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COMPARANDO BANCOS DE DADOS DE FREQÜÊNCIAS
ALÉLICAS DO BRASIL E DOS ESTADOS UNIDOS BASEADOS

EM MARCADORES STR

Comparing Brazilian And North American Allelic Frequencies
Databases According To STR Markers
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N e ste  trabalh o foram  c om paradas as fre q ü ê nc ias alé lic as de  10 m arc adore s S T R  (C S F 1P O , F G A , T P O x , vW A ,
D 5 S 818, D 3S 135 8, D 8S 1179 , D 13S 317, D 21S 11 e  T H 01) nas populaç õ e s brasile ira e  norte -am e ric ana. T ais
fre q ü ê nc ias foram  obtidas a partir de  02 artig os c ie ntífic os q ue  de sc re ve re m  os valore s e ncontrados para
c ada g rupo. Em  um  dos trabalh os foram  analisados 79 4  indivíduos saudá ve is prove nie nte s e m  sua m aioria
das re g iõ e s c e ntral, sudoe ste  e  sul do Brasil e  e m  um a m e nor proporç ã o, indivíduos das re g iõ e s norte  e
norde ste . Esse s indivíduos c onstituíram  um a am ostra re pre se ntativa da m isc ig e naç ã o rac ial tã o típic a do
país. N o outro trabalh o, re fe re nte  à  populaç ã o norte -am e ric ana, foram  analisados 302 indivíduos saudá ve is
de  orig e m  c auc asiana, 25 8 de  orig e m  afro-am e ric ana e  14 0 de  orig e m  h ispâ nic a. A s fre q ü ê nc ias alé lic as das
duas populaç õ e s foram  plotadas e m  tabe las e  c om paradas c om  a utiliz aç ã o do te ste  t de  a�b c�d�e�fAb . D e sta
form a, o obje tivo de ste  e studo foi c om parar dados de  fre q ü ê nc ias alé lic as e m  loc i S T R , das populaç õ e s
brasile ira e  norte -am e ric ana. C ontudo, nã o foram  ve rific adas dife re nç as e statistic am e nte  sig nific ativas,
(p> 0,005 ), e ntre  as fre q ü ê nc ias alé lic as dos 10 m arc adore s S T R  utiliz ados e m  e x am e s de  vínculo g e né tic o,
indic ando a possibilidade  de  se  utiliz ar bancos de  dados norte -am e ric anos, e m  aná lise s de  D N A  de  popu-
laç õ e s brasile iras.g�h)i<h)jLk�h)lnm�o�p�h)j*q�r
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Nos últimos tempos, tem havido um gran-
de aumento na quantidade de informações sobre va-
riabilidade genética das populações devido à cres-
cente preocupação com a diminuição da
biodiversidade (1). Q uestões e tópicos como este
são objeto de estudo da genética de populações, ou
seja, o ramo da genética que visa a investigação das
leis que governam a estrutura genética das popula-
ções naturais e buscam a elucidação dos mecanis-
mos que a alteram, por meio de modelos ou repre-
sentações simplificadas da realidade (2). A Genética
de Populações procura compreender e fazer previ-
sões dos efeitos de fenô menos genéticos como a
segregação, recombinação, transposição e mutação
sobre as populações, tendo em conta fatores ecoló-
gicos e evolucionários como a dimensão da popula-
ção, padrões de reprodução, distribuição geográfica
de indivíduos, migração e seleção (3). As questões
freqüentemente abordadas em genética populacional
incluem a amplitude da variação genética encontra-
da nas populações naturais, os processos evolutivos
que moldam a estrutura genética das populações, os
processos responsáveis pelo surgimento de divergên-
cia genética, a influência das características biológi-
cas, tais como o tipo de reprodução, a fecundidade e
a estrutura etária, sobre o ���*�*� genético das popula-
ções (3). A Genética de Populações nasceu por volta
de 1903 com a publicação por Castle de um artigo
no qual tal pesquisador desenvolvia um princípio
simples, que relacionava, em uma população ideal
constituída por indivíduos com reprodução sexuada
que se acasalam ao acaso, as freqüências genotípicas
(4). Esse princípio, no entanto, foi designado como
Lei de Hardy-Weinberg (5).

A Genética de Populações, como pode ser

visto em Castilho (3), ainda contou com as contribui-
ções dos trabalhos de Fisher (1918), Wright (1921) e
Haldane (1932). De fato, como ainda relata esta au-
tora, esses cientistas consideraram muitos dos pro-
blemas fundamentais da Genética de Populações e
só mais recentemente, com a descoberta de grande
quantidade de variabilidade genética, revelada pela
eletroforese, surgiram novas áreas de experimenta-
ção e teorização. A equação que se tornou o ponto
fundamental de todo o desenvolvimento da genética
de populações é conhecida mundialmente como “lei
do equilíbrio de Hardy e Weinberg”, e demonstra
matematicamente que as freqüências gênicas de uma
determinada população não se alterarão e as pro-
porções genotípicas atingirão um equilíbrio estável,
mostrando uma relação constante ao longo do tem-
po, em uma população que obedeça às seguintes
premissas, como descritas por Beiguelman (2):

a população é infinitamente grande; existe
o mesmo número de homens e de mulheres na po-
pulação; a população está em �F�����/� ������  isto é, os
casamentos ocorrem ao acaso, não
existindo, por conseguinte, estratificação social, ca-
samentos preferenciais entre indivíduos com o mes-
mo genótipo, casamentos consangüíneos; todos os
casais da população são igualmente férteis e geram
o mesmo número de filhos; não há sobreposição de
gerações na população, isto é, elas não se cruzam ao
longo do tempo, porque todos os indivíduos devem
ter a mesma idade ao casar; não há miscigenação da
população original com outra imigrante, que apre-
sente freqüências gênicas diferentes, nem emigração
diferencial, isto é  a saída de grupos de indivíduos
com freqüências gênicas distintas do resto da popu-
lação. Em  outras palavras, a população não recebe,
nem emite um fluxo gênico capaz de alterar a sua
composição genética inicial; os genes da população
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We compared allelic frequencies of 10 STR mark ers (CSF1PO, FGA, TPOx, vWA, D5S818, D3S1358, D8S1179,
D13S317, D21S11 e TH01) from Brazil and United States of America (USA). Such allelic frequencies w ere
obtained of tw o papers that described the values found by the tw o groups. In one paper, the authors
analyzed 794 healthy individuals from central, southeast and south regions of Brazil, and in less proportion,
individuals from north and northeast regions. Such individuals constituted a representative sample of racial
admixture of Brazil. In the other paper, in USA, the authors analyzed 302 healthy caucasoids, 258 african-
americans and 140 hispanics. The allelic frequencies of the tw o populations w ere plotted in tables and w ere
compared, according to Student t-test. In this w ay, the aim of this study w as to compare allelic frequencies
data in STR loci, of Brazilians and Americans. How ever, no statistical significant differences w ere found in
the allelic frequencies of these groups (p>0.005), indicating the possibility of using American frequencies in
analyses of forensics and paternity of individuals from Brazil.¦�§)¨�©@ª�«�¬�n®

 Allelic frequencies; Brazil and USA populations; STR mark ers.
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não sofrem mutação; e ninguém na população está
sob pressão seletiva, pois todos os indivíduos são
igualmente viáveis, não existindo fatores que aumen-
tem ou diminuam a sobrevivência de indivíduos com
determinado genótipo. Ainda de acordo com
Beiguelman (2), se uma população humana obede-
cesse às premissas descritas, apresentaria estabilida-
de genética e permaneceria inalterada através dos
tempos, ou seja, as populações humanas mostrariam
uma fixidez genética ou inércia evolutiva, pois não
estariam sujeitas aos fatores evolutivos como: muta-
ção, seleção, fluxo gênico e deriva genética.

Um dos principais fatores evolutivos, a
mutação, é um processo importante em genética de
populações, constituindo a fonte de variação genéti-
ca (6). A mutação pode envolver somente uma base
de DNA, várias bases, parte do cromossomo ou de
vários cromossomos. Em genética de populações
interessam, sobretudo, as mutações espontâneas (4).
Segundo Castilho (3), fluxo gênico, também conhe-
cido por migração, corresponde ao movimento de
indivíduos entre populações. A migração pode afe-
tar as frequências alélicas das populações envolvi-
das, se existirem diferenças entre as frequências
alélicas dos indivíduos que migram e a população
que os recebe. Se houver um grande número de
migradores entre as duas populações, o efeito será o
de integrar as duas populações numa única popula-
ção panmítica. O outro extremo será o isolamento
completo das subpopulações, em que haverá menos
variação intrapopulacional, mas grande divergência
interpopulacional. A seleção é a preservação das
variações favoráveis e a eliminação das variações
deletérias de uma determinada espécie. Ela é basea-
da no fato de que as espécies têm mais descenden-
tes do que aqueles que podem sobreviver e repro-
duzir-se; e que diferentes organismos têm capacida-
des distintas de sobreviver e reproduzir; e ainda que
parte da variação na capacidade de sobrevivência e
reprodução é hereditária. Este fator evolutivo pode
ocorrer de vários modos afetando a fertilidade ou o
sucesso reprodutivo de uma espécie (2). O termo
deriva genética é o nome dado à flutuação puramen-
te randômica nas freqüências alélicas de uma popu-
lação ao longo do tempo, devido a um efeito de
amostragem, considerando que o conjunto de genes
de uma geração não é simplesmente uma cópia exa-
ta da geração precedente, mas sim uma pequena
amostra (7).

Ainda de acordo com Pena (7), o norte-
americano Sewall Wright (1889-1988), um dos pais

da genética de populações e da síntese evolucionária
moderna, foi o primeiro a chamar a atenção para a
deriva genética. Sewal Wright verificou que, quando
o tamanho efetivo da população é pequeno, como
no caso das tribos indígenas e isolados genéticos ou
diminui muito por epidemias ou guerra, podem ser
observadas variações importantes nas freqüências
alélicas de uma geração para outra por causa da de-
riva genética, o que é conhecido como efeito garga-
lo. Um caso extremo desse fenômeno, chamado “efei-
to fundador”, ocorre quando um pequeno grupo de
pessoas migra para um local e cria uma nova popu-
lação. Se algum alelo por acaso ocorrer em alta fre-
qüência na população “fundadora”, ele ficará super-
representado na população “filha” (2).

Um outro termo muito empregado em ge-
nética de populações, sendo utilizado para inferir os
processos evolutivos citados anteriormente e que
moldam a estrutura genética populacional é intitulado
marcador molecular. Tal denominação constitui qual-
quer padrão oriundo de segmentos codificáveis ou
não do DNA. Se a herança do marcador ocorre se-
gundo os princípios de segregação mendeliana, este
é considerado como um marcador genético (8). Den-
tre as principais classes de marcadores, podem ser
destacados as aloenzimas, os polimorfismos de com-
primento de fragmento de restrição (RFLP), os
polimorfismos de DNA amplificados ao acaso (RAPD),
os polimorfismos de nucleotídeo único (SNP) e os
microssatélites e minissatélites, que se baseiam em
seqüências de DNA repetitivo [Ferreira e Grattapaglia,
1995 apud Talhari (9)]. Neste estudo serão detalha-
dos os marcadores do tipo microssatélites também
conhecidos como STR ± do inglês ²�³�´�µn¶�·U¸"¹�º	»�¼�½¾ ¼¿F¼�¹�· À .

De acordo com Jobse [1995 apud Talhari
(9)], a maioria dos genomas eucariotos e parte dos
procariotos são caracterizados pela presença de se-
qüências simples de DNA repetitivo distribuídas ao
longo do genoma e classificadas de acordo com o
número de nucleotídeos e sua complexidade. Os
marcadores STR consistem em regiões de repetições
seqüenciais distribuídas por todo o genoma humano,
curtas, num número que pode variar de 1 a 7 bases de
comprimento (9,10,11). Estas regiões são uma rica fonte
de marcadores altamente polimórficos e desta forma
possuem um potencial quase ilimitado para que mais
locos sejam descobertos e validados para uso forense
(12). Seus alelos podem ser diferenciados pelo núme-
ro de cópias da seqüência repetitiva contida na re-
gião analisada (13).
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A principal técnica utilizada para a análi-
se dos STR é a Reação em Cadeia da Polimerase
(PCR), que amplifica a seqüência estudada por
vários ciclos térmicos, podendo diferenciar alelos
pela fluorescência, e separá-los pela eletroforese
(14). A genotipagem com STR é a técnica mais
eficiente para analisar pouca quantidade de DNA
ou DNA degradado. A realização da técnica é rela-
tivamente simples, rápida e de fácil padronização.
Os locos de STRs apresentam alta taxa de muta-
ção, tamanhos pequenos e definidos dos fragmen-
tos permitem múltiplas amplificações simultâneas
(multiplex), sem a necessidade do uso da radioati-
vidade (15). O uso consagrado de marcadores
moleculares se deve aos seus altos níveis de diver-
sidade, baixas taxas de mutação e simplicidade da
técnica, e ainda gerou um aumento na publicação
de dados sobre sequenciamentos e freqüências
alélicas populacionais (16). Além de apresentarem
aplicações na caracterização populacional, os
marcadores moleculares podem ainda ser utiliza-
dos em estudos de ligação, construção de mapas
genéticos e investigação de parentesco, diagnósti-
co de doenças, genética populacional e melhora-
mento genético [Barendse Ý"Þ6ß�à á , 1997 e Pepin Ý�Þ
ß�à á , 1995 apud Talhari, (9)]. Outra vantagem da
utilização dos marcadores moleculares é que os
perfis alélicos podem ser gravados no computa-
dor em formatos digitais, permitindo a compara-
ção direta com bancos de dados de freqüências
alélicas da população local (17). Estes bancos de
dados auxiliam no conhecimento de um determi-
nado perfil de DNA sem a necessidade de testar
toda a população, por meio da estimativa da fre-
qüência desse perfil (18). As freqüências são cal-
culadas a partir de um banco de dados de referên-
cia, provindos de diversas fontes, tais como, ban-
cos de sangue, laboratórios que realizam testes de
paternidade, pessoas que trabalham no laborató-
rio, clientes de centros de aconselhamento genéti-
cos, funcionários ligados à polícia e pessoas acu-
sadas de crimes (18).

Desta forma, o objetivo deste estudo foi
comparar dados de freqüências alélicas em à ânã�ä
STR, das populações brasileira e norte-americana.
Para isso foi realizada uma meta-análise de dados
de freqüências alélicas publicados em dois artigos
científicos (19,20). A finalidade desta análise foi
conhecer a estrutura genética dessas populações e
inferir os fatores evolutivos que atuam na forma-
ção das duas populações. Além disso, foram

verificadas possíveis diferenças entre as freqüênci-
as alélicas de 10 marcadores STR, utilizados em exa-
mes de vínculo genético, averiguando a necessida-
de da construção de bancos de dados de freqüênci-
as alélicas locais, baseados em marcadores STR.

å`æ0ç�è�é�ê�æ6ë0èìå`í�ç�î\ïRî\ð
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Foram avaliados indivíduos das populações
brasileira e norte-americana. Da população brasilei-
ra, foram analisados 794 indivíduos saudáveis prove-
nientes em sua maioria das regiões central, sudoeste
e sul do Brasil e em uma menor proporção, indiví-
duos das regiões norte e nordeste. Esses indivíduos
constituíram uma amostra representativa da miscige-
nação racial tão típica do país. Da população norte-
americana foram analisados 302 indivíduos saudá-
veis de origem caucasiana, 258 de origem afro-ame-
ricana e 140 de origem hispânica.

û ö	ò*ü)ö	ý�õ�ò*þLøÿø*þLú þnü���õ���ö�ý�õ�ø

Foram analisadas as freqüências alélicas de
10 marcadores STR, a seguir CSF1PO, FGA, TPOx,
vWA, D5S818, D3S1358, D8S1179, D13S317, D21S11
e TH01 nas populações brasileira e norte-americana.
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Os dados das freqüências alélicas, das po-
pulações brasileira e norte-americana, foram plotados
em tabelas e comparados pelo teste t de �"Þ����Ý���Þ ,
com a utilização do �'â���Þ��6ß ��Ý Biestat 3.0 (21).

!�è�ð#"�ë8ç�æ0ï0î\ð

As freqüências alélicas observadas para
os marcadores CSF1PO, FGA, TPOx, vWA, D5S818,
D3S1358, D8S1179, D13S317, D21S11 e TH01 nas
populações brasileira e norte-americana estão des-
critas na tabela 1, assim como os valores de p ob-
tidos nos resultados das análises dos testes t. Como
pode ser observado na tabela 1, não houve dife-
renças estatisticamente significativas (p> 0,005)
entre as freqüências alélicas dos dez marcadores
selecionados.
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Apesar da miscigenação brasileira e da
não existência de raças, do ponto de vista genéti-
co, uma vez que não houve diversificação sufici-
ente entre os vários grupos geográficos, as freqüên-
cias alélicas dos dez marcadores analisados não
foram distintas entre as populações brasileira e dos
Estados Unidos da América. Tal evidência indica a
possibilidade de se utilizar bancos de dados norte-
americanos em análises de DNA de populações
brasileiras. Desta forma, caso existam marcadores
genéticos que são específicos para um certo gru-
po étnico e são geograficamente restritos, a sua
presença nas populações das quais putativamente
são derivados pode fornecer pistas sobre a sua
origem (22).

De acordo com Pena (7), polimorfismos
em autossomos (cromossomos não-sexuais) são
ótimos marcadores de individualidade. Como to-
dos nós temos nos núcleos das nossas células duas
cópias de cada autossomo e estas cópias de cada
par trocam genes a cada geração, as combinações
são efêmeras, impedindo que duas pessoas tenham
o mesmo genoma. Por causa da recombinação,
cada um dos nossos cromossomos autossômicos
tem segmentos herdados de praticamente todos
nossos antepassados.

De acordo com Santos e Bonatto (23), o
Brasil é conhecido pelos antropólogos (24) como
uma nação altamente diversa em etnias, com um
nível acentuado de miscigenação, em que defini-
ções de coloração de pele e afinidade racial são
extremamente ambíguas e variáveis. Isso pode ser
até mesmo observado nas avaliações do censo pelo
IBGE, em que em uma mesma família, os filhos
podem pertencer a distintas categorias predefinidas:
negro, pardo, branco, amarelo e indígena. Toda-
via, de acordo com marcadores autossômicos
biparientais e marcadores uniparientais
(cromossomo Y  e DNA mitocondrial) o processo
de miscigenação, presente no país desde os tem-
pos da colonização permanece marcante em nos-
sos genomas independentemente da aparência
externa.

A espécie humana possui enorme varia-
bilidade aparente o que permite discriminar os
indivíduos de distintas partes do mundo (25). Tais
diferenças são refletidas pelas migrações recentes,
ou seja, nos últimos 100 mil anos, quando os ho-
mens deixaram a Á frica e foram ocupando distin-

tas regiões do globo, com clima, relevo, umidade,
fontes de alimento, altamente diversificados. Isso
fixou variações adaptativas sutis entre povos, tais
como a pigmentação da pele com mais melanina,
que confere proteção à radiação solar, ou com
menos melanina, que permite a síntese de mais
vitamina D na pele em situações de pouca ilumi-
nação solar (23). Entretanto, com o avanço do pro-
jeto genoma humano e a descrição de muitas vari-
ações de seqüências, além da obtenção de bancos
de dados de freqüências alélicas, baseados em
marcadores neutros como os STR, foi verificado
que a espécie de º²»�¼½»¿¾�À�ÁÂ.Ã�Äu¾ possui uma varia-
bilidade, apesar de aparentemente enorme, muito
menor do que outras espécies, como os grandes
símios. Isto indica que o homem moderno surgiu
em um tempo mais recente do que os demais, tan-
to que pouca variabilidade tem sido acumulada,
assim como menores divergências genética e bio-
lógica entre as populações, em relação aos gran-
des símios (26).

Desta forma, este trabalho corrobora com
os autores citados anteriormente, indicando que
apesar da ausência de variabilidade entre as duas
populações estudadas, a combinação destes dez
marcadores vem a ser um valioso instrumento, que
pode ser utilizado tanto para identificação indivi-
dual, como testes de paternidade, identificação
criminalística e mapeamento genético.
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