) (Plaza et al., 2004); 

Portugal (PT) (Pereira et al., 2000); Terenas (TE) (SILVA D.A., comunicação 

pessoal); China (CH) (Yao et al., 2002).  

Esta comparação foi realizada através da medida de distância genética (FST) 

que é calculada a partir das frequências dos haplogrupos verificadas nas populações 

analisadas. A matriz de FST foi construída por meio do software Arlequin versão 3.0 

(Excoffier et al., 2005). Como alguns haplogrupos apresentaram um número muito 

reduzido de haplótipos, para a construção da matriz de distância genética, foram 

considerados níveis hierárquicos superiores, a saber: L0, L1, L2, L3, L4, A, B, C, D, 

H, K, N, U, M. Os haplogrupos não verificados em todas as populações ainda foram 

agrupados em uma categoria nomeada O (outros).  

  Para obter uma representação gráfica das afinidades entre as distâncias das 

várias populações comparadas, foi realizada a análise do escalonamento 

multidimensional (MDS) das distâncias genéticas (FST) entre as diversas populações 

e o cálculo do valor de stress, utilizando o programa STATISTICA versão 8.0 

(StatSoft, 2007; www.statsoft.com). 
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2.9  Lista de soluções e tampões utilizados 

 

Extração de DNA Genômico 

 

Tampão de lise de hemáceas (TLH) 

  

NH4CL 155 mM 

KHCO3 10 mM 

EDTA 1 mM 

  

Tampão TE (pH 7,6) 

  

Tris-Cl pH 7,6 10 mM 

EDTA pH 8,0 1 mM 

  

Tampão de Lise de núcleo (NLB) 

  

Tris-Cl pH 8 10  mM 

NaCl 0,4  mM 

EDTA 2  mM 
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3 RESULTADOS 

 

3.1 Análise dos produtos de PCR e Sequenciamento 

 

Os polimorfismos das regiões hipervariáveis HVI e HVII do DNA mitocondrial, 

localizados entre as posições 16024-16365 e 70-340, respectivamente, foram 

analisados. Para isto, tais regiões foram amplificadas por PCR e posteriormente 

sequenciadas, conforme descrito em material e métodos. Obteve-se amplificação 

por PCR de todas as amostras do presente estudo.  

 

 

3.1.1 Análise dos produtos de amplificação em gel de agarose 2% 

 

Os produtos relativos às amplificações das regiões HVI e HVII do DNA 

mitocondrial foram visualizados em gel de agarose, a 2%, corado com brometo de 

etídeo, conforme ilustrado na Figura 5. 
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Figura 5 - Produtos de amplificação por PCR das regiões HVI e HVII do DNA 
mitocondrial.  
As regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial foram amplificadas com os pares de 
iniciadores L15997-H16391 e L048-H408, respectivamente. Após eletroforese em 
gel de agarose 2%, o gel foi corado com brometo de etídeo (0,5 µg/mL) e os 
produtos de amplificação visualizados em transiluminador de luz ultravioleta. 
Amostras de 1 a 6: produtos de amplificação da região HVI de 6 indivíduos;  
Amostras 7 e 8: controles positivo (DNA K562) e negativo da reação de amplificação 
da região HVI, respectivamente; Amostras de 9 a 12: produtos de amplificação da 
região HVII de 4 indivíduos;  Amostras 13  e 14: controles positivo (DNA K562) e 
negativo da reação de amplificação da região HVII, respectivamente.  

 

 

 

3.1.2 Sequenciamento das regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial 

 

Resultados relativos aos sequenciamentos de produtos de amplificação por 

PCR das regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial são mostrados nas Figuras 6 e 7, 

respectivamente. 

 

1      2      3      4      5     6      7     8 

 9      10     11    12    13     14      
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Figura 6 - Eletroferograma representativo do sequenciamento da região HVI do DNA 
mitocondrial (orientação 5´-3’) da amostra RJM63.  
Alíquotas das preparações de DNA foram amplificadas com os pares de iniciadores 
L15997-H16391 para a região HVI do DNA mitocondrial. Após a purificação dos 
produtos de PCR foram realizadas reações individuais de sequenciamento para 
produtos gerados por cada iniciador. A sequência de bases foi determinada em 
leitores de fluorescência ABI 3130/3500 durante eletroforese capilar e visualizada 
com o software Sequencing Analysis 3.7 (Applied Biosystems). A sequência HVI, 
compreendida entre as posições 16024 e 16365, encontra-se delimitada na Figura. 
 Legenda: T = Timina; A = Adenina; G = Guanina; C= Citosina. 
 
 

16024 

16365 
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Figura 7 - Eletroferograma representativo do sequenciamento da região HVII do 
DNA mitocondrial (orientação 5´-3’) da amostra RJM63.  
Alíquotas das preparações de DNA foram amplificadas com os pares de iniciadores 
L048-H408 para a região HVII do DNA mitocondrial. Após a purificação dos produtos 
de PCR foram realizadas reações individuais de sequenciamento para produtos 
gerados por cada iniciador. A sequência de bases foi determinada em leitores de 
fluorescência ABI 3130/3500 durante eletroforese capilar e visualizada com o 
software Sequencing Analysis 3.7 (Applied Biosystems).  A sequência HVII, 
compreendida entre as posições 70 e 340, encontra-se delimitada na Figura. 
Legenda: T = Timina; A = Adenina; G = Guanina; C= Citosina. 
 
 

 

 

 

 

340 

70 



 41

3.2 Frequências haplotípicas e determinação dos haplogrupos 

 

Para a genotipagem dos indivíduos, os polimorfismos foram identificados 

através da comparação entre as sequências HVI e HVII do DNA mitocondrial de 

cada indivíduo e a Sequência de Referência de Cambridge (rCRS), utilizando-se 

para isto o software SeqScape® - versão 2.5 (Applied Biosystems). Os haplótipos 

caracterizados pelo conjunto de polimorfismos verificados em um indivíduo e suas 

respectivas frequências foram então determinados. Os haplogrupos foram 

classificados com o auxílio da ferramenta de bioinformática mtDNAManager 

(mtmanager.yonsei.ac.kr/). 

Um total de 142 diferentes loci polimórficos foram verificados nas regiões HVI 

e HVII do DNA mitocondrial, sendo identificados 102 haplótipos distintos em 109 

indivíduos. A análise desses resultados mostrou que sete haplótipos foram 

compartilhados por 2 indivíduos e 95 ocorreram apenas uma vez. A frequência dos 

haplótipos únicos foi de 0.00917 e a diversidade haplotípica foi estimada em 0.9988 

±0.0014.  

Os diferentes haplótipos com suas respectivas frequências, os polimorfismos 

que os caracterizam e a classificação em haplogrupos são mostrados na Tabela 3. 
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Tabela 3 – Haplótipos, frequências haplotípicas, polimorfismos das regiões 

HVI e HVII do DNA mitocondrial e haplogrupos verificados na amostra da  

população do Rio de Janeiro. 
 

Haplótipo Frequência Polimorfismos HVI Polimorfismos HVII Haplogrupo 

1 
RJM42 0.00917  16109T  16180G  16223T  16290T  16319A  73G  146C  153G  235G  263G  309.1C 309.2C  

315.1C  
A 

2 
RJM109 0.00917  16097C  16098G  16109T  16189C  16223T  16290T  

16319A  16320T  
73G  146C  153G  235G  263G  309.1C  315.1C  A 

3 
RJM53 0.00917  16104T  16109T  16223T  16290T  16319A  16362C  73G  146C  153G  235G  263G  309.1C  315.1C  A2 

4 
RJM109 0.00917  

16109T  16126C  16223T  16259T  16290T  16319A  
16327T  16362C  

73G  146C  153G  235G  263G  315.1C  A2 

5 
RJM112 0.00917  16109T  16215 G 16223T  16290T  16319A  16362C  73G  146C  153G  235G  263G  309.1C  315.1C  A2 

6 
RJM65  0.0183   16109T  16223T  16290T  16319A  16362C  73G  146C  153G  235G  263G  315.1C  A2 

7 
RJM3 0.00917  16182C  16183C  16189C  16217C  16241G  73G  103A  152C  263G  309.1C  315.1C  B4 

8 
RJM21 0.00917  16182C  16183C  16189C  16217C  16249C  16312G  

16344T  
73G  152C  263G  271T  315.1C  B4 

9 
RJM25 0.00917  

16168T  16182C  16183C  16189C  16217C  16249C  
16312G  73G  152C  263G  271T  309.1C  315.1C  B4 

10 
RJM48 0.00917  16182C  16183C  16186T  16189C  16217C  73G  263G  315.1C  B4 

11 
RJM54 0.00917  

16057A  16182C  16183C  16189C  16217C  16249C  
16312G  16344T  

73G  152C  263G  271T  309.1C 309.2C  315.1C  B4 

12 
RJM64 0.00917  16183C 16189C 16217C 16241G  73G 103A 152C 263G 309.1C 309.2C 315.1C  B4 

13 
RJM72 0.00917  16178C 16183C 16189C 16217C  73G 263G 309.1C 309.2C 315.1C  B4 

14 
RJM80  0.0183   16092C 16183C 16189C 16217C  73G 152C 263G 309.1C 315.1C  B4 

15 
RJM88 0.00917  16168T 16182C 16183C 16189C 16217C 16249C 16312G  73G 152C 263G 271T 309.1C 309.2C 315.1C  B4 

16 
RJM89 0.00917  16183C 16189C 16217C 16241G 16258C  73G 103A 152C 263G 309.1C 315.1C  B4 

17 
RJM60 0.00917  16126C 16223T 16258C 16298C 16325C 16327T  

73G 150T 200G 204C 249D 263G 283C 285T 
287.1C 309.1C 315.1C  

C 

18 
RJM38 0.00917  16223T 16298C 16325C 16327T 16362C  73G 249D 263G 290D 291D 309.1C 315.1C  C1 

19 
RJM55 0.00917  16154C 16223T 16298C 16325C 16327T  73G 249D 290D 291D 309.1C 309.2C 315.1C  C1 

20 
RJM62 0.00917  16223T 16239T 16298C 16311C 16325C 16327T  73G 146C 249D 263G 290D 291D 309.1C 315.1C  C1 

21 
RJM108 0.00917  16223T 16298C 16325C 16327T  73G 194T 249D 263G 290D 291D 309.1C 315.1C  C1 

22 
RJM45 0.00917  16051G 16172C 16223T 16298C 16325C 16327T  73G 194T 249D 263G 290D 291D 309.1C 315.1C  C1d 

23 
RJM76 0.00917  

16051G 16184T 16223T 16287T 16298C 16311C 16325C 
16327T  

73G 146C 194T 249D 263G 290D 291D 309.1C 
315.1C  

C1d 

24 
RJM87 0.00917  

16051G 16184T 16223T 16287T 16298C 16311C 16325C 
16327T  

73G 146C 194T 249D 263G 290D 291D 309.1C 
309.2C 315.1C  

C1d 

25 
RJM2 0.00917  16124C 16223T 16362C  73G 152C 195C 263G 315.1C  D4/G 

26 
RJM22 0.00917  16037G 16180G  263G 309.1C 315.1C  H 

27 
RJM28 0.00917  16271C   263G 315.1C  H 

28 
RJM29 0.00917  

  
263G 309.1C 309.2C 315.1C  H 

29 
RJM44 0.00917  

  
263G 309.1C 315.1C  H 

30 
RJM56 0.00917  16311C  263G 309.1C 309.2C 315.1C  H 

31 
RJM74 0.00917  16109T  263G 309.1C 309.2C 315.1C  H 

32 
RJM82 0.00917  16293G   263G 309.1C 315.1C  H 

33 
RJM63 0.00917  16293G   152C 263G 315.1C  H 

34 
RJM19 0.00917  16162G 16209C  73G 153G 263G 309.1C 315.1C  H1a 

35 
RJM52 0.00917  16162G 16209C  73G 263G 315.1C  H1a 

36 
RJM61 0.00917  16288C 16362C  146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C  H8 

37 
RJM15 0.00917  16086C 16224C 16311C  73G 152C 315.1C  K 

38 
RJM9 0.00917  16172C 16213A 16223T 16224C 16278T  73G 146C 152C 263G 309.1C 315.1C  K2a 

39 
RJM6 0.00917  

16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 
16223T 16230G 16278T 16293G 16311C  

93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 309.1C 
309.2C 315.1C  L0a1b 

40 
RJM86 0.00917  

16093C 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 
16189C 16223T 16230G 16278T 16293G  

93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 315.1C  L0a1b 
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Haplótipo Frequência Polimorfismos HVI Polimorfismos HVII Haplogrupo 

41 
RJM102 0.00917  

16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G 16189C 
16223T 16230G 16278T  16293G 16311C 16320T  

93G 95C 185A 189G 236C 247A 263G 315.1C  L0a1b 

42 
RJM4 0.00917  

16148T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 
16311C 16320T  

93G 152C 189G 204C 207A 236C 247A 263G 
315.1C  

L0a2 

43 
RJM69 0.00917  

16148T 16172C 16187T 16188G 16189C 16223T 16230G 
16311C 16320T  

93G 152C 189G 204C 207A 236C 247A 263G 
309.1C 315.1C  

L0a2 

44 
RJM98 0.00917  16126C 16187T 16189C 16223T 16264T 16270T 16278T 

16293G 16311C  
73G 152C 182T 185T 189G 195C 247A 263G 
309.1C 315.1C  

L1b1 

45 
RJM43 0.00917  

16126C 16187T 16189C 16193T 16223T 16264T 16270T 
16278T 16311C  

73G 152C 182T 185T 195C 203A 247A 263G 
315.1C  L1b1* 

46 
RJM7 0.00917  

16037G 16187T 16189C 16223T 16271C 16274A 16278T 
16294T 16311C 16360T  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 204C 247A 
263G 297G 315.1C 316A  L1c 

47 
RJM26 0.00917  

16129A 16145A 16187T 16189C 16213A 16223T 16265C 
16271C 16278T 16286G 16294T 16311C  

73G 152C 182T 186A 189C 195C 198T 247A 263G 
297G 315.1C 316A  

L1c 

48 
RJM57 0.00917  

16093C 16129A 16183C 16189C 16215G 16223T 16278T 
16294T 16311C 16319A  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 247A 263G 
315.1C 316A  

L1c 

49 
RJM58 0.00917  

16093C 16129A 16144A 16183C 16189C 16215G 16223T 
16278T 16294T 16311C  

73G 151T 152C 186A 189C 247A 263G 315.1C 
316A  

L1c 

50 
RJM91 0.00917  16038G 16129A 16187T 16189C 16223T 16278T 16293G 

16294T 16311C 16360T  
73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 198T 247A 
263G 297G 315.1C 316A  

L1c1 

51 
RJM16 0.00917  

16129A 16187T 16189C 16214T 16223T 16265C 16278T 
16286A 16291T 16294T 16311C 16360T  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 198T 204C 
247A 263G 297G 315.1C 316A  L1c2 

52 
RJM30 0.00917  

16129A 16134T 16145A 16187T 16189C 16213A 16223T 
16265C 16274A 16278T 16286G 16294T  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 198T 247A 
263G 297G 315.1C 316A  L1c2 

53 
RJM39 0.00917  

16071T 16129A 16145A 16187T 16189C 16213A 16223T 
16234T 16265C 16278T 16286G 16294T  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 198T 234G 
247A 263G 297G 315.1C 316A  

L1c2 

54 
RJM27 0.00917  

16129A 16163G 16187T 16189C 16209C 16223T 16278T 
16293G 16294T 16311C 16360T  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 247A 263G 
309.1C 315.1C 316A  

L1c3b 

55 
RJM70 0.00917  

16129A 16163G 16187T 16189C 16223T 16249C 16278T 
16293G 16294T 16311C 16360T  

73G 151T 152C 182T 186A 189C 247A 263G 
315.1C 316A  

L1c3b 

56 
RJM50 0.00917  16223T 16278T  73G 89C 93G 146C 150T 182T 195C 198T 263G 

315.1C 325T  
L2 

57 
RJM8 0.00917  16223T 16278T 16294T 16311C 16355T  73G 143A 146C 152C 195C 263G 315.1C  L2a 

58 
RJM73 0.00917  16093C 16189C 16223T 16278T 16294T  73G 143A 146C 152C 195C 263G 315.1C  L2a 

59 
RJM23 0.00917  16172C 16223T 16278T 16294T 16309G  73G 143A 146C 152C 195C 263G 315.1C  L2a1 

60 
RJM31 0.00917  16092C 16223T 16278T 16294T 16309G  73G 146C 152C 195C 198T 263G 315.1C  L2a1 

61 
RJM32 0.00917  16223T 16278T 16294T 16309G  73G 143A 146C 152C 195C 263G 315.1C  L2a1 

62 
RJM96 0.00917  16093C 16129A 16189C 16223T 16278T 16294T 16309G  73G 143A 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C  L2a1 

63 
RJM100 0.00917  16093C 16223T 16256T 16278T 16294T 16309G  

73G 143A 146C 152C 195C 263G 309.1C 309.2C 
315.1C  L2a1 

64 
RJM114 0.00917  16189C 16223T 16278T 16294T 16309G 16342C  73G 146C 150T 152C 195C 263G 309.1C 315.1C  L2a1 

65 
RJM110 0.00917  16189C 16192T 16223T 16274A 16278T 16294T 16309G  

73G 109C 146C 152C 195C 263G 309.1C 309.2C 
315.1C  

L2a1* 

66 
RJM94 0.00917  16150T 16223T 16278T 16286T 16294T 16309G  73G 146C 152C 195C 263G 309.1C 315.1C  L2a1a 

67 
RJM81 0.00917  

16175C 16182C 16183C 16189C 16192T 16223T 16278T 
16290T 16294T 16309G  

73G 146C 152C 195C 263G 315.1C  L2a1b 

68 
RJM41 0.00917  16114A 16129A 16213A 16223T 16278T 16354T  73G 146C 150T 152C 182T 195C 198T 204C 263G 

315.1C  
L2b 

69 
RJM10 0.00917  16114A 16129A 16213A 16223T 16278T 16355T 16362C  

73G 150T 152C 182T 195C 198T 204C 263G 
315.1C  L2b1 

70 
RJM101 0.00917  

16114A 16129A 16172C 16174T 16213A 16223T 16278T 
16355T 16362C  

73G 150T 152C 182T 189G 195C 198T 204C 263G 
309.1C 315.1C  L2b1 

71 
RJM18  0.0183   16124C 16223T 16278T 16362C  73G 263G 315.1C  L3b 

72 
RJM97 0.00917  16124C 16223T 16278T 16362C  73G 263G 309.1C 315.1C  L3b 

73 
RJM99 0.00917  16124C 16223T 16259T 16278T 16362C  73G 263G 315.1C  L3b 

74 
RJM13 0.00917  16124C 16223T 16278T 16311C 16362C  73G 150T 263G 315.1C  L3b1* 

75 
RJM68 0.00917  16124C 16223T 16278T 16311C 16362C  73G 263G 315.1C  L3b1* 

76 
RJM34 0.00917  16145A 16223T 16278T 16362C  73G 152C 195C 247A 263G 279C 315.1C  L3b1a 

77 
RJM77 0.00917  16223T 16278T 16362C  73G 263G 309.1C 315.1C  L3b1a 

78 
RJM84 0.00917  16124C 16223T 16278T 16362C  73G 152C 263G 315.1C  L3b1b 

79 
RJM17 0.00917  16124C 16223T 16257T  73G 151T 152C 263G 315.1C  L3d 

80 
RJM1  0.0183   16124C 16166G 16223T  73G 152C 263G 315.1C  L3d1c 

81 
RJM24 0.00917  16124C 16223T 16256T  73G 152C 263G 315.1C  L3d1d 

82 
RJM14 0.00917  16109T 16124C 16223T  73G 152C 199C 263G 315.1C  L3d3 

83 
RJM79 0.00917  16207G 16223T 16327T  73G 150T 183G 189G 195C 200G 263G 315.1C  L3e1 

84 
RJM93 0.00917  16223T 16327T  73G 150T 152C 189G 200G 263G 309.1C 315.1C  L3e1 
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Haplótipo Frequência Polimorfismos HVI Polimorfismos HVII Haplogrupo 

85 
RJM35 0.00917  16185T 16223T 16327T  73G 150T 189G 200G 263G 309.1C 315.1C  L3e1a 

86 
RJM106 0.00917  16185T 16223T 16311C 16327T  73G 150T 185A 189G 200G 263G 315.1C  L3e1a 

87 
RJM20 0.00917  16176T 16223T 16256T 16327T  73G 150T 152C 189G 263G 315.1C  L3e1d 

88 
RJM11 0.00917  16223T 16311C 16320T  73G 150T 195C 198T 263G 309.1C 315.1C  L3e2a 

89 
RJM46 0.00917  16164G 16172C 16189C 16223T 16320T  73G 146C 150T 195C 263G 315.1C  L3e2b 

90 
RJM51 0.00917  16172C 16189C 16223T 16278T 16320T  73G 150T 195C 263G 315.1C  L3e2b 

91 
RJM90 0.00917  16076T 16172C 16183C 16189C 16223T 16320T  73G 150T 195C 263G 315.1C  L3e2b 

92 
RJM95 0.00917  16172C 16183C 16189C 16223T 16320T  73G 150T 152C 195C 263G 309.1C 309.2C 315.1C  L3e2b* 

93 
RJM47  0.0183   16223T 16265T  73G 150T 195C 263G 315.1C  L3e3 

94 
RJM75 0.00917  16223T 16265T  73G 150T 195C 198T 263G 315.1C  L3e3 

95 
RJM105 0.00917  16093C 16223T 16265T 16316G  73G 150T 195C 263G 315.1C  L3e3 

96 
RJM113 0.00917  16051G 16223T 16264T  73G 150T 263G 309.1C 315.1C  L3e4 

97 
RJM33 0.00917  16209C 16223T 16245T 16311C  73G 150T 189G 200G 263G 309.1C 315.1C  L3f2 

98 
RJM12  0.0183   

16129A 16172C 16174T 16192T 16218T 16223T 16256A 
16311C 16362C  

73G 151T 152C 189C 195C 263G 294C 315.1C  L3h1b 

99 
RJM92  0.0183   

16093G 16223T 16287A 16293T 16301T 16311C 16355T 
16362C  

73G 146C 150T 152C 195C 200G 244G 263G 
315.1C  

L4b2 

100 
RJM49 0.00917  16086C 16147A 16164G 16172C 16223T 16248T 16320T 

16355T  
73G 152C 199C 204C 207A 263G 315.1C  N1a 

101 
RJM104 0.00917  16080T 16189C 16270T  73G 150T 263G 309.1C 315.1C  U5b1b 

102 
RJM78 0.00917  16189C 16223T 16325C  73G 263G 315.1C  U5b2a1 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

As frequências haplotípicas foram calculadas dividindo-se o número de ocorrência 
de cada haplótipo pelo número total de indivíduos. Os haplótipos em destaque 
foram verificados duas vezes. 
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3.2.1 Análise de parâmetros de diversidade  

 

Parâmetros de diversidade, tais como número de distintos haplótipos; 

diversidade genética; diversidade nucleotídica; número de transições, de 

transversões e de substituições e diferenças aos pares (pair-wise), computados 

separadamente e em conjunto para as regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial dos 

indivíduos estudados, são apresentados na Tabela 4.  

 

Tabela 4 - Parâmetros de diversidade a partir da análise das regiões HVI e 

HVII do DNA mitocondrial em uma amostra populacional do Rio de Janeiro. 

 

 

 

 

 

 

. 

. 

 

 

3.3 Proporção dos haplogrupos na  população do Rio de Janeiro 

 

Os haplótipos observados na amostra populacional do Rio de Janeiro foram 

associados aos respectivos haplogrupos. As proporções das distintas 

ancestralidades maternas foram determinadas por contagem direta sendo tal 

distribuição ilustrada na Figura 8.  

Na amostra populacional do Rio de Janeiro composta por 109 indivíduos, 

verificou-se a ocorrência das ancestralidades maternas africana, nativa americana e 

europeia em 66, 27 e 16 indivíduos, respectivamente. 

 

  

Parâmetros HVI HVII HVI + II 

Número de Loci polimórficos 96 46 142 

Número de Haplótipos   91 73 102 

Diversidade Haplotípica 0.9963 ± 0.0019 0.9886 ± 0.0035  0.9988 ± 0.0014 

Número de Transições 86 35 121 

Número de Transversões 17 6 23 

Número de Substituições 103 41 144 

Número de diferenças aos pares  8.734455 ± 4.062186 6.408767±3.0358784 15.143221 ± 6.820880 

Diversidade Nucleotídica  0.0759525 ± 0.039118 0.103367 ± 0.054635  0.085074 ± 0.042436 
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Figura 8 - Proporção de distintas ancestralidades maternas do DNA mitocondrial na 
amostra da população do Rio de Janeiro. 
 

 

3.3.1 Haplogrupos africanos 

 

Na amostra da população do Rio de Janeiro foram verificados 66 indivíduos 

(60,55%) com ancestralidade materna africana. Dentre os 35 diferentes haplogrupos 

verificados neste grupo o L2a1 foi o mais frequente e corresponde a 5,50% da 

amostra populacional estudada. Cada um dos haplogrupos L1c, L3b e L3e3 foi 

verificado com frequência de 3,67% enquanto para os haplogrupos L0a1b, L1c2 e 

L3e2b esta foi de 2,75%. Os demais haplogrupos apresentaram frequências iguais 

ou inferiores a 1,83%. Os distintos haplogrupos africanos verificados na amostra 

populacional do Rio de Janeiro, e suas respectivas frequências, são mostrados na 

Tabela 5.  
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Tabela 5 – Haplogrupos africanos e respectivas frequências na população do 

Rio de Janeiro 

Haplogrupos 
africanos n Frequência 

L0a1b 3 2,75% 

L0a2 2 1,83% 

L1b1 1 0,92% 

L1b1* 1 0,92% 

L1c 4 3,67% 

L1c1 1 0,92% 

L1c2 3 2,75% 

L1c3b 2 1,83% 

L2 1 0,92% 

L2a 2 1,83% 

L2a1 6 5,50% 

L2a1* 1 0,92% 

L2a1a 1 0,92% 

L2a1b 1 0,92% 

L2b 1 0,92% 

L2b1 2 1,83% 

L3b 4 3,67% 

L3b1* 2 1,83% 

L3b1a 2 1,83% 

L3b1b 1 0,92% 

L3d 1 0,92% 

L3d1c 2 1,83% 

L3d1d 1 0,92% 

L3d3 1 0,92% 

L3e1 2 1,83% 

L3e1a 2 1,83% 

L3e1d 1 0,92% 

L3e2a 1 0,92% 

L3e2b 3 2,75% 

L3e2b* 1 0,92% 

L3e3 4 3,67% 

L3e4 1 0,92% 

L3f2 1 0,92% 

L3h1b 2 1,83% 

L4b2 2 1,83% 

   
 

 

Os haplogrupos foram determinados com o auxílio do software mtDNAManager 
(mtmanager.yonsei.ac.kr). As frequências foram calculadas dividindo-se o número 
de ocorrência de cada haplogrupo pelo número total de indivíduos (109) da amostra 
populacional do Rio de Janeiro estudada. 
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3.3.2 Haplogrupos nativos americanos 

 

Na amostra da população do Rio de Janeiro foram verificados 27 indivíduos 

(24,77%) com ancestralidade materna nativa americana. Dentre os sete distintos 

haplogrupos verificados neste grupo o B4 foi o mais frequente e corresponde a 

10,09% da amostra populacional estudada. Os distintos haplogrupos nativos 

americanos verificados na amostra populacional do Rio de Janeiro, e suas 

respectivas frequências, são mostrados na Tabela 6. 

 

 

Tabela 6 – Haplogrupos nativos americanos e respectivas frequências na 

população do Rio de Janeiro 

 
 

Haplogrupos nativos 
americanos n Frequência. 

A 2 1,83% 

A2 5 4,59% 

B4 11 10,09% 

C 1 0,92% 

C1 4 3,67% 

C1d 3 2,75% 

D4/G 1 0,92% 

   
 

 
Os haplogrupos foram determinados com o auxílio do software mtDNAManager 
(mtmanager.yonsei.ac.kr). As frequências foram calculadas dividindo-se o número 
de ocorrência de cada haplogrupo pelo número total de indivíduos (109) da amostra 
populacional do Rio de Janeiro estudada. 
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3.3.3 Haplogrupos europeus 

 

Na amostra da população do Rio de Janeiro foram verificados dezesseis 

indivíduos (14,68%) com ancestralidade materna europeia. Dentre os 8 diferentes 

haplogrupos verificados neste grupo o H foi o mais frequente e corresponde a 7,34% 

da amostra populacional estudada. Os distintos haplogrupos europeus verificados na 

amostra populacional do Rio de Janeiro, e suas respectivas frequências, são 

mostrados na Tabela 7. 

 

Tabela 7 – Haplogrupos europeus e respectivas frequências na população do 

Rio de Janeiro 

 

Haplogrupos 
europeus n Frequência 

H 8 7,34% 

H1a 2 1,83% 

H8 1 0,92% 

K 1 0,92% 

K2a 1 0,92% 

N1a 1 0,92% 

U5b1b 1 0,92% 

U5b2a1 1 0,92% 

   

 

 
 Os haplogrupos foram determinados com o auxílio do software mtDNAManager 
(mtmanager.yonsei.ac.kr). As frequências foram calculadas dividindo-se o número 
de ocorrência de cada haplogrupo pelo número total de indivíduos (109) da amostra 
populacional do Rio de Janeiro estudada. 
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3.4 Proporção de heteroplasmia de sequência na população do Rio de Janeiro 

 

A frequência de heteroplasmia de sequência nos 109 indivíduos analisados foi 

de 2,75%. A Figura 9 ilustra uma heteroplasmia de sequência caracterizada pela 

ocorrência de dois diferentes polimorfismos na posição 16257 da região HVI da 

sequência de DNA mitocondrial. 

 

 

 
Figura 9 - Eletroferograma da reação de sequenciamento da região HVI do DNA 
mitocondrial da amostra RJM17. Sequências senso e reverso complemento - 
orientação 3´-5’ – alinhadas no SeqScape®Software - versão 2.5 (Applied 
Biosystems). 
Legenda: T = Timina; A = Adenina; G = Guanina; C= Citosina;  Y= Heteroplasmia  
No exemplo acima a letra Y representa a coexistência das bases C e T na posição 
16257 da região HVI , segundo a norma de notação de heteroplasmia do 
International Union of Pure and Applied Chemistry (IUPAC) (FBI, 2003 ). 
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3.5 Estimativas de distâncias genéticas 

 

3.5.1 Distâncias genéticas em relação a outras populações brasileiras 

 

A matriz das distâncias genéticas (FST) entre as populações e os respectivos 

valores de significância (p) são mostrados na Tabela 8. Aos valores de p foi aplicada 

a correção sequencial de Holm-Bonferroni (Holm, 1979, Rice, 1989). Tal correção 

consiste na divisão do valor de p (p ≤ 0,05) pelo número de haplogrupos observados 

menos um (0,05 / n-1), obtendo-se um valor de p corrigido. A correção resultou na 

aceitação da hipótese nula (não diferenciação entre as populações) para valores de 

p maiores do que 0,00357.  

Nas comparações com populações de outras regiões brasileiras, a população 

do Rio de Janeiro não apresentou diferenciação genética significativa em relação a 

Alagoas (FST =0,01048; P=0,02441), Pará (FST =0,02378; P=0,01367) e São Paulo 

(FST =0,00773; P=0,05469). Por outro lado, as populações de Santa Catarina (FST 

=0,08377; P=0,00000) e Rio Grande do Sul (FST =0,06399; P=0,00000) 

apresentaram diferenciação genética significativa em relação ao Rio de Janeiro 

(Tabela 8).  

 

 

3.5.2 Distâncias genéticas em relação a populações de grupos ancestrais 

 

Quando da comparação com populações atuais de países pertencentes aos 

grupos ancestrais que contribuíram para a formação da população brasileira, em 

relação à herança materna, o Rio de Janeiro está mais proximamente relacionado à 

população Africana (AN), representada neste estudo por Angola, não havendo 

diferenciação genética significativa entre elas (FST =0,03159; P=0,01465).  Foi 

observada diferenciação genética significativa entre Rio de Janeiro e as populações 

ameríndias (TE), representada neste estudo pela população dos índios brasileiros 

Terenas (FST =0,14945; P=0,00000) e europeias (PT), representada neste estudo 

por Portugal (FST =0,22524; P=0,00000). Também houve diferenciação genética 

significativa entre o Rio de Janeiro e a população asiática (CH), representada neste 

estudo pela China (FST =0,14945; P=0,00000) (Tabela 8). 
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Tabela 8 -  Matriz das distâncias genéticas (FST) para frequências de haplogrupos de DNAmt entre pares de populações. 

Abaixo da diagonal são mostrados os valores de P e acima da diagonal os valores de FST. 

 
 

 

  RJ NA TE PT CH AL PA SC RS SP 

RJ * 0.03159 0.14945 0.22524 0.14945 0.01048 0.02378 0.08377 0.06399 0.00773 

AN 
� 0.01465+-
0.0034 * 0.26905 0.31720 0.22406 0.06162 0.10851 0.16654 0.14865 0.06146 

TE 
0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 * 0.34375 0.14021 0.10817 0.07073 0.17058 0.12400 0.13073 

PT 
0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 * 0.20979 0.17225 0.25653 0.05694 0.13116 0.14578 

CH 
0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 * 0.10594 0.10403 0.10514 0.08633 0.10745 

AL 
� 0.02441+-
0.0047 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 * 0.02276 0.04528 0.02948 0.00311 

PA 
� 0.01367+-
0.0034 

0.00000+-
0.0000 

0.00098+-
0.0010 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 * 0.09485 0.05193 0.02428 

SC 
0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 * 0.01141 0.03183 

RS 
0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.04688+-
0.0079 * 0.02628    

SP 
� 0.05469+-
0.0076 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.00000+-
0.0000 

0.14062+-
0.0142  

0.00293+-
0.0016  

0.00098+-
0.0010 

0.00000+-
0.0000 * 

 
Foi gerada uma matriz de distâncias genéticas (FST) entre as populações por meio do programa Arlequin. 
A população do Rio de Janeiro é representada pela sigla RJ. AL- Alagoas; AN- Angola (África); SP- São Paulo; RS- Rio Grande do 
Sul; CH – China (Ásia); TE - Terenas (Ameríndios); PA - Pará; SC - Santa Catarina; PT – Portugal (Europa). 
� Valores de p não significativos após correção de Bonferroni (aceitação da hipóse nula, de não diferenciação, p ≥ 0,00357). 
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Para melhor observação da posição relativa das populações no espaço 

genético em duas dimensões, foi feito o escalonamento multidimensional (MDS) 

(Figura 10) da matriz de distâncias entre pares de populações (Tabela 8). A medida 

de stress, utilizada para mensurar a qualidade do ajuste da análise do MDS, foi de 

0,11235. 

 

 

 

Figura 10 - Projeção em duas dimensões do MDS das distâncias genéticas (FST) 
entre as 10 populações analisadas (valor de stress = 0,11235). 
Foi gerada uma matriz de distâncias genéticas (FST) entre as populações, por meio 
do programa Arlequin. Esta matriz foi baseada nas frequências dos haplogrupos 
verificados nas populações estudadas. A partir desta matriz foi realizada uma 
análise multidimensional (MDS), com auxílio do software STATISTICA v.8.0 e 
gerado um gráfico em duas dimensões. Os círculos representam as populações. A 
população do Rio de Janeiro é representada pela sigla RJ. AL- Alagoas; AN- Angola 
(África); SP- São Paulo; RS- Rio Grande do Sul; CH – China (Ásia); TE - Terenas 
(Ameríndios); PA - Pará; SC - Santa Catarina; PT – Portugal (Europa). 
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Os resultados da análise por MDS (mostrados na Figura 10) possibilitam 

observar um agrupamento formado pelas populações brasileiras Pará, Rio de 

Janeiro, Alagoas, São Paulo, Rio Grande do Sul e Santa Catarina localizado entre 

as populações ancestrais (Portugal, Angola e Terenas). Em relação a este 

agrupamento, a população do Rio de Janeiro situa-se mais próxima das populações 

brasileiras de Alagoas e de São Paulo e da população ancestral de Angola. As 

populações ancestrais: Portugal, Angola, China e Terenas mostram-se distantes 

uma das outras.   
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4 DISCUSSÃO 

 

Os diferentes polimorfismos existentes no DNA, classificados de acordo com 

a sua natureza molecular e localização no genoma, podem ser utilizados com 

diferentes objetivos na genética forense e populacional. Aqueles presentes em 

cromossomos autossômicos são marcadores de escolha para discriminação de 

indivíduos, apesar de também serem úteis como marcadores informativos de 

ancestralidade (AIMs) (Shriver et al., 2003). 

Os polimorfismos uniparentais maternos (DNA mitocondrial) e paternos 

(região não recombinante do cromossomo Y) localizam-se em segmentos do DNA 

que não sofrem recombinação, caracterizando-se como marcadores de linhagens. 

Este material genético é transmitido às gerações seguintes permanecendo 

inalterado nas matrilinhagens e patrilinhagens na dependência exclusiva da 

ocorrência de mutação (Underhill & Kivisild, 2007). 

Características específicas do DNA mitocondrial, tais como o elevado número 

de cópias por célula, herança exclusivamente materna, ausência de recombinação e 

uma taxa mutacional geralmente maior do que a encontrada no DNA nuclear, 

fizeram com que, nos últimos 30 anos, (Brown, 1980) esta molécula se tornasse 

fundamental para a realização de estudos em identificação forense, genética de 

populações e estudos filogenéticos (Cann et al., 1987, Krings et al., 1997, Ingman et 

al., 2000, Underhill & Kivisild, 2007). 

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

DNAmt, identificou-se que as linhagens matrilineares estão relacionadas com 

regiões geográficas específicas, o que possibilita a reconstrução da história 

demográfica, migrações e determinação da ancestralidade genética de indivíduos e 

grupos humanos (Hunemeier et al., 2007, Barbosa et al., 2008, Bobillo et al., 2010, 

Paneto et al., 2011).  

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

formação, o Rio de Janeiro possui uma população bastante heterogênea. Na história 

do estado, que abriga a cidade que permaneceu por quase 200 anos como a capital 

do Brasil, pode-se identificar diversos fluxos migratórios, os quais contribuíram para 

o elevado grau de miscigenação da sua população atual.  

Até meados do século XVI, a região permaneceu habitada exclusivamente 

pelos nativos. Em 1565, foi fundada a cidade de São Sebastião do Rio de Janeiro, 
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como estratégia para efetivar a presença portuguesa na região e neutralizar a 

ameaça de invasores franceses. A partir de então, destacou-se economicamente 

abrigando atividades de alto valor econômico, na época, como a cultura da cana e 

do café (Peixoto, 1966).  

Em 1763, a capital do Brasil foi transferida de Salvador para o Rio de Janeiro, 

o que permaneceu até 1960. A descoberta e a exploração de ouro em Minas Gerais 

aumentaram a importância do Rio de Janeiro, principalmente no tocante a atividade 

portuária. A cidade abrigava um porto que funcionava como tradicional entrada de 

escravos africanos para dar suporte às atividades econômicas da região e do país. 

Assim como em outras cidades do país, a partir de 1870, o Rio de Janeiro começou 

a receber diversos outros fluxos de imigrantes, a exemplo dos italianos, espanhóis, 

árabes e asiáticos (Peixoto, 1966, Reis, 2000).  

 

 

4.1 Diversidade genética e haplotípica 

 

O presente estudo avaliou a diversidade das linhagens matrilineares da 

população atual do Rio de Janeiro através da análise dos polimorfismos verificados 

nas sequências HVI e HVII da região controle do DNA mitocondrial de 109 

indivíduos não relacionados geneticamente.  

Na população do Rio de Janeiro, os parâmetros de diversidade das regiões 

hipervariáveis HVI e HVII foram analisados tanto separadamente como em conjunto 

e são apresentados na Tabela 4. Tais parâmetros de diversidade do DNA 

mitocondrial são importantes no tocante à utilização da molécula em genética 

forense e populacional (Holland & Huffine, 2001).   

Em nosso estudo, a partir de um total de 142 diferentes loci polimórficos 

observados em HVI e HVII foram identificados 102 haplótipos distintos, conforme 

pode ser observado na Tabela 3. Quatorze indivíduos compartilharam, aos pares, 

sete distintos haplótipos enquanto 95 haplótipos ocorreram apenas uma vez. A 

frequência de cada haplótipo único foi de 0,00917.   

A região HVI apresentou 67,6% dos polimorfimos observados e o maior 

número médio de diferenças aos pares, resultados esses muito provavelmente 

relacionados ao maior número de posições polimórficas verificadas na região em 
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relação à HVII. Na região HVI, foram verificados 96 polimorfismos enquanto que na 

região HVII foram verificados 46.  

Verificou-se 91 haplótipos distintos em HVI e 73 em HVII, sendo as 

diversidades haplotípicas 0.9963 ± 0.0019 e 0.9886 ± 0.0035, respectivamente. Por 

outro lado, a diversidade nucleotídica foi maior em HVII, refletindo uma maior 

diversidade de bases em seus loci polimórficos. Valores semelhantes aos 

observados para a população do Rio de Janeiro foram verificados em estudos 

envolvendo outras populações brasileiras (Barbosa et al., 2008, Palencia et al., 

2010, Paneto et al., 2011).  

A diversidade haplotípica total (HVI + HVII) foi de 0.9988 ± 0.0014, 

demonstrando que, na população do Rio de Janeiro, o DNA mitocondrial é muito 

informativo para fins de identificação forense face à elevada probabilidade de se 

diferenciar dois indivíduos pelas suas linhagens maternas.  Em populações nativas 

americanas da América do Sul, valores menores de diversidade haplotípica são 

observados, a exemplo do grupo indígena Cayapa do Equador (0,860) (Vona et al., 

2005). Esses grupos não apresentam importante miscigenação, o que justifica 

valores menores de diversidade haplotípica em relação aos encontrados em 

populações abertas como a do Rio de Janeiro, alvo desse estudo.  

Em relação às linhagens maternas, quando a diversidade haplotípica da 

população do Rio de Janeiro (0,9988) é comparada às de outras populações que 

também apresentam níveis elevados de miscigenação, são encontrados valores 

semelhantes àqueles verificados para tais populações. Os valores observados em 

estudos com as populações da região central da Argentina, da cidade de Caracas, 

na Venezuela, dos estados de Santa Catarina e Alagoas, no Brasil foram 0,937, 

0,9863, 0,9930 e 0,9975, respectivamente (Vona et al., 2005, Barbosa et al., 2008, 

Lander et al., 2008, Palencia et al., 2010).  

Em relação às linhagens de DNA mitocondrial, estes achados sugerem que a 

população do Rio de Janeiro recebeu um maior fluxo genético originário da África, 

fixando maior número de distintas linhagens até os dias atuais. Em contrapartida, em 

outras regiões, a menor diversidade haplotípica pode ser reflexo da não entrada ou 

eliminação de certos haplótipos naquelas regiões. Cabe ainda ressaltar que a 

variabilidade das linhagens maternas tende a ser menor em populações humanas 

tradicionalmente isoladas, provavelmente por causa do fluxo gênico restrito e altos 

níveis de endogamia durante longos períodos. O poder de discriminação do DNA 
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mitocondrial em procedimentos forenses é limitado neste tipo de população 

comparado às populações cujos fluxos gênicos não foram, ou são, restritivos 

(Alfonso-Sanchez et al., 2006).  

A alta diversidade haplotípica do DNA mitocondrial pode ser explicada pelo 

fato de a população atual do Rio de Janeiro ter sido formada por grupos de origens 

geográficas diversas e ainda distintas quanto às suas ancestralidades maternas, os 

quais não sendo reprodutivamente discriminados originaram uma população 

altamente miscigenada, geneticamente diversa. Quanto mais intensa for a 

miscigenação ocorrida no processo de formação de uma população mais elevado 

será o valor de diversidade haplotípica encontrado nessa população.  

A diversidade do genoma mitocondrial humano é o resultado da acumulação 

de mutações sucessivas nas linhagens matrilineares enquanto, durante e após a 

saída dos humanos modernos da África. Com o tempo, o processo de divergência 

molecular do DNA mitocondrial deu origem a grupos monofiléticos, conhecidos como 

haplogrupos (Torroni et al., 1993), que estão diretamente relacionados com grupos 

específicos da população e/ou áreas geográficas (Achilli et al., 2005).  

É sabido que ocorrem regiões do planeta colonizadas por grupos humanos de 

diferentes origens geográficas, as quais foram, portanto, povoadas, desde as suas 

bases, por distintas linhagens genéticas femininas. É importante notar que uma vez 

não tendo ocorrido descriminação positiva ou negativa daquelas linhagens a 

população atual refletirá as proporções do DNAmt na população base. Em relação à 

formação da população brasileira, há de se considerar a sua origem tri híbrida no 

que se refere ao fluxo gênico restrito entre indivíduos de origem nativa americana, 

europeia (Portugal) e africana. O Brasil é conhecido por ter uma das populações 

mais heterogêneas do mundo, resultado de um processo de colonização 

caracterizado pela contribuição étnica de colonos europeus, escravos africanos e 

nativos americanos ao longo dos últimos cinco séculos (Ribeiro, 1995, Reis, 2000). 
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4.2 Frequências de Heteroplasmias 

 

A heteroplasmia é caracterizada pela presença de dois ou mais tipos de DNA 

mitocondrial em células e tecidos de um mesmo indivíduo, tendo sido descritas duas 

formas de heteroplasmias: as de sequência e as de comprimento (Pai et al., 2006). 

A estratégia adotada no presente estudo, para confirmar ou não a ocorrência de 

heteroplasmias, se baseia em recomendações internacionais a fim de se evitar erros 

nas análises de sequências de DNA mitocondrial e, em consequência, na 

construção de bancos internacionais de haplótipos de DNA mitocondrial (Prieto et 

al., 2008).  

Foi verificada uma frequência de 2,75% de heteroplasmia de sequência na 

amostra populacional do Rio de Janeiro. A frequência verificada na literatura para 

este tipo de heteroplasmia é de 2 a 8% (Holland & Parsons, 1999). Foi verificado 

que a frequência de heteroplasmia de sequência pode variar entre diferentes tecidos 

de um mesmo indivíduo (Calloway et al., 2000); A frequência de heteroplasmia foi 

verificada ser maior em pêlo do que no sangue (Tully et al., 2004). Uma frequência 

de 1,13 % do mesmo tipo de heteroplasmia foi observada em amostras de sangue 

de 88 indivíduos da cidade de São Paulo enquanto que em amostras de cabelo dos 

mesmos indivíduos a frequência foi de 10,5% (Paneto et al., 2007). Este tipo de 

heteroplasmia é um evento raro sendo significativo em interpretações forenses 

(Stewart et al., 2001).  

As heteroplasmias de comprimento são observadas frequetemente no  DNA 

mitocondrial, sendos as múltiplas cópias da macromolécula diferenciadas entre si 

devido ao tamando da região Poli C, geradas por falhas da DNA polimerase. Na 

comunidade científica, as mesmas não são consideradas em análises forenses, pois 

não existem estudos claros sobre a sua taxa de ocorrência (Lutz-Bonengel et al., 

2004, Forster et al., 2010).  A frequência de heteroplasmia de comprimento não foi 

avaliada no presente estudo, uma vez que, a técnica de sequenciamento utilizada 

não é indicada  para a avaliação do número de citosinas nas regiões poli C devido à 

dificuldade de interpretação dos resultados  (Lutz-Bonengel et al., 2004).   
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4.3 Frequência e origem geográfica dos haplogrupos verificados na população 

do Rio de Janeiro 

 

A população brasileira apresenta ancestralidade tri-híbrida formada a partir de 

cruzamento entre brancos (europeus), negros (africanos) e índios (nativos 

americanos), os quais ocorreram de maneira assimétrica e diferenciada de acordo 

com a região do país. Diversos estudos acerca da ancestralidade materna da 

população brasileira realizados pela análise do DNAmt corroboram os registros 

históricos que relatam diferenças nos padrões de miscigenação levada a termo no 

processo, de colonização e povoamento do país. Estas diferenças foram motivadas 

principalmente pelas diferentes atividades econômicas desenvolvidas nas diversas 

regiões do país. A descoberta de ouro e de diamante na região sudeste nos séculos 

XVII e XVIII, por exemplo, intensificou o comércio e a utilização de mão de obra  

escrava nesta região. No nordeste, devido ao cultivo de cana de açúcar, também se 

verificou um grande aporte de escravos provenientes da África. Já na região sul do 

país, atividades de cultivo de trigo e criação de gado eram predominantes e nessa 

região não se registrou uma entrada maciça de escravos conforme ocorreu nas 

regiões sudeste e nordeste (Gomes, 2007). 

Estudo pioneiro realizado no ano de 2000 com indivíduos brancos de 

diferentes regiões do Brasil buscou identificar as diferentes proporções de 

ancestralidades maternas nessas regiões. Os pesquisadores verificaram que as 

proporções das ancestralidades maternas se alteravam de acordo com a região 

estudada. Na região norte foi verificada uma ocorrência mais elevada de linhagens 

mitocondriais ameríndias, nas regiões nordeste e sudeste, as linhagens ancestrais 

africanas eram as mais frequentes enquanto na região sul as matrilinhagens 

europeias predominavam (Alves-Silva et al., 2000).   

No que se refere à origem geográfica dos haplogrupos do DNAmt verificados 

no presente estudo nos 109 indivíduos analisados, observou-se 66, 27 e 16 

matrilhinhagens associadas às ancestralidades africana, nativa americana e 

europeia, respectivamente. Portanto, na amostra da população do Rio de Janeiro 

60,55% dos indivíduos apresentaram ancestralidade africana, 24,77% ameríndia e 

14,68% europeia (Figura 8). Na Tabela 9 são listados estudos, mais recentes, e 

seus respectivos resultados, acerca da ancestralidade materna em diferentes 

estados do território brasileiro.  
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Tabela 9 – Proporção de ancestralidade materna ameríndia, europeia e 

africana em diferentes estados do Brasil estimados a partir do DNA 

mitocondrial. 

Estado 
 

                                   Ancestralidade  

Ameríndia Européia Africana Referências 

Rio de Janeiro 24,77% 14,68% 60,55% Presente estudo 
São Paulo 26,1% 27,3% 46,6% (Paneto et al., 2011) 

Santa Catarina 21% 64% 15% (Palencia et al., 2010) 

Rio Grande do Sul 36% 48% 16% (Marrero et al., 2005) 

Alagoas 33% 21% 44% (Barbosa et al., 2008) 

Pará 66% 5% 29% (Feio-Dos-Santos et al., 2006) 

 

 

Na comparação dos nossos resultados com os de outras regiões do Brasil, é 

possível observar que as proporções das diferentes ancestralidades maternas se 

alteram, fato este que, aparentemente, reflete a história da colonização regional. 

Como verificado na amostra do Rio de Janeiro, a predominância do componente 

materno africano é também observada para uma amostra de 160 indivíduos 

residentes na grande São Paulo. Dentre estes verificou-se 46,6% de indivíduos com 

matrilinhagens africanas, enquanto 27,3% e 26,1% apresentavam ancestralidades 

europeia e ameríndia, respectivamente (Paneto et al., 2011). Conquanto sejam 

estados da mesma região geográfica, é observada diferença no que se refere à 

distribuição de origem das linhagens maternas. Embora a ancestralidade africana 

seja mais elevada em ambas populações, verifica-se em São Paulo uma maior 

proporção de linhagens maternas europeias enquanto a frequência de indivíduos 

com ancestralidade materna ameríndia se mantém em percentuais muito próximos 

em ambos os estados.  

O estado de Alagoas apresenta uma distribuição de matrilinhagens 

semelhante àquela encontrada no Rio de Janeiro. Em um estudo envolvendo 167 

indivíduos, as proporções verificadas de linhagens maternas africana, nativa 

americana e europeia, foram 44%, 33% e 21%, respectivamente (Barbosa et al., 

2008). A predominância de linhagens ancestrais maternas africanas nas regiões 

sudeste e nordeste é justificada pela semelhança dos processos de ocupação e 

povoamento dessas regiões, que tiveram uma forte influência do tráfico de escravos 

por mais de 250 anos. Os escravos eram a principal mão de obra utilizada nas 

lavouras de algodão, fumo e cana de açúcar, e também nas minas de ouro e prata.  

O sudeste e nordeste foram os grandes centros destas atividades econômicas; 
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dados do século XIX mostram que os negros representavam mais de dois terços da 

população brasileira (Gomes, 2007).  

No tocante às ancestralidades maternas africana e europeia, uma situação 

diametralmente oposta é observada em estados da região sul do país. Em Santa 

Catarina, foram verificadas proporções da ordem de 63,7%, 21,3% e 15% para as  

ancestralidades maternas europeia, nativa americana e africana, respectivamente 

(Palencia et al., 2010). No Rio Grande do Sul, tais proporções são da ordem de 

48%, 36% e 16% (Marrero et al., 2005). O maior aporte de linhagens mitocondriais 

europeias na região Sul é justificado pela colonização desta região ter sido 

predominantemente europeia, com um menor emprego da mão de obra escrava 

africana. O percentual, de linhagens ancestrais maternas nativas americanas, 

observado no Rio Grande do Sul é justificado pela contribuição significativa dos 

ameríndios na formação da população da região durante o período colonial (Kern et 

al., 1993). 

No estado do Pará foram verificadas proporções de 66%, 5% e 29% para as 

ancestralidades maternas ameríndia, europeia e africana, respectivamente (Feio-

Dos-Santos et al., 2006). Durante o período colonial, os índios do norte do país 

buscavam se refugiar dos colonos em terras do interior. No século XVII, os 

bandeirantes avançaram para o interior do território brasileiro provocando alterações 

das fronteiras e, em parte, foram responsáveis pelo deslocamento dos índios para 

regiões que ainda preservavam a mata nativa, longe do litoral (Ribeiro, 1995). A 

predominância de linhagens maternas mitocondriais ameríndias na região norte é 

justificada pelo fato de a densa floresta amazônica ter dificultado o processo de 

colonização portuguesa e, em consequência, ter possibilitado uma maior resistência 

e isolamento dos povos nativos americanos da região.  

Os dados referentes à ancestralidade paterna do estado do Rio de Janeiro 

são bem distintos daqueles verificados neste nosso estudo para a ancestralidade 

materna. Estudo realizado através da análise de marcadores SNP dos cromossomos 

Y em 127 indivíduos nascidos no Rio de Janeiro, mostrou que cerca de 88% dos 

indivíduos portavam haplogrupos de origem europeia, 8,7%  ancestralidade paterna 

africana enquanto que 1,6% se associavam à herança paterna nativa americana 

(Silva et al., 2006).  

Quando os dados relativos às ancestralidades maternas e paternas no estado 

do Rio de Janeiro são analisados em conjunto, evidencia-se um padrão de 
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povoamento calçado na reprodução assimétrica representada pela forte 

predominância da paternidade do homem europeu e maternidade de mulheres 

africanas e indígenas, que se encontra em concordância com a história da 

colonização dessa região do país no período posterior ao “descobrimento" do Brasil 

pelos portugueses. Em diversos registros históricos, é possível encontrar relatos a 

respeito das motivações que favoreceram este padrão reprodutivo dos nossos 

ascendentes. Um dos principais motivos foi o significativamente menor número de 

homens portugueses vindos para o Brasil em relação ao de mulheres portuguesas. 

Em 1552, em carta ao rei D. João III, o padre Manuel da Nóbrega relata a falta de 

mulheres brancas no país e pede que elas sejam enviadas para que os homens 

"casem e vivam [...] apartados dos pecados em que agora vivem" (Leite, 1954).  

Outro fator crucial que contribuiu para o padrão de cruzamentos assimétricos 

foram os esforços relacionados com a expansão territorial e a revogação em 1750 

do Tratado de Tordesilhas (1494) com a instituição do Tratado de Madri. A partir de 

então, a posse da terra passava a ser de quem de fato a ocupasse. Deste modo, 

Portugal possuía interesses em elevar a taxa de povoamento do Brasil, garantindo 

uma maior ocupação territorial e, em consequência, a posse da terra (Gomes, 2007). 

Portanto, a coroa portuguesa, que tolerava relacionamentos entre portugueses e 

índias desde o início da colonização do Brasil, passou a estimular ativamente 

“casamentos” desse tipo, o que foi inclusive, expresso por meio de um Alvará de Lei 

promulgado em 4 de abril de 1755, pelo Marquês do Pombal. Os relacionamentos 

entre homens portugueses e mulheres africanas também persistiram em níveis 

elevados conforme relatou o historiador Charles Boxer apud Gomes (2007), “a 

frequência de prostituição de escravas e [...] o duplo padrão de castidade como o 

que existia entre marido e esposas, concorriam para uma grande quantidade de 

miscigenação entre homens brancos e mulheres de cor”. 

Entre os séculos XVI e XIX, cerca de 10 milhões de escravos africanos foram 

vendidos para as Américas, 40% destes vieram para o Brasil entrando no país, 

principalmente, pelo porto do Rio de Janeiro que foi o maior importador de escravos.  

O historiador Manolo Garcia Florentino estima que durante o século XVIII 850.000 

escravos, o equivalente à metade de todos os negros trazidos para o Brasil nesse 

período, desembarcaram no porto do Rio de Janeiro (apud Gomes, 2007). 

Predominantemente, os escravos eram oriundos das regiões centro-ocidental e 

central-Atlântico da África, provavelmente devido à posição geográfica dessas 
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regiões. A partir de dados relativos aos anos de 1822 a 1833 em relação a origem 

da população negra do Rio de Janeiro verifica-se que, 86% dos escravos eram 

recém chegados do continente africano e 14% nascidos ou já residentes na América 

portuguesa, o que mostra a forte entrada de escravos africanos em nosso país 

mesmo após o regresso de D. João VI para Portugal  (Klein, 2002). 

Portanto, o intenso aporte de africanos no estado do Rio de Janeiro e as 

políticas voltadas para a promoção de um rápido aumento da população brasileira 

durante o período colonial podem explicar o fato de cerca de 60% das 

matrilinhagens verificadas neste estudo serem de origem Africana. 

 Entre as linhagens de DNA mitocondrial africano, os subgrupos mais comuns 

ao longo do grupo L são característicos da África Subsaariana (Salas et al., 2002). 

Em nossos dados, os haplogrupos originados do L3 (L3b, L3b1*, L3b1a, L3b1b, L3d, 

L3d1c, L3d1d, L3d3, L3e1, L3e1a,  L3e1d, L3e2a, L3e2b, L3e2b*, L3e3, L3e4, L3f2, 

L3h1b) foram os mais frequentes entre as linhagens maternas estando presentes em 

29,35% dos indivíduos da amostra. Haplogrupos do L2 (L2a, L2a1, L2a1*, L2a1a, 

L2a1b, L2b, L2b1), foram verificados em 13,76% da amostra estudada, haplogrupos 

do grupo L1 (L1b1, L1b1*, L1c, L1c1, L1c2, L1c3b) em 11,01%, enquanto que os 

dos grupos L0 (L0a1b e L0a2) e L4 (Lab2) foram observados em 4,58% e 1,83% dos 

indivíduos da amostra da população do Rio de Janeiro, respectivamente. 

Todos os haplogrupos africanos observados na população do Rio de Janeiro 

são característicos de regiões que eram tradicionais exportadoras de escravos para 

a América colonial. O haplogrupo L2a é o mais comum e mais amplamente 

distribuído na África sub-saariana. A sua ampla distribuição no continente africano 

torna difícil a identificação da origem geográfica destas linhagens embora, recentes 

estudos tenham demonstrado que  quase todos os haplogrupos derivados do L2a 

são oriundos do oeste (Salas et al., 2004). 

 Os haplogrupos relacionados ao L3a encontrados nas Américas têm suas 

origens geográficas nas regiões centro-oeste e sudeste do continente africano. Os 

relacionados ao L3e são comuns em Moçambique, Angola, São Tomé e Bioko. As 

linhagens do haplogrupo L3e1 encontradas nas Américas possuem como provável 

origem a costa do centro-oeste da África, entre Camarões e Angola, tradicionais 

portos de exportação de escravos para o Brasil.  Em um estudo anterior acerca da 

origem dos africanos do estado do Rio de Janeiro foi verificado que as linhagens de 
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DNA mitocondrial tem origem na região centro-ocidental da África (Alves-Silva et al., 

2000), os haplogrupos são similares aos verificados no presente estudo.  

As proporções de haplogrupos africanos (detalhadas na Tabela 5) verificadas 

neste presente estudo são concordantes com as observadas para outras populações 

da América do Sul, incluindo as relativas a do Brasil (Alves-Silva et al., 2000, Salas 

et al., 2004, Hunemeier et al., 2007, Paneto et al., 2011).  

A alta diversidade de haplogrupos africanos é explicada por esta ser 

reconhecidamente a mais ancestral das populações humanas. A diversidade 

genética é um parâmetro importante que fornece informações sobre a riqueza 

genética da população sendo também indicativo de idade populacional, observando-

se para as mais antigas o acúmulo de um maior número de mutações (Ingman et al., 

2000). 

Em relação às matrilinhagens nativas americanas, na amostra da  população 

do Rio de Janeiro, o haplogrupo mais frequente foi o B4 verificado em 10,09% dos 

indivíduos, seguido do A2, C1 e pelo conjunto A, C, C1d e D4/G com 4,59,  3,67%, e 

6,42%, respectivamente (Tabela 6). Uma distribuição semelhante de haplogrupos 

ameríndios também foi verificada em estudos realizados nas regiões sul e sudeste 

do Brasil (Alves-Silva et al., 2000, Gonçalves et al., 2010) . Os haplogrupos 

verificados no presente estudo (A, B, C e D) são característicos das comunidades 

ancestrais nativas americanas (Forster et al., 1996).  

O haplogrupo B é encontrado com uma frequência de 90% no grupo indígena 

Aché no Paraguai (Schmitt et al., 2004).  Em relação ao haplogrupo A foram 

verificadas proporções de 82%, 92% e 50%, grupos indígenas Nandeva, Kaiowá e 

M’byá, respectivamente, habitantes das regiões central e sul do Brasil (Marrero et 

al., 2007). O haplogrupo A2 foi verificado em 40,5% de uma amostra de 121 

indivíduos da comunidade Guarani-M’byá, da Argentina. Os grupos indígenas M’byá, 

Nandeva, Kaiowá e Aché pertencem à família linguística Tupi-Guarani.  Segundo 

dados do Museu do Índio (FUNAI, 2004), comunidades remanescente dos índios 

M’byá são encontradas na região de Paraty-Mirim no Rio de Janeiro. O haplogrupo 

C foi verificado com uma frequência de 53% em índios Kaingang do Rio Grande do 

Sul (Marrero et al., 2007); registros históricos descrevem um intenso movimento 

migratório desse grupo indígena, da família Jê, entre as regiões sul e sudeste do 

Brasil devido ao contato com os colonizadores europeus (Jacobus & Kern, 1991). 
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A proporção dos haplogrupos nativos americanos observados na amostra 

populacional do Rio de Janeiro sugere uma forte correlação com aquela relatada em 

estudos sobre a ancestralidade materna de indivíduos das comunidades indígenas 

do tronco linguístico Tupi-Guarani (Marrero et al., 2007).  No início do século XVI, os 

principais grupos indígenas que habitavam a região atualmente designada como Rio 

de Janeiro pertenciam ao tronco linguístico Tupi e Jê. Entre os  povos pertencentes 

ao tronco linguístico Tupi, a família denomidada Tupi-Guarani era a mais numerosa 

(Marconi & Presotto, 1998). 

Em relação à ancestralidade materna europeia foram verificados que 7,34% 

dos indivíduos pertencem ao haplogrupo H (Tabela 7), que juntamente com os 

demais haplogrupos verificados são representativos dos principais grupos familiares 

europeus, observando-se ainda uma forte correlação entre os haplogrupos europeus 

encontrados na amostra da  população do Rio de Janeiro e aqueles observados na 

Península Ibérica (Torroni et al., 1996, Pereira et al., 2000).       

Na realização do presente estudo, as naturalidades de todos os 109 

indivíduos selecionados ao acaso e residentes no Rio de Janeiro foram verificadas. 

A Tabela 10 ilustra as proporções de indivíduos de diferentes naturalidades 

observadas na amostra populacional. 

 

Tabela 10 – Naturalidade dos indivíduos da população do Rio de Janeiro 

selecionados para o presente estudo. 

 

Naturalidade  
Número de 
Indivíduos % 

   Rio de Janeiro 86 78,90% 

   Minas gerais 4 3,67% 

   São Paulo 1 0,92% 

   Bahia 5 4,59% 

   Pernambuco 2 1,83% 

   Rio Grande do Norte 1 0,92% 

   Paraíba 4 3,67% 

   Alagoas 1 0,92% 

   Ceará 1 0,92% 

   Sergipe 1 0,92% 

   Maranhão 1 0,92% 

   Pará 1 0,92% 

   Paraná 1 0,92% 
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Entre os 23 indivíduos não naturais do Rio de Janeiro, componentes da região 

nordeste, com cerca de 70%, representam a maior parcela dos imigrantes presentes 

na amostra seguidos de 17,5% de nativos de Minas Gerais, estado também da 

região sudeste, fato justificável pela recente forte atração que o estado do Rio de 

Janeiro exerceu sobre estas populações. A partir de meados do século XX, verificou-

se um aumento significativo da migração de componentes de diversos estados para 

o Rio de Janeiro, impulsionados pela desvantagem econômica e social da sua 

região de nascimento em relação às regiões sudeste e sul, observando-se a 

transferência de mão de obra barata para atender às necessidades de 

desenvolvimento dos grandes centros urbanos localizados nessas regiões do país. 

Com o objetivo de verificar se a presença de indivíduos não nascidos no Rio 

de Janeiro estariam a influenciar significativamente as proporções das 

ancestralidades maternas verificadas na amostra da  população do Rio de Janeiro, 

estas foram recalculadas após os 23 indivíduos não naturais do Rio de Janeiro 

terem sido excluídos da amostra, sendo os dados apresentados na Tabela 11. Os 

resultados mostram a não ocorrência de diferenças significativas entre as 

proporções dos grupos ancestrais observadas para as populações residente e 

natural do Rio de Janeiro. Tal resultado, portanto, sugere que as recentes ondas 

migratórias não alteraram as proporções de linhagens matrilineares muito 

provavelmente devido a semelhança entre os processos de colonização verificados 

no sudeste e nordeste brasileiros. 

 

Tabela 11 – Proporções das distintas ancestralidades maternas em indivíduos 

residentes e naturais do Rio de Janeiro. 

 

Ancestralidade RJ 
Residentes 

Rj    
Naturais 

Nativa Americana 24,77% 22,09% 

Europeus 14,68% 13,95% 

Africanos 60,55% 63,95% 
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4.4 Distâncias genéticas 

 

A análise de distâncias genéticas envolveu a comparação par a par de 10 

populações (Tabela 8). Em termos metodológicos, quando ocorrem múltiplos testes 

de significância independentes, é recomendável utilizar algum tipo de correção do 

nível de significância para diminuir a chance de rejeição da hipótese nula (não 

diferenciação) quando ela é verdadeira (erro tipo I). No presente estudo, foi utilizada 

a correção sequencial de Holm-Bonferroni, pois este método não aumenta os erros 

do tipo II (aceitar como verdadeira uma hipótese nula falsa) (Holm, 1979, Rice, 

1989). 

Em relação a ancestralidade materna, os resultados das análises de distância 

genética, FST, entre pares de populações mostram que a população do Rio de 

Janeiro diferencia-se geneticamente de forma significativa das populações 

brasileiras de Santa Catarina (FST =0,08377, P=0,00000) e Rio Grande do Sul (FST 

=0,06399, P=0,00000). A diferenciação genética significativa entre populações do 

Rio de Janeiro e as de Santa Catarina e  Rio Grande do Sul pode ser atribuída aos 

diferentes processos de colonização que ocorreram durante o povoamento dessas 

regiões. Em relação ao Rio de Janeiro, a região sul do país, onde estão localizados 

os estados de Santa Catarina e Rio Grande do Sul, recebeu um fluxo diferenciado 

de colonizadores. A população europeia predominou nesta região enquanto que o 

Rio de Janeiro recebeu um intenso contingente de populações africanas (Gomes, 

2007). 

Para a população do Rio de Janeiro não se observou diferenciação genética 

em relação às populações de São Paulo (FST =0,00773, P=0,05469),  Alagoas (FST 

=0,01048, P=0,02441) e Pará (FST =0,02378, P=0,01367). A distribuição dos 

haplogrupos do DNAmt no Rio de Janeiro se assemelha àquelas encontradas nas 

populações de São Paulo e Alagoas, principalmente no tocante a predominância de 

haplogrupos de DNAmt de grupos ancestrais africanos. Tal qual o observado para o 

Rio de Janeiro, estes estados receberam um intenso fluxo migratório de escravos 

africanos durante o período colonial (Gomes, 2007). A não diferenciação genética 

entre Rio de Janeiro e Pará, provavelmente se justifica pela semelhança no padrão 

de distribuição dos haplogrupos europeus. Em ambas as populações os haplogrupos 

europeus representam a menor proporção de ancestralidade observada nas 

populações, 14,68% e 5 %, nas populações do Rio de Janeiro e Pará, 
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respectivamente. Nessas regiões, o padrão assimétrico de cruzamentos entre 

homens europeus e mulheres ameríndias e africanas ocorrido no processo de 

colonização do Brasil fica evidenciado observando-se a pequena contribuição 

ancestral de linhagens maternas europeias (Feio-Dos-Santos et al., 2006, Gomes, 

2007). 

Como consequência da maior proporção de linhagens africanas a população 

do Rio de Janeiro se assemelha mais à população africana, representada por 

Angola, do que às outras duas populações ancestrais, não ocorrendo diferenciação 

genética entre elas (FST =0,03159, P=0,01465)  (Tabela 8). A análise do MDS 

(Figura 10) mostra a população do Rio de Janeiro mais próxima da população 

africana (AN) do que das demais populações portuguesa (PT) e Terena (TE).  

Estes resultados sugerem que, no que diz respeito às linhagens femininas, o 

processo de formação da população brasileira apresentou algumas diferenças entre 

os estados e regiões do país, estando de acordo com o descrito pela literatura 

(Alves-Silva et al., 2000). Na região sul (Rio Grande do Sul e Santa Catarina) 

observa-se predominância de linhagens europeias, com uma menor contribuição de 

linhagens maternas africanas. Nas regiões sudeste e nordeste, representadas pelas 

populações Rio de Janeiro, São Paulo e Alagoas, as linhagens africanas 

correspondem a maior parcela de ancestralidade verificada enquanto que na região 

norte, representada pela população do Pará, ocorreu uma maior contribuição 

genética de linhagens maternas ameríndias.  

 O gráfico do MDS (Figura 10) construido com base na matriz de distâncias 

genéticas (FST) possui valor de stress estimado em 0,11235 indicando uma boa 

aproximação dos resultados do MDS aos dados da matriz de distâncias (Sturrock & 

Rocha, 2000). A medida stress é utilizada para mensurar a qualidade do ajuste da 

análise indicando a proporção da variação das distâncias originais em relação às 

distâncias preditas pelo MDS (Knoke & Yang, 2008). A projeção mostra que as 

populações ancestrais encontram-se destacadas entre si, representando um menor 

fluxo gênico entre elas. É possível observar um agrupamento formado pelas 

populações do Brasil (Rio de Janeiro, São Paulo, Alagoas, Pará, Rio Grande do Sul 

e Santa Catarina) entre as populações ancestrais, evidenciando a contribuição 

daqueles grupos no processo de formação populacional do país. As populações 

brasileiras deslocam-se no espaço bidimensional em função das contribuições 

ancestrais mais significativas. Rio Grande do Sul e Santa Catarina estão mais 
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próximas da população europeia, representada por Portugal, enquanto Rio de 

Janeiro, Alagoas e São Paulo estão mais próximas da população africana, 

representada por Angola e a população do Pará mais próxima da população 

ameríndia, representada pelos Terenas.  Tais resultados estão de acordo com o que 

foi observado para as amostras populacionais brasileiras em relação a proporção de 

matrilinhagens de DNAmt (Alves-Silva et al., 2000, Marrero et al., 2005, Feio-Dos-

Santos et al., 2006, Barbosa et al., 2008, Palencia et al., 2010, Paneto et al., 2011). 
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5 CONCLUSÃO 

 

• Um total de 142 loci polimórficos da região controle do DNA mitocondrial nos 

segmentos HVI e HVI-II foi contabilizado, tendo sido identificados 102 

haplótipos distintos. A diversidade haplotípica foi de 0.9988 ±0.0014, 

sugerindo que a população do Rio de Janeiro foi formada a partir de povos de 

distintas origens que contribuíram para o estado de miscigenação verificado 

atualmente. 

• A variedade de polimorfismos do DNA mitocondrial se relacionou com uma 

elevada probabilidade de se discriminar indivíduos em função de suas 

ancestralidades.  

• A população do Rio de Janeiro apresentou 60,55% da sua ancestralidade 

materna relacionada com haplogrupos africanos, 24,77% associada com 

haplogrupos nativos americanos e 14,68% associada a haplogrupos 

europeus. 

• O presente estudo e outros realizados em diversas populações de distintas 

regiões do Brasil confirmam os relatos históricos sobre as diferenças 

regionais que ocorreram no processo de colonização do Brasil, assim como a 

formação tri-híbrida da nossa população. 

• Através da análise de distâncias genéticas em relação à ancestralidade 

materna entre as diversas populações comparadas, verificou-se ser a do Rio 

de Janeiro a mais próxima da população ancestral africana. 
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