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RESUMO 

 

 

NGUIDI, Masinda Pascalina Rafael. Herança genética materna dos principais grupos 

étnicos da Nigéria. 2021. 113 f. Dissertação (Mestrado em Biociências) – Instituto de 

Biologia Roberto Alcântara Gomes, Universidade do Estado do Rio de Janeiro, Rio de 

Janeiro, 2021. 

 

A África é o local de origem do homem moderno e comporta hoje a maior diversidade 

genética, cultural e étnica do mundo. Por isto, tem-se visto cada vez mais estudos, tanto de 

genética populacional como antropológicos, sobre populações africanas. Parte desta 

diversidade pode ser observada na Nigéria (também conhecida como o “Gigante da África”), 

o país mais populoso do continente e sétimo mais populoso no mundo, com cerca de 250 

grupos etnolinguísticos distribuídos por seu território. As particularidades da molécula de 

DNA mitocondrial, como a ausência de recombinação, altas taxas de mutação e transmissão 

uniparental, tem a tornado cada vez mais útil, essencialmente para estudos de evolução 

humana, genética de populações e investigações no âmbito forense. Além disto, estudos 

acerca da genética populacional são cada vez mais atrativos, despertando o interesse de 

indivíduos que buscam informações sobre a sua ancestralidade, como por exemplo, sobre o 

provável local de origem dos seus antepassados, antes da Diáspora negra. Este trabalho teve 

como objetivo caracterizar a diversidade genética de linhagens maternas dos três principais 

grupos etnolinguísticos da Nigéria, de forma a avaliar se a variabilidade genética encontrada 

possibilita a diferenciação étnica / etnolinguística de suas populações. Com estes dados, 

pretendeu-se também aumentar a informação disponível em base de dados forenses sobre 

linhagens maternas de populações africanas. Assim, amostras de 285 indivíduos do sexo 

masculino foram analisadas para a região controle do DNA mitocondrial. Foram encontrados 

altos valores de diversidade haplotípica nos três grupos: Hausa (HD = 0,9996 ±  0,0024), 

Yoruba (HD = 0,9992 ±  0,0013) e Igbo (HD = 0,9984 ±  0,0017). Os haplótipos encontrados 

pertencem majoritariamente ao macrohaplogrupo L (98%), característico de populações da 

África Subsaariana. Foram ainda encontrados quatro haplogrupos característicos do Norte da 

África e Eurásia, presentes, em sua maioria, no grupo Hausa. A comparação dos três grupos 

étnicos da Nigéria entre si não demonstrou diferenças estatisticamente significativas (p ≥ 0,5), 

como pôde ser observado pelas altas probabilidades de não diferenciação das amostras 

populacionais, associadas a valores negativos de FST. As distâncias genéticas encontradas na 

comparação com outras populações africanas também demonstraram proximidade dos três 

grupos etnolinguísticos com populações de países geograficamente próximos da Nigéria, 

ainda que não pertencentes à mesma família linguística. Tais resultados reforçam a 

persistência de um costume social / institucional que molda as relações entre as populações, 

bem como, a homogeneização das linhagens maternas das populações desta região do 

continente africano. Esta homogeneização reflete uma maior migração das mulheres, 

possivelmente promovida pela patrilocalidade. 

 

Palavras-chave: Nigéria. DNA mitocondrial. África. Ancestralidade materna. Hausa. Yoruba. 

Igbo.            



ABSTRACT 

 

 

NGUIDI, Masinda Pascalina Rafael. Maternal inheritance of the main ethnic groups of 

Nigeria. 2021. 113 f. Dissertação (Mestrado em Biociências) – Instituto de Biologia Roberto 

Alcântara Gomes, Universidade do Estado do Rio de Janeiro, Rio de Janeiro, 2021. 

 

Africa is the birthplace of modern humans, being the region of the world that today 

houses the highest genetic, cultural and ethnic diversities. Therefore, an increasing number of 

studies focusing on African populations have been carried out in the fields of population 

genetics and anthropology. Part of this diversity can be seen in Nigeria (also known as the 

“Giant of Africa”), which is the most populous country in the continent and the seventh most 

populous country in the world, with about 250 ethnolinguistic groups spread across its 

territory. Specific features of the mitochondrial DNA, such as lack of recombination, high 

mutation rates and uniparental transmission, have made this molecule increasingly useful in a 

broad field of applications, such as human evolution, population genetics and forensic studies. 

In addition, studies on the genetic diversity among human populations are increasingly 

widespread, arousing the interest of those seeking information about their ancestry, such as 

the most likely place of origin of their ancestors, before the Black Diaspora. The present work 

aimed to characterize the genetic diversity of the maternal lineages in three main 

ethnolinguistic groups in Nigeria. Herein, we also explored whether the genetic variability 

found allows the differentiation of populations. Besides, we also intended to increase data in 

forensic databases, regarding the maternal ancestry of African populations. Samples 

belonging to 285 males were investigated for the mitochondrial DNA control region. High 

haplotype diversity values were found in the three groups: Hausa (HD = 0.9996 ± 0.0024), 

Yoruba (HD = 0.9992 ± 0.0013) and Igbo (HD = 0.9984 ± 0.0017). Most haplotypes found 

belong to macrohaplogroup L (98%), characteristic of Sub-Saharan African populations. Four 

non-L haplogroups were also found, which are characteristic of North Africa and Eurasia, two 

of them were present in the Hausa group. The comparison of the three ethnic groups in 

Nigeria did not show statistically significant differences (p ≥ 0,5), with high non-

differentiation probabilities and negative FST values between population samples. The genetic 

distances calculated between Nigerian and other African populations showed a proximity of 

the three ethnolinguistic groups with populations from countries geographically close to 

Nigeria, even from different linguistic families. Such results reinforce the persistence of a 

social/institutional pattern that shaped the relationships between populations, as well as, the 

homogenization of the maternal lineages of the populations in this region of Africa. This 

homogeneity reflects a higher female migration, probably motivated by patrilocality practices. 

 

 

Keywords: Nigeria. Mitochondrial DNA. Africa. Maternal ancestry. Hausa. Yoruba. Igbo. 



LISTA DE FIGURAS 

 

 

Figura 1 – 

 

Figura 2 – 

Figura 3 – 

Figura 4 – 

Figura 5 – 

Figura 6 – 

Figura 7 – 

Figura 8 – 

Figura 9 – 

Figura 10 – 

Figura 11 – 

Figura 12 – 

Figura 13 -  

Figura 14 -  

 

Figura 15 -  

Figura 16 -  

Figura 17 - 

Figura 18 - 

 

Figura 19 -  

 

Figura 20 -  

Figura 21 – 

Figura 22 –  

Figura 23 – 

Figura 24 –  

Figura 25 - 

Migração do homo moderno pelo globo explicada pela Teoria Out of 

Africa......................................................................................................... 

Migrações e grupos etnolinguísitcos da África......................................... 

Representação das rotas de expansão Bantu .......................................... 

Continente africano................................................................................... 

Nigéria pré-colonial.................................................................................. 

Mapa com os maiores grupos etnolinguísitcos da Nigéria ...................... 

Localização da Nigéria e países de fronteira ........................................... 

Teoria endossimbiótica ............................................................................ 

A mitocôndria e suas estruturas ............................................................. 

DNA mitocondrial ................................................................................... 

Replicação da molécula de DNA mitocondrial ....................................... 

Heredograma do padrão de herança do mtDNA ...................................... 

Comparação de sequências heteroplásmicas............................................ 

Padrões de distribuição do homem moderno permitiu a construção da 

filogenia do DNA mitocondrial e determinação de haplogrupos.............  

Árvore filogenética do DNA mitocondrial e seus haplogrupos ............... 

Método de extração química por resina Chelex ....................................... 

Método de extração orgânica por Fenol-Clorofórmio ............................. 

Alterações de temperatura do termociclador durante a amplificação do 

DNA ......................................................................................................... 

Alterações de temperatura do termociclador durante a reação de 

sequenciamento ........................................................................................ 

Esquema de purificação por colunas de Sephadex .................................. 

Representação do número de diferenças médias e network Hausa .......... 

Representação do número de diferenças médias e network Yoruba ........ 

Representação do número de diferenças médias e network Igbo ............ 

Distribuição de amostras do oeste da África usadas para comparação .... 

Representação gráfica por MDS dos valores de distância genética entre 

os três grupos etnolinguísticos e populações do Centro-oeste da África . 

 

13 

15 

16 

18 

20 

23 

24 

29 

30 

31 

32 

35 

36 

 

37 

38 

43 

44 

 

46 

 

47 

49 

55 

56 

57 

59 

 

62 



 

LISTA DE ILUSTRAÇÕES 

 

 

Quadro 1 – 

Quadro 2 – 

Quadro 3 – 

Quadro 4 – 

Quadro 5 - 

Quadro 6 - 

 

Gráfico 1 - 

Tabela 1 -  

 

 

Comparação entre os genomas nuclear e mitocondrial ................................ 

Sequências dos oligonucleotídeos utilizados para PCR .............................. 

Protocolo de amplificação ........................................................................... 

Protocolo para cada reação de sequenciamento ........................................... 

Sequências dos oligonucleotídeos  utilizados para sequenciamento ........... 

Populações da região centro-oesteusadas para comparação e seus 

respectivos valores de diversidade haplotípica ............................................ 

Distribuição dos haplogrupos de mtDNA deste estudo ............................... 

Distâncias genéticas (FST) pareadas (abaixo da diagonal) e valores de 

probabilidade de não diferenciação (acima da diagonal) entre as 

populações do centro-oeste.......................................................................... 

27 

45 

46 

47 

48 

 

54 

58 

 

 

61 

 

 

 

 

 

 

 

 



LISTA DE ABREVIATURAS E SIGLAS 

 

 

ATP 

CR 

CRS 

DNA 

dNTP 

ddNTP 

EAAF 

EDNAP 

EMPOP 

HVI/HV1 

HVII/HV2 

HVIII/HV3 

MDS 

MRCA 

mtDNA 

pb 

PCR 

rCRS 

 

RFLP 

 

RNA 

rRNA 

SAP 

 

SDS 

SNP 

tRNA 

 

Adenosina trifosfato (Adenosine TriPhosphate) 

Região controle (Control Region) 

Sequência de Referência de Cambridge (Cambridge Reference Sequence) 

Ácido desoxirribonucleico (DeoxyriboNucleic Acid) 

Desoxirribonucleotídeos fosfatados (deoxynucleotides) 

Didesoxirribonucleotídeos fosfatados (dideoxynucleotides) 

Equipo Argentino de Antropología Forense 

The European DNA Profiling group 

EDNAP forensic MtDNA POPulation database 

Região hipervariável I (HiperVariable Segment I) 

Região hipervariável II (HiperVariable Segment II) 

Região hipervariável III (HiperVariable Segment III) 

Escala multidimensional (Multidimensional scaling) 

Ancestral comum mais recente (Most Recent Common Ancestor) 

DNA mitocondrial (mitochondrial DNA) 

par de bases  

Reação em cadeia da polimerase (Polymerase Chain Reaction) 

Sequência de Referência de Cambridge revista (revised Cambridge Reference 

Sequence) 

Polimorfismo de Comprimento de Fragmento de Restrição (Restriction 

Fragment Length Polymorphism) 

Ácido ribonucleico (RiboNucleic Acid) 

RNA ribossomal (ribosomal RNA) 

Fosfatase alcalina recombinante de camarão (Shrimp Recombinant Alkaline 

Phosphatase) 

Dodecil sulfato de sódio (sodium dodecylsulfate) 

Polimorfismo de Nucleotídeo Único (Single Nucleotide Polymorphism) 

RNA transportador (tranfer RNA) 

 

 

 



LISTA DE SÍMBOLOS 

 

 

a.C 

d.C 

% 

° 

Km 

Km2 

µm 

°C 

pH 

mL 

µM 

ng 

µL 

H2O 

HD 

FST 

p 

± 

~ 

Antes de Cristo 

Depois de Cristo 

Porcentagem 

Grau 

Kilômetro 

Kilômetro quadrado 

Micrômetro 

Graus Celsius 

Potencial hidrogeniônico 

Mililitro 

Micromolar 

Nanograma 

Microlitro 

Molécula da água  

Diversidade haplotípica (Haplotype diversity) 

Índice de fixação (Fixation Index)  

p-valor 

Mais ou menos 

Aproximadamente 

 

 



SUMÁRIO 

 

 

 INTRODUÇÃO ................................................................................................... 13 

1 OBJETIVOS ........................................................................................................ 41 

1.1 Geral ..................................................................................................................... 41 

1.2 Específicos ............................................................................................................ 41 

2 MATERIAL E MÉTODOS ................................................................................ 42 

2.1 Etapas experimentais .......................................................................................... 42 

2.2 Amostras populacionais ...................................................................................... 42 

2.3 Metodologias de extração ................................................................................... 42 

2.4 Amplificação ........................................................................................................ 44 

2.5 Purificação do produtos amplificados ............................................................... 46 

2.6 Sequenciamento de Sanger ................................................................................. 47 

2.7 Purificação dos produtos sequenciados ............................................................. 48 

2.8 Análise das sequências ........................................................................................ 49 

2.8.1 

2.9 

2.9.1 

3 

Determinação de haplogrupos ............................................................................... 

Análises estatíticas ............................................................................................... 

Análises de diferenciação populacional ................................................................ 

RESULTADOS .................................................................................................... 

50 

50 

51 

52 

3.1 

3.2 

4 

Diversidade haplotípica e de haplogrupos ........................................................ 

Análises de diferenciação populacional ............................................................. 

DISCUSSÃO ........................................................................................................ 

CONCLUSÕES ................................................................................................... 

REFERÊNCIAS .................................................................................................. 

ANEXO -  Lista dos haplótipos encontrados na amostra dos 285 indivíduos 

totais não relacionados da Nigéria.................................................... 

APÊNDICE - The maternal inheritance of the three major ethnic groups of 

Nigeria (Artigo)........................................................................... 

52 

58 

63 

69 

70 

 

79 

 

85 

 



13 

 

INTRODUÇÃO  

 

 

TEORIAS DE ORIGEM DO HOMEM MODERNO 

A origem evolutiva do homem foi proposta por Charles Darwin no século XIX, a 

partir de comparações de crânios humanos com os de grandes primatas. Mais tarde, hipóteses 

foram desenvolvidas, a fim de tentar explicar os achados de Darwin.  

Sugere-se, a partir de dados genéticos e arqueológicos, que o gênero Homo tenha 

surgido há aproximadamente 2,5 milhões de anos. O homem anatomicamente moderno pode 

ter emergido entre 200.000 a 80.000 anos atrás, com a espécie Homo sapiens (FORSTER, 

2004). Há duas teorias vigentes que tentam explicar tal evento, sendo que ambas convergem 

para que a origem tenha se dado no continente africano (SHEA, 2013). 

A primeira teoria, dita Teoria Multirregional, sugere que o homem tenha passado por 

apenas um evento de dispersão. No primeiro momento, o Homo erectus teria surgido na 

África e se dispersado em direção à Eurásia e Oceania. Dali, em locais distintos do globo e 

simultaneamente, o Homo sapiens teria surgido como resultado de forças evolutivas do homo 

primitivo ou arcaico (WOLPOFF, HAWKS, et al., 2000; SATTA, TAKAHATA, 2002). 

A segunda teoria, e atualmente a mais aceita, é denominada Out of Africa (Figura 1). 

Segundo esta, acredita-se que tenham ocorrido dois momentos de dispersão. No primeiro, o 

Homo erectus teria surgido na África, saído em direção a Eurásia e ali se estabelecido. As 

comunidades deste homo teriam evoluído de forma independente nos continentes europeu e 

asiático. Em paralelo, uma comunidade de Homo sapiens arcaico teria evoluído 

anatomicamente e cognitivamente na África, dando origem ao Homo sapiens moderno que, 

num segundo momento, teria se dispersado novamente em direção à Eurásia, extinguindo as 

espécies primitivas descendentes de Homo erectus que ali estavam (TATTERSALL, 2009). 

Hoje em dia, sabe-se que o homem moderno possui em seu genoma informações resultantes 

de processos de miscigenação com outros grupos, durante a sua expansão pela Eurásia, 

nomeadamente de Neandertais e Denisova, em proporções variáveis dependendo da região 

geográfica (WALL, YANG, et al., 2013; SANKARARAMAN, PATTERSON, et al., 2012; 

SANKARARAMAN, MALLICK, et al., 2016). 

Mais tarde, a dispersão de hominídeos modernos progrediu por todas as regiões 

habitáveis do velho continente e, por último, por todo o continente americano. Durante um 

período de deglaciação, os grupos nômades de homo puderam acessar o norte das Américas 

com a exposição de um trecho de terra denominado estreito de Bering ou Beríngea. Estes 
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ocuparam e povoaram as Américas, sendo o que conhecemos por ameríndios ou povos nativo-

americanos (FORSTER, 2004). 

 

 Figura 1 - Migração do homo moderno pelo globo explicada pela Teoria Out of Africa 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ÁFRICA 

Durante os eventos de dispersão humana, podem ter ocorrido efeitos de deriva ou 

fundadores, que resultaram em perda de variabilidade genética, pois apenas parte da 

diversidade presente no local de origem foi transmitida às novas populações. Este fenômeno 

explica, em parte, a grande diversidade genética presente na África, em comparação àquela do 

restante dos continentes (COMAS, 2015; HENN, CAVALLI-SFORZA, et al., 2012) 

Embora áreas de estudo distintas como a paleoantropologia, a genética e a arqueologia 

afirmem o surgimento do homem moderno no continente africano, o local exato ainda é 

incerto. Evidências fósseis, datadas de aproximadamente 200.000 anos atrás, apontam a 

região leste como local provável de origem do homem moderno. Tal hipótese é apoiada pela 

árvore filogenética construída a partir de estudos do DNA mitocondrial, devido à grande 

diversidade encontrada no Leste para o haplogrupo africano mais ancestral - L0 (CEREZO, 

GUSMÃO, et al., 2016). Por outro lado, outros estudos genéticos indicam o surgimento do 

homem no sul da África (WATSON et al., 1997; FORSTER, 2004). Sendo assim, têm-se 

Legenda: O povoamento do globo pelo homem pode ser explicado pela Teoria Out of África, que sugere o 

surgimento da espécie humana no continente africano há 200 mil anos. Posteriormente, os outros 

continentes foram colonizados a partir de eventos de dispersão humana por grupos nômades.  

Fonte: Comas, 2015. 
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tornado cada vez mais necessários estudos diversos acerca das populações africanas, de modo 

que se compreenda melhor os eventos por trás da história da humanidade (RITO, 

RICHARDS, et al., 2013; REYES-CENTENO, 2016).  

O continente africano comporta ambientes diversos como savanas, montanhas, zonas 

tropicais e o grande deserto do Saara. Fatores climáticos, ambientais e o modo de vida das 

populações africanas desempenham papel fundamental na seleção e na adaptação dos 

indivíduos, promovendo um aumento da diversidade fenotípica e genotípica destes grupos. 

Pelo fato da África ser o local de origem do homem moderno, as populações africanas são as 

mais antigas do mundo, o que possibilitou o acúmulo de mutações e adaptações, tornando-as 

mais heterogêneas. Outro fator importante que explica a sua diversidade são os movimentos 

migratórios que se deram dentro do continente e possibilitaram intercâmbio genético entre os 

povos (LAMBERT, TISHKOFF, 2009; HENN, CAVALLI-SFORZA, et al., 2012) (Figura 

2). 

 

Figura 2 -  Migrações e grupos etnolinguísitcos da África 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

Legenda: As migrações mais importantes dentro do continente africano estão representadas por setas. As regiões 

destacadas em diferentes cores representam as quatro grandes famílias linguísticas presentes na 

África.  

Fonte: Campbell e Tishkoff, 2008. 

 

Além disto, o continente também é conhecido por sua diversidade cultural e 

etnolinguística. São cerca de 2.000 grupos étnicos distribuídos por toda África, 

compreendidos em quatro grandes famílias linguísticas: Níger-Cordofiana ou Níger-Congo 

(renomeada por Bendor-Samuel em 1989), falada em grande parte do território africano, 
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exceto no norte; Nilo-Saariana, que se distribui pelas regiões Central e Leste; Afro-Asiática, 

onde os grupos se localizam a norte e leste; e Khoisan, que se concentra ao sul do país, 

compreendendo as populações caçadoras-coletoras (GREENBERG, 1948; DIMMENDAAL, 

2011). Nas três primeiras grandes famílias linguísticas citadas, as populações vivem da 

agricultura e do pastoreio.  

 

 

EXPANSÃO BANTU 

A distribuição da diversidade genética e fenotípica presente na África pode ser 

explicada pelos movimentos migratórios intracontinentais. O maior e mais expressivo deles 

foi a expansão Bantu. A expansão Bantu está associada à dispersão da agricultura, através da 

África Subsaariana, paralelamente com a disseminação da técnica do ferro/metalurgia, 

mediada por um grupo de língua proto-Bantu. Estima-se, com base em evidências 

arqueológicas e linguísticas, que este grupo tenha surgido há aproximadamente 5.000 anos 

nos entornos do Rios Níger e do lago Chade, onde estão compreendidos Camarões e Nigéria 

(GABEL, NEWMAN, 1997) (Figura 3). 

 

Figura 3 - Representação das rotas de expansão Bantu 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Legenda: As setas em vermelho apontam migrações mais antigas, enquanto que as setas em roxo apontam 

migrações tardias dos povos Bantu. A dispersão deste grupo é a mais significativa do continente pois 

foi responsável pela disseminação da agricultura e metalurgia, bem como na miscigenação destes 

povos com populações que já habitavam outras regiões.  

Fonte: Google, https://sites.google.com/site/wwwbantumigration, agosto de 2021 
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Durante a Expansão Bantu, este grupo começou a se dispersar, em duas grandes ondas 

migratórias. A primeira onda se deu para a região Sudoeste, há 3.500 anos, e a segunda para 

Leste, há 3.000 anos, para a denominada área central onde é hoje o Uganda. Desta área 

central, ainda se deram outras dispersões para as regiões Sul e para os arredores do Lago 

Malaui, a leste do Zimbábue. Tais movimentos foram de grande importância para a 

remodelagem dos primeiros povos que viviam no Sul (Pigmeus e Khoisan, caçadores-

coletores), que acabaram por perder parte do território para os Bantu que neste se fixaram. 

Além disso, possibilitaram interações ou fluxo genético com outros povos, como os grupos de 

pastores Nilotas e grupos agricultores vizinhos (GABEL, NEWMAN, 1997; PEREIRA, 

MACAULAY, et al., 2001 ; DE FILIPPO, BOSTOEN, et al., 2012). 

Tendo os povos Bantu surgido na área que hoje comporta os países Nigéria e 

Camarões, espera-se que as populações que ainda residem nestes locais exibam a maior 

diversidade genética presente na África. Os locais que receberam os povos Bantu comportam, 

apesar do intercâmbio genético, menor diversidade genética se comparado às populações 

residentes no local de origem dos Bantu, resultado de efeito fundador, onde há decréscimo da 

variabilidade genética, como fora explicado anteriormente. 

Por consequência, a expansão dos povos Bantu contribuiu fundamentalmente para a 

diversidade genética presente à oeste, leste e sul da África (PEREIRA, MACAULAY, et al., 

2001; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). A expansão ocorreu em momentos diversos e em 

direções distintas dentro do continente, tendo grande impacto no desenvolvimento e na 

disseminação da agricultura e da metalurgia, essencialmente para as regiões Centro-Sul da 

África (METZ, 1991; Commonwealth, 2021). 

 

 

NIGÉRIA 

O nome do país é oriundo de uma fusão entre o nome do Rio Níger, que adentra o 

país, e area, termo em inglês para ‘área’, numa tentativa de diferenciar o território do país 

vizinho Níger (METZ, 1991) (Figura 4).  
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Figura 4 - Continente Africano 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Legenda: Destaque ao país Nigéria, à Centro-Oeste, em vermelho.   

Fonte: Google Maps, acesso em agosto de 2021. 

 

 

PERÍODO PRÉ-COLONIAL 

A Nigéria possui um passado antigo. Estima-se, a partir de registros históricos, que a 

área fora habitada há aproximadamente 2.000 anos a.C., por povos que originaram os povos 

Bantu (METZ, 1991; FALOLA, HEATON, 2008).  

A área hoje denominada Nigéria comportava, no ano de 600 a.C., a civilização mais 

antiga da África Sub-Saariana que se tem registro, a cultura Nok ou cultura das estatuetas de 

Nok. Conhecida mundialmente por sua arte em terracota e latão, é prova tangível da cultura 

tradicional local e evidência arqueológica que aponta o início das civilizações deste país. Este 

povo residiu na região denominada Jos Plateau, que se localiza entre os rios Níger e Benué, 

entre 300 anos a.C. e 200 anos d.C. (METZ, 1991; FALOLA, HEATON, 2008;  

Commonwealth, 2021) (Figura 5). 

No século VI a.C, numa área próxima à civilização Nok, surgiu a cultura Daima. Na 

região a noroeste de Borno, ao sul do Lago Chade, esta população, constituída de pastores 

neolíticos, começou a se estabelecer em barracas circulares de lama. Eles também produziam 
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figuras de argila queimada que relatavam atividades cotidianas com reprodução de vacas, 

ovelhas e cabras, animais selvagens e seres humanos (METZ, 1991). 

Evidências arqueológicas, tradições orais e documentos escritos estabelecem a 

existência de sociedades dinâmicas e sistemas políticos bem estipulados nestas épocas, que 

foram essenciais para a construção do país. Antes de 1.500, muito do que se tem da divisão 

política dos estados de Nigéria já existia, dada uma separação promovida pelos próprios 

grupos étnicos. Estes estados incipientes incluíam os Reinos Yoruba, o Reino Edo de Benin e 

as cidades de Hausa e Nupe (METZ, 1991). 

A partir do ano 1.400, entre o rio Níger e o lago Chade, destacam-se dois reinos ao 

norte, onde hoje se localizam os povos Hausa: Hausaland e Kanem-Bornu. Adeptos do 

islamismo, os Hausa viviam de comércio transaariano e trocas entre árabes e povos nômades 

das florestas (METZ, 1991; FALOLA, HEATON, 2008).  

À sul e oeste, o reino Ife originou as primeiras civilizações locais. Acredita-se que este 

foi fundado pelo Império Yoruba, um grande território cujo oni (rei) denominou Yorubaland a 

região oeste do Rio Níger. O surgimento do reino Ife e do reino Benin são convergentes, 

tendo culturas muito semelhantes. Ambas usavam artes plásticas com esculturas de bustos em 

bronze, numa reprodução de seus líderes, tidas como patrimônio artístico mundial e 

admiradas até hoje pelo seu realismo e elegância (METZ, 1991;  FALOLA, HEATON, 2008;  

Commonwealth, 2021). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



20 

 

Figura 5 - Nigéria pré-colonial 

Legenda: Provável local onde se estabeleceu o povo da cultura Nok (A); Mapa feito no século XIX da distribuição do território denominado Yorubaland e Região do Borno, onde pode ter se 

estabelecido a cultura Daima (B); Yorubaland com enfoque nos Reinos Oyo e Ife, próximos ao Rio Níger;  

Fontes: Google, https://i.pinimg.com/originals/c6/36/f1/c636f14b090a4a4cd535bfae4a97d15f.png, acesso em Agosto de 2021; Metz, 1991.  
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PERÍODO COLONIAL 

A expansão marítima no século XV promoveu a chegada de portugueses à costa 

africana, à procura de rotas mais curtas para as Índias. Tendo alcançado o Golfo da Guiné, 

eles faziam trocas entre os povos de Benin e Nigéria, num escambo entre armas, pólvoras e 

outros bens. Ali também estabeleceram portos costeiros que facilitavam o aumento do tráfico 

de africanos escravizados para as Américas, principalmente para o Caribe (METZ, 1991; 

FALOLA, HEATON, 2008). 

O século XVIII foi marcado pela chegada de navios britânicos à costa do país, que 

deixou de estabelecer trocas com Portugal. Resultante do imperialismo europeu, o território 

nigeriano foi delimitado na Conferência de Berlin (século XIX), com o intuito de impedir a 

conquista do país por franceses, que tinham sua colônia (Níger) muito próxima. Não só na 

Nigéria, mas em muitos países africanos, a criação destes Estados artificiais teve grande 

impacto nas dinâmicas sociais das populações locais, tendo em vista que estas divisões 

desconsideraram as nações e povos ali já estabelecidos, que resultam em conflitos internos 

nos países até hoje (ALESINA, EASTERLY, et al., 2011).  

Sob posse da Coroa britânica, os povos nigerianos permaneceram sendo escravizados 

em número massivo e levados a outras colônias na América como fonte de mão-de-obra 

gratuita. O comércio transatlântico de africanos escravizados foi responsável pela retirada de 

aproximadamente 3,5 milhões de nigerianos, entre os séculos XVII e XIX, especialmente 

indivíduos pertencentes aos grupos Yoruba e Igbo, localizados ao sul, perto da costa atlântica, 

local de fácil negociação e deslocamento de nativos para o novo mundo (METZ, 1991; 

SALAS, RICHARDS, et al., 2004; FALOLA, HEATON, 2008). 

No século XIX, houve forte campanha das missões cristãs britânicas no sul do país, 

responsáveis por converter nigerianos ao cristianismo, no sentido de exigir o término da 

escravidão ao parlamento britânico. Com a abolição da escravatura em 1807 pela Coroa 

Britânica, houve substituição do comércio de escravos pelo comércio de mercadorias (METZ, 

1991; FALOLA, HEATON, 2008). 

A Nigéria foi um país protetorado da Coroa Britânica até 1960, quando ao fim da 

Segunda Guerra Mundial, o Reino Unido, impossibilitado de sustentar suas colônias foi 

pressionado por movimentos internos nigerianos, exigindo a independência do país. 

 

ATUALIDADES 

Atualmente, a Nigéria é uma república, sendo governada por um presidente eleito 

democraticamente por votação direta. O território nigeriano é rico em reservas de petróleo, 
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sendo esta a maior fonte da economia do país que se encontrava no posto de 26ª maior 

economia do mundo em 2013, ultrapassando a África do Sul (Commonwealth, 2021). 

É considerado um dos países mais diversos do mundo, contendo entre 250 a 400 

grupos étnicos reconhecidos que estão divididos em subgrupos de grande importância social e 

política. Depois da independência do país, a dinâmica estabelecida pela distribuição dos 

grupos nativos da Nigéria ainda se manteve em voga, influenciando a divisão política dos 

estados. Os grupos étnicos mais influentes são: Hausa e Fulani, Yoruba, Igbo, Kanuri, Ibibio, 

Tiv e Ijaw, que se distribuem por todo o território nigeriano (METZ, 1991; SIMPSON, 

OYÈTÁDÉ, 2008; FALOLA, HEATON, 2008) (Figura 6). No presente estudo, foram 

incluídos os seguintes grupos: 

a) Hausa ou Hausa-Fulani 

O grupo Hausa é o maior grupo etnolinguísitco hoje na Nigéria, totalizando 

cerca de 29% da população. Localiza-se majoritariamente a nordeste do país, 

pertencendo à grande família linguística Afro-Asiática. Sua sociedade, por influência 

do período pré-colonial, segue majoritariamente os costumes islâmicos e à religião 

muçulmana; 

 

b) Yoruba  

O grupo Yoruba é o segundo maior grupo etnolinguísitco, totalizando cerca de 

20% da população. Localiza-se majoritariamente a sudoeste do país, pertencendo à 

grande família linguística Níger-Congo. Sua população segue o cristianismo, em sua 

maioria, resultante da influência da coroa britânica no período colonial; 

 

c) Igbo 

O grupo Igbo é o terceiro maior grupo etnolinguísitco de Nigéria, comportando 

cerca de 17% da população. Localiza-se majoritariamente a sudeste do país, 

pertencendo à grande família linguística Níger-Congo. Sua população também é 

majoritariamente adepta do cristianismo. 

A religião é um dos principais fatores da identidade cultural das tribos da Nigéria. 

Atualmente, o país está dividido em muçulmanos (à norte, com aproximadamente 50% da 

população) e cristãos (ao sul, 40% da população). Ao centro do país, denominado cinturão 

médio, há seguidores de religiões mistas tradicionais (METZ, 1991; FALOLA, HEATON, 

2008; SIMPSON, OYÈTÁDÉ, 2008;  Commonwealth, 2021). 
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Figura 6 - Mapa com os maiores grupos etnolinguísitcos da Nigéria 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

A identidade étnica, linguística, religiosa, bem como a história das tribos da Nigéria 

são traços determinantes do país, visto que atritos entre grupos da população são geralmente 

de cunho étnico-religioso. Um destes eventos se manifestou durante a Holy War entre os anos 

de 1804 a 1808, liderada por reformadores majoritariamente Fulani, também conhecidos 

como a jihad islâmica. Este grupo consolidou o Sokoto Califado por toda a região da savana, 

entre o norte da Nigéria e o sul do Níger, um governo que propunha a fixação e purificação do 

Islã nos estados Hausa (METZ, 1991; FALOLA, HEATON, 2008). 

Outro grande acontecimento importante no país foi a Guerra Civil, também conhecida 

como Guerra de Biafra (1967-1970), resultante de conflitos étnicos. Logo após a 

independência do país, a formação de um Parlamento e a tentativa da criação de uma 

identidade nacional evidenciaram o mosaico étnico e cultural do país. A primeira eleição 

democrática tinha, como candidatos, representantes de cada um dos três grandes grupos 

étnicos – Hausa, Yoruba e Igbo. A vitória do candidato do partido Hausa, representante da 

maioria da população, trouxe descontentamento dos grupos minoritários. Como resultado, em 

julho de 1960, se iniciou o conflito majoritariamente protagonizado pelos grupos Hausa, até o 

momento comandando o país, e Igbo, que reivindicavam o resultado das eleições e se auto 

proclamavam um Estado Independente, Biafra. A Guerra de Biafra é conhecida como o maior 

Legenda: Distribuição dos maiores grupos etnolinguísitcos presentes na Nigéria especificados por cores segundo 

o idioma, com destaque aos três maiores grupos com estrela.  

Fonte:  Modificado de Quora, https://qph.fs.quoracdn.net/main-qimg-9c73ff310f534255af4595398954de7c, 

acesso em  agosto de 2021. 
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conflito interno do país que culminou na morte de até 3 milhões de pessoas, entre civis e 

militares nigerianos, mas não resultou na utópica construção da identidade nacional nigeriana 

(FALOLA, HEATON, 2008). 

INFORMAÇÕES GEOGRÁFICAS  

A Nigéria ou República Federal da Nigéria está localizada na África Ocidental e faz 

fronteira com a República do Benin a oeste, Níger ao norte, e Chade e Camarões a leste 

(Figura 7). Ao sul do país, está a Costa no Golfo da Guiné, banhado pelo Oceano Atlântico. 

O país possui 36 estados e o Território da Capital Federal, onde se encontra Abuja. O 

território da Nigéria tem uma área total aproximada de 923.768 km2 e uma área costeira de 

853 km (METZ, 1991). 

O país tem clima tropical e semiárido, tendo colinas e planaltos ao centro e a leste está 

localizado o planalto ou maciço de Adamawa. Ao norte, o clima é árido com vegetação mais 

semelhante à presente nas savanas e onde também se encontra o limite sul do Deserto do 

Saara. Na parte sul, há florestas e bosques, sendo o local mais úmido do país, que recebe um 

período de chuvas vindas do Oceano Atlântico. 

O país é dividido ainda em três partes pelos rios Níger, que chega a noroeste, e Benué, 

que chega a nordeste. No centro do país, próximo à capital Abuja, o rio Benué une-se ao 

Níger, o qual flui para sul e deságua no Oceano Atlântico (Commonwealth, 2021). 

 

Figura 7 -  Localização da Nigéria e países de fronteira 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Legenda: Destaque à Capital Federal Abuja com estrela. 

Fonte: Google, https://pt.wikipedia.org/wiki/Nig%C3%A9ria, acesso em agosto de 2021. 
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INFORMAÇÕES DEMOGRÁFICAS  

A Nigéria é o país mais populoso na África e o 7° mais populoso do mundo, tendo 

uma população de 186 milhões de habitantes, com expectativa de vida média de 53 anos, 

segundo o censo de 2016. Mais da metade da população tem menos de 15 anos de idade e, 

apesar do grande desenvolvimento do país, a população vive em situação de carência 

(Commonwealth, 2021). 

Possui o inglês como língua oficial, sendo usado pelo governo, em escolas e em 

universidades, no mercado comercial e em meios de comunicação em massa. Mas há grande 

influência das línguas tradicionais e dialetos, estimados em aproximadamente 400. Os 

idiomas tradicionais mais importantes são hausa-fulani, yoruba e igbo, falados por cerca de 

70% da população do país. As línguas maternas também são usadas na educação primária, a 

se exemplificar ao norte, onde o árabe é ensinado nas escolas, devido à ampla influência da 

religião muçulmana (METZ, 1991). 

 

GENÉTICA DE POPULAÇÕES 

A genética de populações vem sendo estudada desde as primeiras observações de 

Mendel, Darwin (século XIX) e, nos anos 1900, por Fisher, Wright e Haldane, que tentaram 

explicar as variações existentes dentro das populações humanas e não humanas. A 

generalização da teoria Mendeliana a populações (não tendo por base genealogias conhecidas) 

foi introduzida de forma independente por Hardy e Weinberg, em 1908, sendo conhecida por 

equilíbrio (ou princípio) de Hardy-Weinberg. Trata-se de um modelo simples que relaciona as 

frequências alélicas e as genotípicas, com base nas seguintes premissas: a população é 

infinita, os indivíduos cruzam-se ao acaso, não existe seleção, migração, deriva e mutação 

(HARTL; CLARK, 2010). 

Com o desenvolvimento da área genômica, foi possível determinar as primeiras 

sequências de genomas humanos e, assim, entender a variabilidade genética existente entre as 

populações e sua importância evolutiva e biológica. Assim, foram identificados diversos tipos 

de polimorfismos presentes nos genomas, caracterizados por substituições, inserções e 

deleções de uma ou mais bases na sequência de DNA. Entre os polimorfismos mais utilizados 

em genética de populações, destacam-se os Single Nucleotide Polymorphisms (SNPs, em 

português, Polimorfismos de Nucleotídeo Único) e os Short Tandem Repeats (STRs, em 

português, Repetições Curtas em Tandem). Os SNPs são marcadores de evolução mais lenta, 

dado a sua baixa taxa de mutação entre as gerações. Devido às baixas taxas de mutação, os 
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SNPs tendem a apresentar menor recorrência que os STRs e, consequentemente, uma maior 

especificidade geográfica. Deste modo, este tipo de marcador é importante para ressaltar as 

diferenças entre populações, sendo o mais usado para inferir a origem geográfica, ou 

ancestralidade, de um indivíduo. Por outro lado, os STRs são marcadores que apresentam 

altas taxas de mutação, sendo por isso altamente polimórficos e discriminativos entre 

indivíduos de uma mesma população, o que permite a individualização (JEFFREYS, 

WILSON, et al., 1985; BRUMFIELD, BEERLI, et al., 2003; LAO, VAN DUIJN, et al., 

2006).   

O desenvolvimento de novas metodologias permitiu o estudo de frequências alélicas e 

genotípicas para um elevado número de marcadores em diversas populações. Desta forma, 

tem sido possível determinar as principais características genéticas das populações humanas 

espalhadas pelo globo e inferir suas diferenças e afinidades, bem como as dinâmicas 

evolutivas que as moldaram. 

Nas últimas décadas, a genética de populações foi revolucionada pela metodologia de 

Massive Parallel sequencing (MPS, em português, Sequenciamento Massivo Paralelo), que 

permite detectar um elevado número de polimorfismos presentes no genoma e a 

caracterização de genes determinantes para características humanas. Por outro lado, esta 

tecnologia tem possibilitado acumular bases de dados extensas que permitem caracterizar 

melhor as variações das populações humanas por todo o globo, bem como a determinação de 

genomas completos, tanto de populações atuais como antigas, e inferir a sua história evolutiva 

com maior precisão (HARTL; CLARK, 2010; OKAZAKI, YAMAZAKI, et al., 2021). 

No ramo da genética de populações são utilizados diferentes tipos de marcadores 

encontrados nos genomas humanos, com especificidades inerentes a sua localização 

intracelular e modo de transmissão, como indicado no Quadro 1. 

Os autossomos, contidos no núcleo das células eucariotas, possuem informação de 

ambos os progenitores, de modo que marcadores localizados nestes cromossomos são 

amplamente utilizados para identificação humana e também em estudos populacionais. 

Atualmente, painéis de MPS autossômicos incluem tanto marcadores de microevolução 

(STR) com alto poder de individualização, como marcadores de macroevolução (SNP), 

utilizados para diferenciação interpopulacional. 

A partir do estudo dos autossomos foi possível datar a origem de várias populações 

humanas, bem como as migrações durante o Out of Africa e consecutivos efeitos fundadores 

que levaram à perda paulatina de diversidade das populações seguintes 

(RAMACHANDRAN, DESHPANDE, et al., 2005; DESHPANDE, BATZOGLOU, et al., 
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2009;  LI, DURBIN, 2011). Atualmente, painéis de marcadores autossômicos com elevada 

diferenciação entre populações têm sido de grande uso em estudos de ancestralidade, 

garantido, cada vez mais, a compreensão aprofundada das origens de diversas populações. Os 

dados autossômicos são relevantes não só em genética populacional, como também em outras 

vertentes da genética, onde é possível, por exemplo, se estudar a etiologia de doenças e suas 

variantes genéticas e os eventos de seleção que ocorreram ao longo da sua história 

(CAMPBELL, TISHKOFF, 2008; LAMBERT, TISHKOFF, 2009; BUSTAMANTE, DE LA 

VEGA, et al., 2011; HENN, CAVALLI-SFORZA, et al., 2012; MENSAH, 2013). 

 

Quadro 1 – Comparação entre os marcadores genéticos usados em genética de populações  

Característica 
DNA 

mitocondrial 
Cromossomo Y Cromossomo X Autossomos 

Tamanho em pares 

de bases (milhão) 
0.017 60 150 3.000 

Número de loci que 

contêm informação 

independente 

1 1 Centenas Milhares 

Taxa de mutação 

(por Mb por 

geração) 

Muito alta  

(1-300) 
Alta (0.033) Baixa (0.015) Moderada (0.020) 

Emparelhamento 

cromossômico 
Haploide Haploide Haploide/Diploide Diploide 

Cópias por célula Até 1000 0 ou 1 1 ou 2 2 

Diversidade Muito alta (0.4%) Baixa (0.02%) 
Moderado 

(0.04%) 
Alta (0.08%) 

Aplicabilidade 

Identificação e 

inferência da origem 

geográfica da 

linhagem materna; 

Análise de amostras 

antigas ou 

degradadas. 

Identificação e 

inferência da origem 

geográfica da 

linhagem paterna; 

Identificação de perfis 

masculinos, 

essencialmente em 

crimes sexuais. 

Inferência geográfica (ancestralidade); 

Determinação de características físicas 

(cor de pele e olhos ...); 

Identificação individual;  

Determinação de vínculo genético (por 

exemplo, paternidade); 

Identificação de vítimas de desastres 

em massa. 

Fonte: Adaptado de Schaffner, 2004. 

 

O cromossomo X, por sua vez, é uma boa ferramenta no ramo populacional, pois 

apresenta padrão de herança diferencial para homens e mulheres, como marcador haploide e 
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diploide, respectivamente. Pelo fato de marcadores específicos do cromossomo X possuirem 

padrões de recombinação e mutação dependentes do sexo biológico, é cabível seu uso em 

estudos populacionais e evolutivos, contando a história do homem moderno, sob diferentes 

perspectivas. Dados obtidos através do estudo do cromossomo X fomentaram o debate das 

duas grandes teorias vigentes de origem do homem moderno (SCHAFFNER, 2004). 

Marcadores localizados no cromossomo X são também vantajosos para estudos de associação 

gamética e, desta forma, são bons candidatos para a reconstrução de filogenias.  

Outra classe de marcadores são os uniparentais, localizados na região não 

recombinante do cromossomo Y e no DNA mitocondrial, que conferem apenas informação 

das linhagens paterna e materna, respectivamente. A ausência de recombinação destes 

marcadores possibilita a inferência da história evolutiva das populações humanas de forma 

independente, tendo grande aplicação no estudo de populações e suas estratificações, estudos 

demográficos, assim como em estudos bioantropológicos (BUTLER, 2010). A partir deles, 

tenta-se explicar as teorias de coalescência e, deste modo, traçar o possível Most Recent 

Common Ancestor (MRCA, em português, Ancestral Comum Mais Recente) das linhagens. O 

Adão cromossômico Y (há 142 mil anos) e a Eva Mitocondrial (há 150-200 mil anos) teriam 

surgido na África e seriam os primeiros humanoides que repassaram suas linhagens à prole, 

dando origem a todas as linhagens paternas e maternas atuais (CANN, STONEKING, et al., 

1987; LUCOTTE, GUERIN, et al., 1989; SHEA, 2013). 

 

 

MITOCÔNDRIA 

TEORIA DE ORIGEM  

A hipótese do surgimento das mitocôndrias, explicada pela teoria endossimbiótica, é 

cada vez mais aceita, pois essas organelas possuem sistemas genéticos próprios com genoma 

diferente do nuclear. Além disso, as mitocôndrias têm um tamanho aproximado ao das 

bactérias, seus próprios ribossomos (diferentes de qualquer outra parte na célula eucariótica) e 

tRNA específico, assim como as bactérias.  

A teoria endossimbiótica, postulada por Lynn Margulis, supõe que as mitocôndrias 

eram bactérias aeróbias de vida livre que foram endocitadas por uma célula eucarionte 

ancestral incapaz de fazer uso do oxigênio (anaeróbia) (Figura 8). Tal evento teria se dado há 

aproximadamente 1,5 bilhão de anos, momento em que a atmosfera terrestre se tornou rica em 

oxigênio. Graças a isto, se estabeleceu uma relação de simbiose entre a bactéria aeróbia e a 

célula eucarionte ancestral; a primeira recebeu maior proteção ao ser interiorizada por uma 
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célula maior, de modo a aumentar sua sobrevivência e de sua progênie, enquanto a célula 

eucarionte anaeróbia foi beneficiada pela maior geração de energia promovida pela bactéria 

aeróbia e, assim, maior aporte de ATP (em português, adenosina trifosfato) para suas 

atividades. Outra característica que sustenta a teoria endossimbiótica é que as mitocôndrias 

possuem duas membranas, sendo a externa com composição semelhante à membrana da 

célula eucariótica (ALBERTS, JOHNSON, et al., 2017). 

 

Figura 8 - Teoria endossimbiótica 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

CARACTERÍSTICAS DA ORGANELA  

As mitocôndrias possuem entre 0,5 a 1,0 µm de diâmetro e são compartimentadas, 

apresentando um espaço interno, denominado matriz, e um espaço intermembranas (Figura 

9). Tais espaços são separados pela membrana interna, composta por uma bicamada lipídica e 

proteínas. Esta envolve a matriz, local onde se encontram proteínas, enzimas, RNA e DNA 

mitocondrial. Na camada interna também se localiza a cadeia respiratória, onde ocorre o 

processo de fosforilação oxidativa e posterior produção de energia das células sob a forma de 

ATP. A membrana externa é separada da interna pelo espaço intermembranas e possui 

proporções muito semelhantes de proteínas e lipídeos em sua composição. Cada um destes 

compartimentos possui componentes proteicos distintos, devido à diferença de 

permeabilidade e à presença de translocases, proteínas específicas de membrana (ALBERTS, 

JOHNSON, et al., 2017). 

 

 

Legenda: Segundo esta teoria, houve endocitose de mitocôndrias de vida livre por uma célula eucarionte 

anaeróbia há aproximadamente 1,5 bilhão de anos.  

Fonte: Albert. et al, 2017. 
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Figura 9 – A mitocôndria e suas estruturas 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

DNA MITOCONDRIAL 

O genoma humano, local onde se encontra toda a informação genética de cada 

indivíduo, é composto por dois tipos de DNA: o nuclear e o mitocondrial. O DNA 

mitocondrial (mtDNA), também conhecido como mitogenoma, se localiza nas mitocôndrias, 

compreende em uma molécula circular responsável por codificar componentes da cadeia 

transportadora de elétrons (ANDERSON, BANKIER, et al., 1981).  

O mtDNA possui dupla cadeia, sendo uma dita light (L), por possuir maior 

contingente de citosinas e timinas, e a segunda cadeia, heavy (H), que possui mais guaninas e 

adeninas. A replicação de ambas fitas L e H é unidirecional e tem início em origens 

específicas, OL (direção de síntese da fita é horária) e OH (direção de síntese da fita é anti-

horária), respectivamente (Figura 10). Esta molécula também possui duas regiões 

polimórficas distintas: região codificante e região controle ou não codificante (BUTLER, 

2010). 

A região codificante é responsável por grande porção do mitogenoma (93%), que 

contém aproximadamente 16.569 pares de bases, passíveis à variação nos organismos devido 

à inserções e/ou deleções (BODENTEICH, MITCHELL, et al., 1992; SZIBOR, MICHAEL, 

et al., 1997).  

 

 

 

 

Legenda: A organela possui duas membranas, separadas por um espaço intermembranas. O espaço interno, 

ou matriz, comporta o DNA mitocondrial.  

Fonte: Google, acesso em agosto de 2021. 
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Figura 10 - DNA mitocondrial 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

A região controle da molécula de DNA mitocondrial se limita das posições 16.024 à 

576, contendo trechos ditos hipervariáveis I, II e III, devido à sua alta 

variabilidade/diversidade (BUTLER, 2010) (Figura 10). A região controle recebe este nome 

por comportar a região reguladora ou origin region, onde se inicia a replicação da molécula. 

O termo alça D (displacement loop ou D-loop) refere-se à estrutura formada no momento da 

replicação que pode ser vista por microscopia eletrônica (UPHOLT, DAWID, 1977). A 

replicação desta molécula em mamíferos se inicia na origem de replicação OH, localizada na 

fita heavy ou reversa (UPHOLT, DAVID, 1977; ANDERSON, BANKIER, et al., 1981; 

BERNT, BRABAND, et al., 2013; YASUKAWA, KANG, 2018) (Figura 11). A região 

controle não apresenta expressão gênica, fator que favorece seu uso para estudos forenses e 

populacionais, visto que desta maneira não será revelada nenhuma informação pessoal do 

indivíduo, como propensão à doenças, por exemplo.  

 

 

 

 

Legenda: Cadeia leve ou light strand e cadeia pesada ou heavy strand. O mtDNA possui duas regiões distintas: 

controle e codificante. A região controle ou D-loop comporta as três regiões hipervariáveis.  

Fonte: Adaptado de Butler, 2010.  
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Figura 11 - Replicação da molécula de DNA mitocondrial 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

MITOGENOMA  

A sequência total do mitogenoma ou genoma mitocondrial humano foi determinada 

pela primeira vez em 1981 utilizando a metodologia de Sequenciamento de Sanger. A 

sequência foi descrita nesse mesmo ano por Anderson e colaboradores e nomeada Cambridge 

Reference Sequence (CRS, em português, Sequência de Referência de Cambridge). O 

mitogenoma é uma ferramenta de comparação que tem grande importância e aplicabilidade 

em genética de populações, na áera da saúde, assim como na resolução de casos no âmbito 

forense. Sua descrição possibilitou que fossem desenvolvidos diversos estudos décadas após 

sua divulgação até o presente momento (ANDERSON, BANKIER, et al., 1981). 

Dado a sua grande importância e ampla aplicabilidade, a sequência foi reanalisada e 

corrigida por Andrews e colaboradores em 1999, após análise do mesmo material genético 

usado no primeiro sequenciamento. Houve acréscimo de 11 nucleotídeos, foi renomeada 

rCRS ou Sequência de Referência de Cambridge revisada e restabelecida no banco de dados 

mundial GeneBank (ANDREWS, KUBACKA, et al., 1999). 

 

 

 

Legenda: Replicação da molécula de DNA mitocondrial em humanos (A); formação da alça de deslocamento 

(B); a replicação da fita H se inicia (seta verde) até alcançar a origem de replicação da fita L (B e C); 

ínicio da replicação da fita L (seta azul) (D) e fim da replicação da fita H (E); Continuação da 

replicação da fita L filha (F).  

Fonte: Bernt, Barband, et al. (2013). 
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NOMENCLATURA 

Os polimorfismos encontrados, sejam de posição ou de comprimento, 

comparativamente à rCRS são classificados em substituição, inserção e deleção de um ou 

mais nucleotídeos. 

Substituições ocorrem quando se encontra, numa posição determinada, um nucleotídeo 

diferente do que se observa na sequência de referência. Neste caso, a posição em questão é 

anotada seguida da base substituída. Esses polimorfismos podem ser caracterizados por troca 

de bases nitrogenadas de mesmo tipo (purina-purina ou pirimidina-pirimidina), sendo 

denominadas transições. Por outro lado, quando ocorrem trocas de bases nitrogenadas de tipos 

diferentes (purinas-pirimidinas ou pirimidinas-purinas) são denominadas transversões.  

As inserções são caracterizadas pela presença de nucleotídeos adicionados na amostra 

em comparação à rCRS. Devem ser anotadas pela posição nucleotídica que antecede a 

inserção, seguida de um ponto e o número de inserções.  

Deleções, por sua vez, são a ausência de um nucleotídeo em determinada posição da 

sequência. Devem ser anotadas pela posição nucleotídica onde houve deleção, seguida da 

abreviação ‘del’.  

 

CARACTERÍSTICAS DA MOLÉCULA  

Se comparado ao DNA nuclear, existem poucos mecanismos de reparo na 

mitocôndria, isto porque esta molécula possui uma densidade gênica pequena. Esse fator 

permite que a molécula de DNA mitocondrial possua altas taxas de mutação. Além disto, a 

DNA polimerase da mitocôndria não possui mecanismos de revisão à erros, o que aumenta o 

acúmulo de mutações durante a replicação da molécula e mais alterações na sequência.  

As altas taxas de mutação da molécula de DNA mitocondrial ajudam a aumentar a 

variabilidade genética do genoma possibilitando, em alguns casos, a discriminação de 

amostras de uma mesma linhagem materna, de modo que se torne viável seu uso como 

ferramenta de identificação em casos forenses (GABRIEL, HUFFINE, et al., 2001; 

PARSONS, T. J., COBLE, 2001; PARSONS, 2006).  

As mutações no mitogenoma podem ocorrer a nível germinativo ou somático. As 

mutações germinativas são adquiridas pelo indivíduo através da herança materna do mtDNA, 

e têm grande relevância especialmente na genética clínica para estudos de etiologias de 

doenças graves promovidas por polimorfismos do mtDNA (doenças neurológicas e 

cardiomiopatias, por exemplo) (TAYLOR, TURNBULL, 2005). Por outro lado, as mutações 

germinativas não associadas à doenças podem ser uma ferramenta útil na resolução de casos 
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forenses. A exemplo disso, está o misterioso caso da Família Romanov. A presença de uma 

heteroplasmia na posição 16.169 em comum no mtDNA de Georgij Romanov possibilitou a 

identificação dos restos mortais de seu irmão, o Czar Nicholas Romanov II, que permaneceu 

sem paradeiro conhecido após sua morte durante a Revolução Russa (MELTON, 2004; 

COBLE, 2011). 

Por outro lado, existem as mutações das células somáticas, que se dão ao longo da 

vida do indivíduo através das mitoses. Essas mutações ocorrem com a replicação das células e 

dependem do metabolismo diferencial das mesmas. As células com maiores taxas de 

replicação e alta demanda energética (cérebro, músculo e cabelo, por exemplo) necessitam de 

mais oxigênio e mitocôndrias para atender às suas necessidades respiratórias. Desse modo, 

essas células são mais expostas aos radicais livres aumentando então suas taxas de mutação e 

variantes em seu mitogenoma (MELTON, NELSON, 2001; MELTON, 2004). 

Outra característica importante é que o DNA mitocondrial humano é herdado por 

mecanismo não mendeliano, ou seja, por herança uniparental, exceto em alguns casos raros 

descritos na literatura, ainda em constante debate (HAGELBERG, GOLDMAN, et al., 1999; 

SCHWARTZ, VISSING, 2002; LUO, VALENCIA, et al., 2018; LUTZ-BONENGEL, 

PARSON, 2019). Acredita-se que o genoma mitocondrial seja repassado estritamente da mãe 

aos filhos de ambos os sexos. Durante a fecundação, há alta produção e gasto de energia pelos 

espermatozoides que poderá resultar no acúmulo de mutações em função da alta produção de 

radicais livres. Deste modo, as mitocôndrias dos espermatozoides são eliminadas por 

ubiquitinização, não contribuindo para a composição do embrião, evitando também que tais 

mutações sejam herdadas (SUTOVSKY, SONG, 2018). No momento da fecundação, a 

quantidade de mtDNA masculino que pode ter se isentado do mecanismo de ubiquitinização 

acaba sendo diluído pela grande quantidade de mtDNA feminino. Ou ainda, o DNA 

mitocondrial pode ser eliminado de espermatozoides maduros, fator que também explica a 

ausência de herança paterna (SATO, SATO, 2013). 

Deste modo, o genoma mitocondrial é passado integralmente de mãe para filhos de 

ambos os sexos de forma igual, a exceção de mutações que possam ocorrer durante ou após a 

sua transmissão (Figura 12). 

Para além do que foi citado, o genoma das mitocôndrias apresenta várias moléculas de 

DNA por célula, ao contrário do DNA nuclear. O maior número de cópias e tamanho reduzido 

do mtDNA aumentam a probabilidade de recuperação dessas sequências completas em casos 

de material degradado (cenas de crime, acidentes em massa entre outros cenários), se 
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comparado ao DNA nuclear, com apenas duas cópias por célula (uma materna e outra 

paterna) e sequências extensas de material genético (BUTLER, 2010). 

 

Figura 12 - Heredograma do padrão de herança do mtDNA 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

HETEROPLASMIA 

Acreditava-se que após ser transmitido apenas pela mãe, o DNA mitocondrial 

possuísse a mesma sequência em todas as células de um indivíduo, fenômeno conhecido 

como homoplasmia. Mas, sabe-se atualmente que a presença de mais de um tipo de mtDNA 

num mesmo indivíduo é um polimorfismo comum que atinge a população global. A 

ocorrência de mais de uma sequência num mesmo indivíduo pode ter origem materna (ou 

seja, já estar presente no óvulo/oócito secundário) ou dever-se a mutações somáticas ocorridas 

após transmissão materna (durante o desenvolvimento embrionário ou ao longo da vida de um 

indivíduo) (MELTON, 2004). 

Esse fenômeno é chamado de heteroplasmia e pode ser classificado em três níveis: 

a) a nível tecidual: onde se encontra mais de um tipo de DNA mitocondrial no mesmo 

tecido ou em tecidos diferentes; 

b) a nível mitocondrial: ocorre quando diferentes mitocôndrias dentro da mesma célula 

possuem tipos de DNA mitocondrial distintos; 

c) a nível ácido nucleico: quando há numa mesma mitocôndria tipos diferentes de 

DNA mitocondrial. 

Legenda: As mulheres são representadas por círculos e homens por quadrados. Os haplótipos únicos estão 

representados por diferentes cores e letras e demontram a herança integral da informação do mtDNA 

das mães aos filhos. 

Fonte: Butler, 2010. 
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As heteroplasmias também podem ser classificadas como: 

a) de posição: onde há, numa posição da sequência de DNA mitocondrial, a presença 

de mais de uma base nucleotídica (Figura 13A); 

b) de comprimento: quando há inserções ou deleções que promovam variação no 

tamanho da sequência (Figura 13B). 

 

Figura 13 -  Comparação de sequências heteroplásmicas 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Para as sequências com heteroplasmia de comprimento, a determinação da posição 

nucleotídica é feita de acordo com a complementariedade das fitas leve e pesada, seguindo as 

diretrizes de Parson e colaboradores (2014).  

As heteroplasmias de comprimento ocorrem especialmente nas sequências de citosina 

(ou C-stretches) presentes nas regiões hipervariáveis da região controle, entre as posições 

16184-16189 e 303-315, em HVI e HVII, respectivamente. Esse fenômeno pode acontecer 

por causa da ação promovida pela reação da DNA polimerase na região de Cs consecutivos, 

que muta a quantidade de bases da região mais facilmente. Por isto, esta região é também 

chamada de hotspot mutacional. Durante a replicação do DNA mitocondrial pode haver 

deslizamento da fita ou strand slippage; a DNA polimerase pode acidentalmente replicar mais 

de uma citosina durante a reação, que resulta na alteração do comprimento desta sequência 

(HAUSWIRTH, CLAYTON, 1985). 

Legenda: Sequência com heteroplasmia de posição (A) frente a uma heteroplasmia de comprimento em uma 

porção homopolimérica de citosinas (B). 
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Fenômenos de triplasmia, caracterizados pela presença de duas heteroplasmias num 

mesmo indivíduo, já foram descritos por Tully e colaboradores (2000), sendo uma condição 

com baixa frequência se comparada às outras heteroplasmias. 

A heteroplasmia é um fator importante no uso de mtDNA em estudos moleculares. 

Esta característica afeta a interpretação das sequências em forense, dificultando o 

estabelecimento de uma única sequência de DNA que possa resultar no match entre parentes 

maternos (MELTON, 2004). 

 

FILOGENIA DAS LINHAGENS AFRICANAS DE mtDNA 

Em 1987, Wilson e colaboradores desenvolveram estudos que puderam embasar a 

teoria do MRCA. A partir da Eva mitocondrial foi possível construir a árvore filogenética dos 

haplogrupos de DNA mitocondrial e das rotas de migração do homem pelo globo (Figura 

14). É desta antecessora que se reforça a teoria de surgimento do homem moderno há 200.000 

anos na África, que teria originado as populações de todos os continentes (BEHAR, 

VILLEMS, et al., 2008).  

 

Figura 14 - Padrões de distribuição do homem moderno permitiram a construção da filogenia 

do DNA mitocondrial e determinação de haplogrupos 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Legenda: Os haplogrupos de mtDNA, representados por letras, são característicos de cada região geográfica do 

planeta, de modo que, através dele, pode-se inferir a ancestralidade materna de um indivíduo. 

Fonte: Google, 

https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/thumb/d/da/Migraciones_humanas_en_haplogrupo

s_mitocondriales.PNG/1200px-Migraciones_humanas_en_haplogrupos_mitocondriales.PNG, acesso 

em agosto de 2021. 

 

https://es.wikipedia.org/wiki/Haplogrupos_de_ADN_mitocondrial_humano
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A partir da observação dos padrões de migração das populações humanas pode-se 

definir os haplogrupos mitocondriais. Os haplogrupos são agrupamentos de haplótipos de 

mtDNA que apresentam polimorfismos específicos, ou seja, representam linhagens 

características de cada região do globo e próximas umas das outras. A partir de diversos 

estudos foi construída a árvore filogenética de mtDNA, disponível na plataforma Phylotree 

build 17 (VAN OVEN, KAYSER, 2009) (Figura 15). Esta árvore encontra-se em constante 

atualização, à medida que novas sequências vão sendo descritas. 

Com esta ferramenta filogenética, foram descritos e descobertos diversos haplogrupos, 

entre eles, o macrohaplogrupo L, característico da África Sub-Saariana. Existem sete 

principais ramificações (sendo seis delas mais relevantes) que se distribuem em frequências 

diferentes no continente e que caracterizam algumas populações. 

 

Figura 15 - Árvore filogenética do DNA mitocondrial e seus haplogrupos 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Com esta ferramenta filogenética, foram descritos e descobertos diversos haplogrupos, 

entre eles, o macrohaplogrupo L, característico da África Sub-Saariana. Existem sete 

principais ramificações que se distribuem em frequências diferentes no continente e que 

caracterizam algumas populações.  

Legenda: Haplogrupos de mtDNA discriminados na base; mt-MRCA representa a Eva mitocondrial ou 

antecessora comum às linhagens maternas.  

Fonte: Phylotree, https://www.phylotree.org/tree/index.htm, acesso em agosto de 2021. 
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O haplogrupo L0 é o ramo mais antigo do mtDNA e o mais representativo das regiões 

Sudeste e Leste da África (32% e 22% de frequência, respectivamente), onde também 

apresenta os maiores valores de diversidade do continente. Nas regiões Sudoeste (11%) e 

Centro-oeste (6%), este haplogrupo possui baixas frequências. Sugere-se que tenha surgido há 

mais de 100.000 anos atrás e é uma linhagem geralmente associada a povos Khoisan 

(SALAS, RICHARDS, et al., 2002; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). O haplogrupo é 

caracterizado pela mutação 263A da região controle e das mutações 1048T, 3516A, 5442C, 

6185C, 9042T, 9347G, 10589A, 12007A e 12720G da região codificante do mtDNA, 

segundo a Phylotree (https://www.phylotree.org/tree/L0.htm). 

O haplogrupo L1 encontra-se amplamente disperso pelo continente africano. Possui 

altas frequências na região Sudoeste (28%) e é menos presente na região Norte (1%). O 

haplogrupo está presente também nas regiões Central e Oeste, sendo especialmente 

característico das populações dos pigmeus da Floresta Equatorial (SALAS, RICHARDS, et 

al., 2002; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). Esse haplogrupo é caracterizado pelas 

mutações  3666A, 7055G, 7389C, 13789C, 14178C e 14560A  da região codificante do 

mtDNA, segundo a Phylotree (https://www.phylotree.org/tree/L1.htm). 

O haplogrupo L2 está altamente difundido por toda África, sendo muito frequente no 

Sudeste (36%) e na região Centro-oeste (29%), mas é mais diverso nesta última região, onde 

possui maiores valores de diversidade haplotípica e nucleotídica (SALAS, RICHARDS, et al., 

2002; SILVA, ALSHAMALI, et al., 2015; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). Esse 

haplogrupo é caracterizado pelas mutações 146C, 150T, 152C, 16311T e 16390A da região 

controle e 2416C, 8206A, 9221G, 10115C e 13590A da região codificante do mtDNA, 

segundo a Phylotree (https://www.phylotree.org/tree/L2.htm). 

A linhagem L3 teve origem no Leste da África e está distribuída por todo o continente. 

Atinge maiores frequências no Sudoeste da África (45%), seguido pelas regiões Centro-oeste 

(43%) e Leste (34%), mas apresenta maior diversidade de sub haplogrupos na segunda região 

citada. Ainda que sua provável origem tenha sido na região Leste, este haplogrupo está 

especialmente difundido entre os povos Bantu da região Sudeste. L3 é também conhecido por 

ter sido difundido para fora do continente no movimento Out of Africa, dando origem a todas 

as outras linhagens não L (SALAS, RICHARDS, et al., 2002; WATSON, BAUER, et al., 

1996; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). Esse haplogrupo é caracterizado pelas mutações 

16311T da região controle e 769G e 1018G da região codificante do mtDNA, segundo a 

Phylotree (https://www.phylotree.org/tree/L3.htm). 
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Os haplogrupos L4 e L5 são mais encontrados no Leste da África do que em suas 

demais regiões, apresentando frequências de 15% e 6%, respectivamente, nestas regiões. 

Ainda que pouco difundido, o haplogrupo L5 é um pouco mais diverso do que L4 e também 

está presente na região Sudeste (CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). O haplogrupo L4 é 

caracterizado pelas mutações 195C e 16362C da região controle e 5460A da região 

codificante do mtDNA, segundo a Phylotree (https://www.phylotree.org/tree/L4.htm). Por sua 

vez, o haplogrupo L5 é caracterizado pelas mutações 459.1C, 16148T e 16166G da região 

controle e 3423C, 7972G, 12432T e 12950G da região codificante do mtDNA, segundo a 

Phylotree (https://www.phylotree.org/tree/L5.htm). 
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1. OBJETIVOS  

 

 

1.1  Objetivo geral 

 

 

Este trabalho almejou caracterizar e comparar as três maiores populações da Nigéria 

(Hausa, Yoruba e Igbo), através do estudo de linhagens maternas, com análise da sequência 

da região controle do mtDNA de 285 indivíduos não aparentados. 

 

 

1.2  Objetivos específicos 

 

 

a) Analisar a composição dos grupos Hausa, Yoruba e Igbo com o estudo do marcador 

de linhagem materna (mtDNA), e comparar a estrutura genética entre os três grupos.  

b) Comparar a diversidade haplotípica presente nestes três grupos e as distâncias 

genéticas com populações de países vizinhos à Nigéria.  

c) Observar se há estratificação das populações nigerianas em questão, dada a história 

do país. 

d) Contribuir para a elaboração de uma base de dados de linhagens maternas acerca 

das populações africanas. 
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2. MATERIAL E MÉTODOS  

 

 

2.1 Etapas experimentais 

 

 

O material biológico foi obtido através de Cooperação com o Time Argentino de 

Antropologia Forense (EAAF - Equipo Argentino de Antropología Forense), em Córdoba, na 

Argentina, o Hospital Universitário de Ensino de Lagos (LUTH - Lagos University Teaching 

Hospital) e pelo Instituto de Polícia FCIID Annex, na Nigéria. 

Todos os procedimentos desta pesquisa foram realizados de acordo com a Declaração 

de Helsinki e do Código de Nüremberg, obedecendo as normas de pesquisas envolvendo seres 

humanos. O projeto foi submetido ao comitê de ética e aprovado por um Comitê de Ética do 

país (NHREC: 19/12/2008ª). 

A extração de DNA genômico, a obtenção do material amplificado e das sequências de 

DNA mitocondrial foram feitas no Laboratório de Diagnósticos por DNA (LDD) da 

Universidade do Estado do Rio de Janeiro e no Laboratório de Genética Forense do EAAF. 

 

 

2.2 Amostras populacionais 

 

 

Neste estudo, foi coletado sangue de 285 indivíduos nigerianos voluntários e não 

relacionados. Todas as amostras foram coletadas sob consentimento informado, assinado 

pelos participantes. Foram aceitos apenas indivíduos de ancendencia materna, de ao menos 

três gerações (mãe, avó e bisavó), pertencente aos grupos Hausa, Yoruba ou Igbo, segundo 

autodeclaração.  

 

2.3 Metodologias de extração  

 

 

A extração foi feita a partir de amostras de sangue coletadas em papel FTA, com uso 

dos métodos químico ou orgânico para cada amostra. Para a maioria das amostras foi utilizado 

o método químico de extração por Chelex. Para algumas amotras em que não foi possível 
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obter bons resultados por Chelex, foi realizada uma segunda extração utilizando o método de 

Fenol-Clorofórmio. Em ambos, uma pequena porção da mancha de sangue armazenado em 

papel FTA foi utilizado (punch). Esta fração do papel contendo a amostra de sangue foi 

colocada em tubo tipo eppendorf de 1,5mL, previamente identificado com um código da 

amostra/indivíduo. Para cada um dos métodos, seguiram-se as etapas descritas abaixo. 

No método químico foi usado Chelex 100 a 5%, uma resina quelante que é composta 

por polímeros de estireno-divinilbenzeno que conseguem estabelecer ligações com íons 

metálicos, como os presentes nas células (magnésio) (WALSH, METZGER, et al., 1991). 

Neste processo, há sequestro dos íons celulares pela resina que conseguem atuar na quebra de 

proteínas e membranas celulares e possibilitam também a inativação de enzimas nucleases 

presentes na reação (BUTLER, 2010) (Figura 16).  

 

Figura 16 - Método de extração química por resina Chelex 

 

 

 

A extração orgânica, também referida como Fenol-Clorofórmio, é mais complexa do 

que a extração por Chelex, pois envolve diversas etapas com a adição de substâncias 

químicas, o que aumenta o risco de contaminação. Primeiramente, foi adicionado sodium 

dodecylsulfate (SDS, em português, Dodecil Sulfato de Sódio), um tampão e proteinase K, 

que é responsável por quebrar as membranas celulares e destruir proteínas que protegem o 

DNA (como as histonas). Nesta solução, foram obtidas duas fases, separadas após 

centrifugação. Proteínas e remanescentes celulares tendem a se separar na fase orgânica; as 

moléculas de dupla fita de DNA se concentram na fase aquosa e podem ser usadas nas 

técnicas de amplificação (BUTLER, 2010) (Figura 17). 

Fonte: Adaptado de Butler, 2010. 
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A extração orgânica, também referida como Fenol-Clorofórmio, é mais complexa do 

que a extração por Chelex, pois envolve diversas etapas com a adição de substâncias 

químicas, o que aumenta o risco de contaminação. Primeiramente, foi adicionado sodium 

dodecylsulfate (SDS, em português, Dodecil Sulfato de Sódio), um tampão e proteinase K, 

que é responsável por quebrar as membranas celulares e destruir proteínas que protegem o 

DNA (como as histonas). Nesta solução, foram obtidas duas fases, separadas após 

centrifugação. Proteínas e remanescentes celulares tendem a se separar na fase orgânica; as 

moléculas de dupla fita de DNA se concentram na fase aquosa e podem ser usadas nas 

técnicas de amplificação (BUTLER, 2010) (Figura 17).  

 

 

Figura 17 - Método de extração orgânica por Fenol-Clorofórmio 

Fonte: Adaptado de Butler, 2010. 

 

 

2.4 Amplificação 

 

 

Neste estudo, as amostras foram amplificadas com o uso da técnica de Polimerase 

Chain Reaction (PCR, em português, Reação em Cadeia da Polimerase) (MULLIS, 

FALOONA, et al., 1986). Foi utilizado o conjunto de oligonucleotídeos (primers) L15900-

H639, para obtenção da Control Region (CR, em português, Região Controle), compreendida 

entre as posições 16.024 a 576.  

Para amostras degradadas em que não se pôde obter produto amplificado da região 

controle, foram feitas amplificações independentes das regiões HVI (referente as posições 
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16.024 a 16.569) e HVII/HVIII (compreendidas entre as posições 1 a 576). As regiões HVI e 

HVII/HVIII foram amplificadas com os conjuntos de oligonucleotídeos L15967-H20 e 

L16475-H639, respectivamente (Quadro 2).  

 

Quadro 2 - Sequências dos oligonucleotídeos utilizados na PCR 

Primer Sequência Referência 

L15900 5’-TAAACTAATACACCAGTCTTGTAAACC-3’ Parson et al., 2007 

H00639 5’-GGGTGATGTGAGCCCGTCTA-3’ Parson et al., 2007 

L15967 5`- GTCTTTAACTCCACCATTAGCACC-3` EAAF 

H20 5- AGCTCCCGTGAGTGGTTAATA-3’ EAAF 

L16475 5`-TAGCTAAAGTGAACTGTATCC-3` EAAF 

H00639 5’-GGGTGATGTGAGCCCGTCTA-3’ Parson et al., 2007 

Nota: EAAF, comunicação pessoal; 

 

A região controle do mtDNA foi amplificada com os conjuntos de oligonucleotídeos 

citados acima, onde cada um dos oligonucleotídeos possuía 2 µM de concentração. A reação 

de amplificação foi realizada num volume final de 5 µL, com a mistura de reagentes do kit 

Qiagen Multiplex PCR (Qiagen) (composto por dNTPs, Taq DNA polimerase e tampão), 

mistura de oligonucleotídeos, água livre de RNAses e DNA numa concentração de 1 a 5 

ng/µL (Quadro 3). O mesmo protocolo foi seguido para amostras em que foram feitas duas 

amplificações independentes das regiões hipervariáveis. 

Para a amplificação, foi feita uma mistura contendo o volume final dos reagentes 

Qiagen, oligonucleotídeos e água, posteriormente distribuída pelos tubos identificados 

previamente. Nestes tubos individualizados foram acrescidos os 0.5 µL de DNA extraído. A 

mistura dos reagentes possuía volume excedente para um controle negativo e um positivo. Ao 

controle negativo, foi adicionada água ao invés de DNA e, ao controle positivo, foi 

adicionado DNA que já se havia obtido produto amplificado. Os controles passaram pelo 

mesmo procedimento de amplificação, ajudando a identificar possíveis contaminantes na 

reação e a integridade dos reagentes utilizados. 
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Quadro 3 – Protocolo de amplificação  
Reagente  Volume PCR 

Qiagen Master Mix  2x 2,5 µL 

Primer Mix 2 µM 0,5 µL 

H2O 1,5 µL 

MIX 4,5 µL 

DNA  0,5 µL 

Volume Final 5,0 µL 

Nota: para amostras com concentração de DNA abaixo de 2ng/µL usou-se 1 µL de DNA, e 1 µL de H2O. 

 

A amplificação da região controle se deu em um termociclador (GeneAmp® 

PCRSystem 9700 Thermal Cycler) programado previamente com as rampas de temperatura 

necessárias para a reação (Figura 18). 

 

Figura 18 - Alterações de temperatura do termociclador durante a amplificação do DNA 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

Após a reação de amplificação, foi realizado um teste qualitativo das amostras 

através de eletroforese em gel de agarose a 1,2%. Para tal, foi misturado 1,0 µL de corante 

safer (Kasvi) para cada 2,0 µL de amostra, que eram aplicados em cada poço do gel. Ao final 

da eletroforese, a visualização de uma banda no gel permitiu confirmar a amplificação da 

sequência de DNA mitocondrial e o tamanho aproximado do fragmento. 

 

2.5 Purificação dos produtos amplificados 

 

 

As amostras amplificadas com sucesso passaram por um processo de purificação 

com ExoSAP (Thermo Fisher Scientific), uma solução hidrolítica que retira os remanescentes 

da reação de amplificação. Este reagente é composto por duas enzimas distintas. A primeira 

enzima Exonuclease I consome os oligonucleotídeos residuais e a segunda enzima, Shrimp 
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recombinant alkaline phosphatase (SAP, em português, Fosfatase Alcalina de Camarão 

Recombinante), destrói as bases nucleotídicas remanescentes. 

Para esta reação, foi adicionado 1,2 µL do reagente ExoSAP (Thermo Fisher 

Scientific) a 3,0 µL de produto amplificado, seguido de incubação, com ativação por 15 

minutos a 37°C e inativação de 15 minutos a 85°C.  

 

 

2.6 Sequenciamento de SANGER 

 

 

A reação de sequenciamento de Sanger possibilitou a determinação da posição das 

bases nucleotídicas na sequência de mtDNA.  

Para a reação de sequenciamento, com volume final de 5 µL, foi feita uma mistura 

com o kit BigDye Terminator v3.1 (Thermo Fisher Scientific), que contém os quatro ddNTPS, 

dNTPs e TaqDNA polimerase; tampão (Thermo Fisher Scientific), responsável por manter o 

pH da reação constante; oligonucleotídeos à 2 µM e água livre de RNAses (Quadro 4). 

 

Quadro 4 - Protocolo para cada reação de Sequenciamento 
Reagente  Volume  

Kit BigDye 5X 0,5 µL 

Buffer 5X 0,75 µL 

Primer 2 µM 0,5 µL 

H2O 2,5 µL 

MIX 4,5 µL 

DNA  0,5 µL 

 

Cada amostra passou por pelo menos duas reações de sequenciamento separadas, 

com diferentes oligonucleotídeos, que possibilitaram a cobertura das regiões hipervariáveis da 

região controle do DNA mitocondrial. Dependendo da demanda da amostra (estado das 

sequências, heteroplasmias de comprimento e/ou de posição), foram feitos sequenciamentos 

com outros oligonucleotídeos (nos sentidos senso e/ou anti-senso) que possibilitaram a 

identificação da posição ou região dúbia (Quadro 5). 

 

Condições do Sequenciamento: a reação foi feita no termociclador GeneAmp® 

PCRSystem 9700 Thermal Cycler (Figura 19). 
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Quadro 5 - Sequências dos oligonucleotídeos utilizados para sequenciamento 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Nota: EAAF, comunicação pessoal; 

 

Figura 19 - Alterações de temperatura do termociclador durante a reação de sequenciamento 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

2.7 Purificação dos produtos sequenciados 

 

 

Após o sequenciamento, foi feita nova purificação para a retirada dos remanescentes 

da reação. Para tal, foi feita purificação por coluna de Sephadex (Illustra Sephadex DNA 

Grade; GE Healthcare) (Figura 20). Esta coluna é construída por polímero de sephadex 

Primer Sequência Referência 

L15900 5’-TAAACTAATACACCAGTCTTGTAAACC-3’ Parson et al., 2007 

H00639 5’-GGGTGATGTGAGCCCGTCTA-3’ Parson et al., 2007 

L15967 5`- GTCTTTAACTCCACCATTAGCACC-3` EAAF 

H20 5- AGCTCCCGTGAGTGGTTAATA-3’ EAAF 

L16475 5`-TAGCTAAAGTGAACTGTATCC-3` EAAF 

L15997 5’-CACCATTAGCACCCAAAGCT-3’ Alonso et al., 2003 

L16268 5’-CACTAGGATACCAACAAACC-3’ Gabriel et al., 2001 

L16555 5’-CCCACACGTTCCCCTTAAAT-3’ Simão et al., 2018 

L00314 5’-CCGCTTCTGGCCACAGCACT-3’ Parson et al., 2007 

H16322 5’-TGGCTTTATGTACTATGTAC-3’ Gabriel et al., 2001 

H00016 5’-CCCGTGAGTGGTTAATAGGGT-3’ Parson et al., 2007 

H00159 5’-AAATAATAGGATGAGGCAGGAATC-3’ Gabriel et al., 2001 

H00388 5’-TGGTTAGGCTGGTGTTAGGG-3’ Hwan et al., 2008 

H00599 5’-TTGAGGAGGTAAGCTACATA-3’ Parson et al., 2007 
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hidratado com água miliQ, que constrói uma barreira física à passagem dos componentes 

residuais. 

Por fim, cada reação de sequenciamento foi distribuída separadamente em placas de 

96 poços com formamida e colocadas sob eletroforese em capilares individualmente no 

sequenciador automático ABI 3500 (Thermo Fisher Scientific).  

 

Figura 20 - Esquema de purificação por colunas de Sephadex 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

2.8 Análise das sequências 

 

 

Foram utilizados dois softwares para análise das sequências. Primeiramente, as 

amostras foram observadas individualmente através do software Sequencing Analysis v5.4, 

que permite ver intensidade dos fluorocromos e, consequentemente, os picos do 

eletroferograma. Além disto, analisa as sequências apresentando dando uma cor que simboliza 

a qualidade da sequência e a amplitude dos picos. 

Depois, as sequências obtidas com oligonucleotídeos diferentes para a mesma amostra 

foram reunidas no software SeqScape v2.7, que torna possível o alinhamento da região 

controle completa da amostra e comparação com a Sequência rCRS. 

A região controle da amostra em questão foi alinhada à sequência de referência de 

Cambridge revista e desta comparação foram obtidas as diferenças entre ambas sequências. O 

conjunto das diferenças encontradas na amostra em estudo em comparação com a rCRS é 

Fonte: Adaptado de Google, http://encrypted-

tbn0.gstatic.com/images?q=tbn:ANd9GcQxC13Xxb5fhcz1B5KyxU2Id8h869oakCRlg8OOBsLsNMff

VUk-5hTGv2dNSR878k_Rjqx1T3Vgw1E&usqp=CAU , acesso em agosto de 2021.  
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denominado haplótipo e anotado de acordo com as regras de nomenclatura padronizadas pela 

União Internacional de Química Pura e Aplicada (IUPAC) e às normas aplicadas para a 

determinação de polimorfismos pelo Comitê da Sociedade Internacional de Genética Forense 

(ISFG) (PARSON, W., GUSMÃO, et al., 2014).  

 

 

2.8.1 Determinação de haplogrupos 

 

 

Após análise das sequências da região controle, foram obtidos os haplótipos, ou seja, o 

conjunto de polimorfismos encontrados nas amostras, comparativamente à rCRS. 

Para cada haplótipo, pôde-se determinar seu haplogrupo e provável local de origem 

com a plataforma EMPOP, de acordo com a árvore filogenética Phylotree build 17 (VAN 

OVEN, KAYSER, 2009). Ainda na plataforma EMPOP, foi realizado o controle de qualidade 

das amostras usando as ferramentas “EMPCheck” e ”Network” (ZIMMERMANN, RÖCK, et 

al., 2014). 

A frequência de haplogrupos foi calculada por contagem direta. 

 

 

2.9 Análises estatísticas 

 

 

A diversidade haplotípica (haplotype diversity ou HD) foi calculada com o software 

Arlequin 3.5.2.2. (EXCOFFIER, LAVAL, et al., 2005). Este parâmetro é dado pela 

probabilidade de dois indivíduos ou haplótipos escolhidos ao acaso numa população serem 

diferentes, ou seja, mede a heterogeneidade das linhagens maternas encontradas. A 

diversidade genética então varia entre zero e um, onde um demonstra a diversidade máxima 

encontrada numa dada população.  

 Para cada um dos três grupos populacionais da Nigéria foi feito um estudo 

filogeográfico através do software Network v10.1.0.0 (https://www.fluxus-engineering.com) 

usando o método “median-joinig” (BANDELT, FORSTER, et al., 1999). As redes ou árvores 

obtidas neste estudo monstram as relações entre as linhagens da população e a diversidade 

intrapopulacional das mesmas. 
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Com o intuito de observar as proximidades genéticas entre as populações do estudo e 

outras populações da região, foi feito o cálculo da distancia genética (FST) usando o software 

Arlequin ver. 3.5.2.2 (EXCOFFIER, LAVAL, et al., 2005). Este parâmetro determina as 

proximidades genéticas entre as populações do estudo. A obtenção destes resultados 

possibilitou a construção de um gráfico de dispersão Multidimensional Scaling (MDS, em 

português, Escala Multidimensional) no software STATISTICA (data analysis software 

system), ver.8.0 (www.statsoft.com). O MDS é uma representação visual das relações de 

afinidade genética observada entre as populações. 

 

 

2.9.1 Análises de diferenciação populacional 

 

De forma a verificar se existiam diferenças significativas entre os três grupos 

estudados, foi feito um teste exato de de não diferenciação (p valor), com base nos valores de 

FST, utilizando o software Arlequin ver. 3.5.1.2. Os valores de FST variam entre zero e um, 

onde um é o valor máximo de distância entre duas populações. 

Para possibilitar a padronização das comparações de variabilidade molecular e 

distâncias genéticas entre as populações, todas as sequências foram reduzidas à extensão das 

posições 16.030 a 576 da região controle do mtDNA, de modo a se ajustarem ao comprimento 

das sequências de populações de referência obtidas em Cerezo et al. (2016). Com o mesmo 

fim, também foram excluídos outros polimorfismos do tipo inserção e deleção nas posições 

16093.xC, 309.xC, 315.xC, 524.xC, 523-524del, 573.xC., ausentes nas sequências da base 

de dados 1000 Genome Project, que acabam por variar no comprimento das mesmas. Para 

estas sequências, foi utilizada Next-Generation Sequencing (NGS, em português, 

Sequenciamento de Nova Geração), que faz leituras do genoma em quantidade massiva e 

tende a obter resolução e alinhamento diferentes do Sequenciamento de Sanger, fatores que 

interferem na determinação de heteroplasmias de comprimento. Além disso, como foram 

utilizadas amostras de outros estudos, feitos em laboratórios diferentes, o uso de procotolos 

no sequenciamento automatizado ABI também pode interferir na detecção destes 

polimorfismos (PARSON, GUSMÃO, et al., 2014; JUST, IRWIN, et al., 2015). 

Os valores de p obtidos foram confrontados para um nível de significância obtido após 

a correção de Bonferroni (ARMSTRONG, 2014; CHEN, FENG, et al., 2017), onde o valor de 

0,05 foi dividido pelo número de comparações feitas entre as populações. 
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3. RESULTADOS 

 

 

A lista dos haplótipos e haplogrupos correspondentes encontrados nas 285 amostras 

de indivíduos dos grupos da Nigéria é apresentada no Apêndice 1. 

Cabe citar que o presente trabalho acerca das linhagens maternas da Nigéria gerou 

um manuscrito (em fase de finalização), o qual será submetido a uma das revistas de 

circulação internacional: Human Genetics ou European Journal of Human Genetics (Anexo 

1).  

 

 

3.1  Diversidade haplotípica e de haplogrupo 

 

 

  Os resultados das análises de diversidade haplotípica (HD) definem a probabilidade de 

dois indivíduos escolhidos ao acaso numa população serem diferentes. Os três grupos 

etnolinguísticos exibiram alta diversidade intrapopulacional. Os valores de diversidade 

haplotípica (Quadro 6) foram maiores do que aqueles relatados anteriormente em outras 

populações da região Centro-oeste da África por Cerezo et al. (0,984) (2016), Čížková et al. 

(2017) (entre 0,7252 e 0,9985) e Fendt et al. (0,98) (2012).  

Ao observar a distribuição do número de diferenças par a par entre os haplótipos dos 

três grupos estudados (Figuras 21-23), pôde-se perceber que, em mais de 85% das 

comparações, os haplótipos foram diferentes entre si em mais de 10 posições polimórficas. A 

distribuição de haplótipos em cada população encontra-se representada em formato de 

Network, nas Figuras 21-23. Uma alta diversidade foi detectada não apenas entre, mas 

também dentro dos haplogrupos, como pode ser observado nas linhagens L2 e L3 dos três 

grupos étnicos. Especificamente no grupo Hausa (Figura 21), pôde-se observar uma maior 

uniformidade no espalhamento dos haplótipos e maior diversidade de haplótipos e 

haplogrupos, representado pelo compartilhamento de um único haplótipo entre duas 

amostras/indivíduos. Na representação do grupo Yoruba (Figura 22), por sua vez, a árvore 

demonstrou grande compartilhamento de haplótipos nos haplogrupos L1 e L3 e menor 

diferenças médias entre os haplótipos dentro de L2, o que levou a maior aglomeração dos 

dados. Por último, o grupo étnico Igbo (Figura 23) foi o que obteve maior quantidade de 

compartilhamento de haplótipos na comparação entre os outros grupos, especialmente dentro 
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dos haplogrupos L1 e L3. Também foi obervado que as menores diferenças médias entre 

haplótipos desse grupo foi encontrada em L2 e L3, como pode ser visto com a maior 

concentração de dados na árvore. 
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Quadro 6 - Populações da região Centro-oeste usadas para comparação e seus respectivos 

valores de diversidade haplotípica 

 

Nota: As amostras do 1000 Genome Project estão identificadas com a sigla 1000 GP. 

País Grupo étnico Referência N 
Haplótipos 

únicos 

Diversidade 

haplotípica (HD) 

Gana - Göbel et al., 2020 22 22 1,0000 +/- 0,0137 

Costa do Marfim - Göbel et al., 2020 27 27 1,0000 +/- 0,0101 

Nigéria - Göbel et al., 2020 28 28 1,0000 +/- 0,0095 

Camarões - Göbel et al., 2020 11 11 1,0000 +/- 0,0388 

Togo - Göbel et al., 2020 34 34 1,0000 +/- 0,0071 

Nigéria Yoruba Este estudo 112 102 0,9982 +/- 0,0015 

Nigéria Hausa Este estudo 73 68 0,9977 +/- 0,0029 

Serra Leoa Mende 1000 GP 68 62 0,9974 +/- 0,0030 

Nigéria Yoruba 1000 GP 108 97 0,9971 +/- 0,0021 

Burquina Faso Mossi Čížková et al., 2017 36 34 0,9968 +/- 0,0075 

Nigéria Esan 1000 GP 99 86 0,9965 +/- 0,0022 

Senegal Halpularen Čížková et al., 2017 47 43 0,9963 +/- 0,0053 

Nigéria Igbo Este estudo 100 84 0,9960 +/- 0,0022 

Gâmbia - 1000 GP 113 93 0,9959 +/- 0,0019 

Chade Kanembu Cerezo et al., 2016 50 43 0,9943 +/- 0,0052 

Burquina Faso Gourmantche Čížková et al., 2017 36 33 0,9937 +/- 0,0090 

Burquina Faso Gurunsi Čížková et al., 2017 33 29 0,9924 +/- 0,0094 

Senegal Serrere Čížková et al., 2017 48 40 0,9920 +/- 0,0061 

Gana Akan Fendt et al., 2012 192 126 0,9915 +/- 0,0020 

Chade Arabs Abala Čížková et al., 2017 51 42 0,9914 +/- 0,0060 

Guiné Fulani Fouta Djallon Čížková et al., 2017 51 42 0,9914 +/- 0,0060 

Senegal Bedik Čížková et al., 2017 41 33 0,9878 +/- 0,0086 

Chade Maba Čížková et al., 2017 42 31 0,9849 +/- 0,0084 

Chade Dangaleat Čížková et al., 2017 50 35 0,9820 +/- 0,0079 

Camarões Tcheboua Fulani Cerezo  et al., 2016 40 30 0,9795 +/- 0,0117 

Chade Daza Čížková et al., 2017 40 27 0,9769 +/- 0,0109 

Níger Tuareg Cerezo  et al., 2016 27 19 0,9601 +/- 0,0250 

Burquina Faso Fulani Ziniare Čížková et al., 2017 55 27 0,9455 +/- 0,0155 

Mali Tuareg Cerezo  et al., 2016 14 11 0,9341 +/- 0,0611 

Burquina Faso Tuareg Cerezo  et al., 2016 20 8 0,8421 +/- 0,0595 

Senegal Fulani Ferlo Čížková et al., 2017 56 24 0,8403 +/- 0,0476 
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Figura 21 - Representação do número de diferenças médias par a par (à esquerda) e median joining network (à direita), dos haplótipos da região 

controle do mtDNA encontrados no grupo Hausa 

 

        
 
Nota: os haplogrupos são representados pelas cores - marrom (H), rosa (L0); azul (L1); amarelo (L2), vermelho (L3), verde (L4) e branco (R). Os círculos representam os 

haplótipos e suas respectivas frequências de acordo com tamanho. Cada traço / linha representa os passos mutacionais ou polimorfismos entre os haplótipos. 
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Figura 22 - Representação do número de diferenças médias par a par (à esquerda) e median joining network (à direita), dos haplótipos da região 

controle do mtDNA encontrados no grupo Yoruba 

 

 

 

 

 

     
Nota: os haplogrupos são representados pelas cores - rosa (L0); azul (L1); amarelo (L2), vermelho (L3), verde (L4) e cinza (M). Os círculos representam os haplótipos e suas 

respectivas frequências de acordo com tamanho. Cada traço / linha representa os passos mutacionais ou polimorfismos entre os haplótipos. 
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Figura 23 - Representação do número de diferenças médias par a par (à esquerda) e median joining network (à direita), dos haplótipos da região 

controle do mtDNA encontrados no grupo Igbo 

 

 

 

 

    
 

 
Nota: os haplogrupos são representados pelas cores - rosa (L0); azul (L1); amarelo (L2), vermelho (L3), verde (L4) e laranja (U). Os círculos representam os haplótipos e suas 

respectivas frequências de acordo com tamanho. Cada traço / linha representa os passos mutacionais ou polimorfismos entre os haplótipos.
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           Uma análise detalhada da composição dos haplogrupos foi realizada para 

melhor compreensão da estrutura genética das linhagens maternas nas populações da África 

Ocidental. A maioria das linhagens maternas encontradas na Nigéria pertence ao macro 

haplogrupo L (98,6%), característico das populações da África Subsaariana. O haplogrupo L3 

(45,6%) foi a linhagem mais frequentemente encontrada nos três grupos étnicos, seguido 

pelos haplogrupos L2 (31,2%), L1 (17,9%), L0 (3,2%) e L4 (0,7%). Todas as linhagens 

africanas foram classificadas nos ramos L0a, L1b-c, L2a-e, L3b, L3d-f, L3k e L4b, como 

detalhado no Gráfico 1. Os subclados L3e, L2a, L1b e L3d representam mais de 60% das 

linhagens maternas da Nigéria. A relação dos haplogrupos resultante da junção das amostras 

dos três grupos etnolinguísticos também apresentou amostras não pertencentes aos 

haplogrupos característicos dessa região do continente (Figura 24; Apêndice 1). 

 

Gráfico 1 - Distribuição dos haplogrupos de mtDNA deste estudo 

            

                      

3.2  Análises de diferenciação populacional 

 

De forma a verificar se existiam diferenças significativas entre os grupos estudados, 

foram determinadas as distâncias genéticas (FST) par a par entre as amostras dos três grupos 
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étnolinguísticos e calculada a probabilidade de não diferenciação (p valor) correspondente. 

Outras populações da região Centro-oeste da África (Figura 24) foram também incluídas 

nesta análise, para efeitos de comparação.  

 

Figura 24 - Distribuição de amostras do oeste da África usadas para comparação neste estudo 

reunidas por país 

           
 

Fonte: Mapa adaptado de Google, https://www.pngitem.com/search.html?k=africa+continent+, agosto de 2021.  

Nota: Burquina Faso é representado pelo código BF com amostras de Cerezo (n = 20) e Čížková (n = 160); 

Camarões de Cerezo (n = 40) e Göbel (n = 11); Chade de Cerezo (n = 50) e Čížková (n = 183); Costa 

do Marfim de Göbel (n = 27); Gana de Fendt (n = 192) e Göbel (n = 22); Guiné de Čížková (n = 51); 

Mali de Cerezo (n = 14); Níger de Cerezo (27); Nigéria de Göbel (n = 28) e 1000 Genome Project (n = 

207); Senegâmbia representando os países Senegal de Čížková (n = 192) e Gâmbia do Projeto 

Genoma 1000 (n = 113); Serra Leoa do 1000 Genome Project (n = 68); Togo de Göbel (n = 34); 

 

 

 

A comparação dos três grupos estudados por meio de distâncias genéticas FST  não 

mostrou diferenças estatisticamente significativas entre eles. Os valores de FST foram todos 

negativos e as probabilidades de não diferenciação estavam acima do nível de significância 

(Igbo vs. Yoruba, FST =-0,00397, p = 0,92209±0,0024; Yoruba vs. Hausa, FST = -0,00409, p = 

0,86546±0,0037; Igbo vs. Hausa, FST = -0,00089, p = 0,51074±0,0054).  (Tabela 1). 
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A fim de compreender a dinâmica entre os três grupos etnolinguísitcos da Nigéria e 

outras populações, foram reunidos dados já publicados para outros países da região Centro-

oeste da África (Figura 25 e Quadro 6). As distâncias genéticas (FST) foram calculadas entre 

as populações (Tabela 1) e representadas em um gráfico MDS (Figura 25).  
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Tabela 1 - Distâncias genéticas (FST) pareadas (abaixo da diagonal) e valores de probabilidade de não diferenciação (acima da diagonal) entre as 

populações do centro-oeste (s.e. ≤ 0,0001, após 10.100 permutações). Valores obtidos após a padronização das sequências com a 

retirada de polimorfismos de inserção e deleção 

 

 

Nota: Códigos: TU = Tuareg; BF = Burkina Faso; TF = Tcheboua Fulani; KAN = Kanembu; SL = Sierra Leone; DAN = Dangaleat; ARA = Arabs Abala; GOU = 

Gourmantche; FF = Fulani Ferlo; FFD = Fulani Fouta Djallon; FZ = Fulani Ziniare; HAL = Halpularen; 
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Figura 25 - Representação gráfica por MDS dos valores de distância genética (FST) entre os 

três grupos etnolinguísticos e populações da região centro-oeste da África, 

referenciadas no Quadro 6 

 

 

                                                                                          

Nota: Amostras de Burquina Faso e Serra Leoa estão representadas pelos códigos BF e SL, respectivamente. 
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4 DISCUSSÃO 

 

 

Os resultados do presente trabalho permitiram revelar parte da grande diversidade 

presente no continente africano, a partir do estudo dos grupos etnolinguísticos mais 

representativos da Nigéria. As amostras dos três grupos apresentaram altos valores de 

diversidade dentro da região, assim como em comparação com populações de países vizinhos.  

 Os grupos Hausa, Yoruba e Igbo não se mostraram significativamente diferentes 

quanto às suas linhagens maternas, ainda que se tratem de grupos étnicos diferentes. Ademais, 

apesar do povo Hausa pertencer a uma família linguística diferente dos grupos Igbo e Yoruba, 

e ter uma história de conflitos e exclusão intergrupal durante a Guerra Civil, foi detectada 

uma homogeneidade das linhagens maternas das três populações. Esses resultados estão de 

acordo com estudos demográficos, referentes ao casamento interétnico entre grupos como 

prática normalizada na Nigéria (OLANIYAN, 2009), especialmente nas cidades de Kano 

(Yoruba-Hausa), Ibadan e Abeokuta (Hausa-Yoruba). Contudo, cabe destacar que em um 

passado recente, a maioria dos casamentos nigerianos se deu entre integrantes de um mesmo 

grupo (METZ, 1991). Essas regiões apresentam evidências de familiaridade com diferentes 

grupos, com adoção de mecanismos de manejo de tensões que possibilitam/facilitam a 

convivência entre diferentes tribos.  

As amostras nigerianas apresentaram valores de FST baixos com outras amostras de 

populações nigerianas relatadas anteriormente (Esan e Yoruba do 1000 Genome Project e 

Nigéria (GÖBEL, BODNER, et al., 2020), e com populações geograficamente próximas, 

nomeadamente do Gana (Göbel e Fendt), Costa do Marfim, Togo e Chade (Göbel e Cerezo). 

Em contraste, dentro da região Centro-oeste, as populações mais distantes geograficamente 

(Senegal, Guiné, Gana, Camarões) apresentaram-se mais distantes e dispersas dos três grupos 

étnicos deste estudo, de acordo com o gráfico MDS (Figura 25). 

A alta homogeneidade entre populações geograficamente próximas, 

independentemente de sua afiliação etnolinguística, pode ser explicada pelo alto fluxo gênico 

mediado por mulheres. Por exemplo, nas populações de Burquina Faso, uma subestrutura no 

componente genético das linhagens de origem paterna paralelo a uma quase homogeneidade 

no componente das linhagens maternas já foi descrita (SEIELSTAD, MINCH, et al., 1998; 

BARBIERI, WHITTEN, et al., 2012). A ocorrência de casamentos interétnicos é reconhecido 

na história antiga da região (antes do século XVI), uma vez que as trocas comerciais entre 

comunidades vizinhas eram comuns (FALOLA, HEATON, 2008). O fluxo genético entre 



64 

diferentes grupos étnicos está também presente nos resultados deste estudo, tal como pode ser 

observado no gráfico MDS, onde há um grupamento central que inclui populações 

geneticamente próximas, mas pertencentes a diferentes grupos etnolinguísticos. Além disso, 

no século 16, o estabelecimento e exploração dos britânicos na África centro-oeste resultaram 

na divisão do território atualmente conhecido como Nigéria. A divisão política das nações/ 

países na África durante a Conferência de Berlim (no século 19) não respeitou as fronteiras 

políticas já estabelecidas impostas pelos nativos e suas afiliações etnolinguísticas, o que levou 

à fragmentação dos grupos (ALESINA, EASTERLY, et al., 2011). 

Deste modo, nem sempre é possível prever a composição genética materna das 

populações com base em sua afiliação etnolinguística ou distribuição geográfica na região 

Centro-oeste da África. A falta de subestrutura da origem materna na Nigéria e em países 

vizinhos, é o oposto do que pode ser encontrado para marcadores de linhagem paterna 

presentes nos grupos étnicos Hausa, Yoruba e Igbo. Os resultados obtidos pela análise do 

componente masculino da Nigéria (dados não mostrados, comunicação pessoal) destacam 

diferenças entre eles. 

Embora não haja dados étnicos para as populações de Togo e Gana, é mais provável 

que elas pertençam à família linguística Níger-Congo, dada a sua predominância na região. A 

proximidade dessas populações com o grupo Hausa pode ser explicada pela disseminação do 

dialeto hausa como língua materna nessas regiões da África Ocidental (SIMPSON, 

OYÈTÁDÉ, 2008). Entre os séculos XIV e XVI, as etnias, apesar de um tanto delimitadas, 

eram econômica e socialmente interdependentes. A comunicação entre os grupos era tão 

restrita que as trocas sociais e culturais eram mantidas por meio de negócios ou mesmo de 

casamentos entre si. Um desses grupos itinerantes foi o Hausa. Este grupo era muito 

conhecido no comércio Transaariano por seu perfil mercantil, o que possibilitou a eventual 

disseminação do dialeto para além de seus estados, com fins comerciais. Os Hausa também se 

estabeleceram fora da Hausaland, para facilitar os negócios, e esse movimento resultou em 

parentesco e linguagem compartilhados com outras comunidades (FALOLA, HEATON, 

2008). 

A amostra nigeriana do grupo Yoruba do 1000 Genome Project também apresentou 

maior proximidade com os Hausa do que com a população Yoruba deste estudo. Isso pode ser 

explicado pelo local de coleta, já que amostras do 1000 Genome Project foram coletadas em 

Ibadan, no estado Yoruba. Embora seja uma região ocupada principalmente por Yorubas, 

existe uma considerável população Hausa estabelecida na área, o que explica tal proximidade. 
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A proximidade entre a amostra Yoruba e Igbo deste estudo e a população Esan do 1000 

Genome Project era esperada, visto que esses grupos pertencem à mesma família linguística, 

Níger-Congo. Além disso, o povo Esan está presente em grande proporção no estado de Edo, 

localizado entre o sudoeste e o sudeste, onde os grupos Yoruba e Igbo vivem. 

Numa perspectiva mais ampla, as amostras do Chade foram as únicas que se 

agruparam de forma independente à etnia, com exceção dos Kanembu. A proximidade com 

este grupo pode ser explicada pela integração da Nigéria com a África Ocidental pela Bacia 

do Chade. A área da Bacia do Chade é conhecida por ser uma região altamente diversificada 

em termos etnolinguísticos, com populações Afro-Asiáticas, Nilo-Saarianas e Níger-

Congolesas vivendo ali (ČERNÝ, SALAS, et al., 2007). Assim, essa região pode ter sido 

facilitadora do fluxo genético de forma a permitir a troca e homogeneização das linhagens 

maternas dos grupos nigerianos e Kanembu. 

A partir do gráfico do MDS, também é possível observar a separação das amostras 

pertencentes à família linguística Níger-Congo, independentemente do país, como visto nas 

amostras do Senegal, Gâmbia e Burquina Faso. 

 

Filogenias 

Uma análise detalhada da composição dos haplogrupos foi realizada para melhor 

compreensão da estrutura genética das linhagens maternas nas populações da África 

Ocidental. 

A maioria das linhagens maternas encontradas na Nigéria pertence ao macro 

haplogrupo L (98,6%), característico das populações da África Subsaariana. O haplogrupo L3 

foi a linhagem mais frequentemente encontrada nos três grupos étnicos, seguido pelos 

haplogrupos L2, L1, L0 e L4. Todas as linhagens africanas foram classificadas nos ramos 

L0a, L1b-c, L2a-e, L3b, L3d-f, L3k e L4b, que possuem frequências mais altas em 

populações da região Centro-oeste da África, em sua maioria. A exceção é o sub haplogrupo 

L2a, que é mais frequente na região Sudeste do continente (SALAS, RICHARDS, et al., 

2002; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). 

O haplogrupo de mtDNA mais antigo, L0, data de 150-180.000 anos atrás, com 

origem no sul da África. Este macro haplogrupo é mais frequente nas regiões Sul e Leste, em 

ambos os grupos de língua KhoeSan / KhoiSan e Bantu (TORRONI, ACHILLI, et al., 2006; 

ROSA, BREHEM, 2011; RITO, RICHARDS, et al., 2013). A linhagem L0a2, conhecida 

como marcador Bantu, não foi encontrada nas amostras estudadas. Mesmo que essas três 

populações representem grupos não-Bantu, foi mostrado anteriormente que essa sublinhagem 
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representa 68% de todos os sub-haplogrupos L0 mtDNA no centro-oeste (CEREZO, 

GUSMÃO, et al., 2016). Contrariamente, todos os haplótipos L0 encontrados neste estudo 

pertencem à linhagem L0a1, a mais frequente no sudeste da África 

O macro haplogrupo L1 tem entre 140-150.000 anos (HORAI, HAYASAKA, et al., 

1995; TORRONI, ACHILLI, et al., 2006; BEHAR, VILLEMS, et al., 2008) e é mais 

frequente no sudoeste da África. Ambas as sublinhagens L1 representadas neste estudo, L1b e 

L1c, têm uma origem provável na África Central. As amostras Yoruba, Igbo e Hausa 

apresentaram altas frequências dos sub-clados L1b (11,9%), frequentes nas populações de 

nômades Fulani (ČERNÝ, SALAS, et al., 2007), mostrando a influência deste grupo de 

língua Níger-Congo. Os Fulani são tradicionalmente pastoralistas nômades e estão 

amplamente distribuídos por todo o continente, desde a África Ocidental e Central, do Sahel 

ao Sudão (FAN, KELLY, et al., 2019). Em contrapartida, a linhagem L1c, presente em 17 

amostras nigerianas, demonstra um contato com populações sul-africanas, uma vez que a sua 

origem mais provável é em Angola e países vizinhos (BATINI, COIA, et al., 2007; ČERNÝ, 

SALAS, et al., 2007). 

O macro haplogrupo L2 tem os valores mais altos de diversidades haplotípica e 

nucleotídica na região Centro-oeste (SALAS, RICHARDS, et al., 2002; SILVA, 

ALSHAMALI, et al., 2015; CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). Estima-se que a linhagem L2 

se originou entre 90-105.000 anos atrás (GONDER, MORTENSEN, et al., 2007; BEHAR, 

VILLEMS, et al., 2008). O clado L2a, presente com uma frequência de 21,8% na Nigéria, é o 

mais frequente no continente africano, totalizando um quarto de todos os macro haplogrupos 

L2. Os sub-clados L2 menos representados, nomeadamente L2b-d, provavelmente têm origem 

nas regiões Centro-oeste e Oeste da África, uma vez que se encontram amplamente restritos a 

essas regiões, com poucas ocorrências no sudeste (SALAS, RICHARDS, et al., 2002). Um 

dos sub-clados L2 menos representados, L2e, tem origem provável no oeste da África, sendo 

frequente nesta região e disperso pela região do Sahel (SILVA, ALSHAMALI, et al., 2015). 

Estima-se que o macro haplogrupo L3 surgiu na região da África Central ou Leste a   

∼ 65-80.000 anos atrás (SALAS, RICHARDS, et al., 2002; FORSTER, 2004; TORRONI, 

ACHILLI, et al., 2006; BEHAR, VILLEMS, et al., 2008), mas é mais diversificado na região 

Centro-oeste (CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). As sublinhagens L3e (0,7%), L3e2 (14%) e 

L3e1 (4,9%), encontradas na Nigéria, são comuns entre as populações de língua Bantu e estão 

associadas à dispersão Bantu do centro-oesteao sudeste da África (SALAS, RICHARDS, et 

al., 2002). Na região Centro-oeste, L3e1 foi anteriormente encontrado em baixas frequências, 

embora na Nigéria tenha sido a segunda sublinhagem mais representada, dentro do ramo L3e. 
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Ainda dentro de L3, o haplogrupo L3d (10,5% na Nigéria) também é frequente na região 

centro-oeste (CEREZO, GUSMÃO, et al., 2016). Esta linhagem, em conjunto com a L3b, é 

comum em populações de nômades Fulani (ČERNÝ, SALAS, et al., 2007). Esses 

haplogrupos provavelmente se espalharam na Nigéria pela fusão do grupo Hausa-Fulani, do 

norte da Nigéria (DUCROTOY, MAJEKODUNMI, et al., 2018). O haplogrupo L3f surgiu no 

leste (ČERNÝ, SALAS, et al., 2007; ERN, FERNANDES, et al., 2009). O ramo L3f1, com 

uma dispersão inicial na região Oeste, foi encontrado em todas as nossas amostras 

pertencentes a este haplogrupo. Finalmente, L3k, o subclado L3 menos representado, é raro e 

está presente principalmente na África do Norte (SOARES, ALSHAMALI, et al., 2012). 

O haplogrupo L4 foi observado em apenas duas amostras deste estudo. Este clado 

totaliza 15% de todas as linhagens de DNA mitocondrial presentes no leste da África, sendo 

mais frequente nesta região do que em outras áreas do continente (CEREZO, GUSMÃO, et 

al., 2016). 

As linhagens restantes, encontradas nas amostras nigerianas, pertencem a haplogrupos 

não L (M1, R0 e U6) e sua presença pode ser explicada por uma influência 

norte/mediterrânea, que foi facilitada pelo Corredor da Bacia do Chade (SALAS, 

RICHARDS, et al., 2002; OLIVIERI, ACHILLI, et al., 2006; ČERNÝ, SALAS, et al., 2007; 

CEREZO, ČERNÝ, et al., 2011). Entre os três grupos nigerianos, a maior proporção dos 

haplogrupos não L foi encontrada nos Hausa, que pode ser resultante de um maior contato 

com a região Norte da África. O haplogrupo H, que é altamente diverso na atual Europa 

Ocidental (BROTHERTON, HAAK, et al., 2013), também foi encontrado em uma amostra 

do grupo Hausa. De acordo com Ottoni et al. (2010), este haplogrupo tem altas frequências 

em populações Tuareg, sendo a fonte mais provável do haplogrupo na amostra nigeriana. 
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CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 

 

Apesar de ser o local que comporta a maior diversidade humana em diversos aspectos, 

a África ainda é pouco representada nas bases de dados genéticos. A Nigéria, o país mais 

populoso do continente, retrata grande parte da diversidade Africana, apresentando ao menos 

250 grupos etnolinguísitcos em seu território.  

Com o intuito de estabelecer uma base de dados sobre as populações nigerianas de 

modo a contemplar suas particularidades, foram estudados os três maiores grupos 

etnolinguísitcos do país: Hausa, Igbo e Yoruba.  

Com os resultados obtidos do estudo da região controle do DNA mitocondrial foi 

possível destacar uma homogeneidade entre as três populações nigerianas, independentemente 

da sua localização geográfica ou grupo etnolinguísitco. Apesar do histórico de conflitos do 

país, majoritariamente de cunho étnico e religioso, as linhagens maternas de suas populações 

apresentaram-se homogêneas, evidenciando a presença de fluxo génico entre os grupos 

étnicos analisados. 

Pôde-se também observar que os grupos da Nigéria obtiveram baixos valores de 

distância genética com populações próximas geograficamente, mesmo que com diferentes 

afiliações linguísticas. Tais resultados demonstram que há alto fluxo gênico do componente 

materno entre as populações do Centro-oeste africano, a partir do qual pode-se inferir que a 

patrilocalidade contribuiu significativamente na história e migração diferencial das mulheres 

desta região. Ainda, a presença na Nigéria de linhagens não características da região 

subsaariana apontam para uma influência de populações do Norte da África. No entanto, 

dados sobre as linhagens paternas presentes na Nigéria serão essenciais para corroborar estes 

achados.  

Acreditamos que a disponibilidade dos dados obtidos no presente trabalho irá 

contribuir para a elaboração de bases de dados mais detalhadas e precisas, no que diz respeito 

à descrição da ancestralidade materna africana.  
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CONCLUSÕES  

 

 

a) A alta heterogeneidade dos três maiores grupos étnicos da Nigéria pode ser 

demonstrada pelos altos valores de diversidade haplotípicas encontrados, condizentes 

com o observado na região Centro-Oeste; 

b) Os três grupos analisados não demonstraram diferenças estatisticamente significativas 

entre eles, como visto pelas baixas distâncias genéticas observadas e pode ser 

explicado pela homogeneidade das linhagens maternas; 

c) As linhagens maternas das três populações analisadas também apresentaram 

homogeneidade com países vizinhos, apesar do constraste de distintos grupos étnicos e 

famílias linguísticas presentes na região; 

d) Conclui-se, portanto, que a homogeneidade observada das linhagens maternas entre os 

três grupos da Nigéria e países do Centro-oeste são grande indicativo da migração 

diferencial das mulheres da região, possivelmente promovida pela patrilocalidade. 
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