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RESUMO

Para o Estado de Pernambuco existe uma sub-representacdo em estudos
genético-populacionais com marcadores Y-STRs, bem como no banco de dados
mundial YHRD, sabidamente referéncia para diversas andlises. Esse fato,
somado a importancia antropolégica em apresentar detalhes da historia
populacional local, justificam o presente trabalho, que objetivou caracterizar as
linhagens paternas e fornecer dados de interesse forense local para uma amostra
da populagcdo de Pernambuco, por meio de um conjunto de 23 marcadores
microssatélites do cromossomo Y (Y-STRs). Para este fim, 172 amostras
masculinas oriundas de trés mesorregioes do interior do estado foram coletadas e
genotipadas utilizando o sistema multiplex PowerPlex ®Y23 (Promega
Corporation). Os parametros forenses de frequéncias alélicas (FA), frequéncias
haplotipicas (FH), diversidade génica (DG), diversidade haplotipica (DH),
capacidade de discriminacdo (CD) e probabilidade de coincidéncia haplotipica
(PCH) foram calculados utilizando o programa Arlequin 3.5.2.2, bem como as
comparacdes de distdncia genética pelo indice Fst, e a inferéncia dos
haplogrupos foi realizada através da plataforma online Haplogroup predictor —
HAPEST. Os dados obtidos para os parametros analisados revelarm uma alta
diversidade génica para os loci presentes, alta capacidade de discriminar
haplétipos entre individuos aleatérios na populacdo e baixa probabilidade de
coincidir um mesmo haplétipo para dois individuos ndo aparentados, a inferéncia
de haplogrupos baseada em haplétipos dos Y-STRs corroborou com a estrutura
de patrilinhagens indicada para os demais estados brasileiros, com
predominancia daquelas europeias, sendo condizente com a histéria local de
ocupacdo humana, ao passo que as distancias genéticas foram menores para

populacdes europeias e americanas, e maiores para as africanas.

Palavras-chave: Parametros Forenses; Ancestralidade; Marcadores
Uniparentais; YHRD.



ABSTRACT

For the state of Pernambuco, there is an underrepresentation in genetic-
population studies with Y-STRs markers, as well as in the world database YHRD,
known to be a reference for several analyses. This fact, added to the
anthropological importance of presenting details of the local population history,
justify the present work, which aimed to characterize the paternal lineages and
provide data of local forensic interest for a sample of the population of
Pernambuco, through a set of 23 microsatellite markers of the Y chromosome (Y-
STRs). For this purpose, 172 male samples from three mesoregions of the interior
of the state were collected and genotyped using the PowerPlex ®Y23 multiplex
system (Promega Corporation). The forensic parameters of allelic frequencies
(FA), haplotypic frequencies (FH), gene diversity (DG), haplotypic diversity (DH),
discrimination capacity (CD) and probability of haplotypic coincidence (PCH) were
calculated using the Arlequin 3.5.2.2 program, as well as genetic distance
comparisons by the Fst index, and the inference of haplogroups was performed
through the online platform Haplogroup predictor — HAPEST. The data obtained
for the analyzed parameters reveal a high genetic diversity for the loci present, a
high capacity to discriminate haplotypes between random individuals in the
population and a low probability of matching the same haplotype for two unrelated
individuals, the inference of haplogroups based on the haplotypes of the Y -STRs
corroborated the patrilineage structure indicated for the other Brazilian states, with
a predominance of European ones, being consistent with the local history of
human occupation, while the genetic distances were smaller for European and

American populations, and greater for African populations.

Key words: Forensic Parameters; Ancestry; Uniparental Markers; YHRD.
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1. INTRODUCAO

A variacdo genética entre individuos é de aproximadamente 0,1% de todo o
genoma, o suficiente para gerar entre 4,1 e 5,0 milhdes de loci informativos
capazes de delinear metodologias investigativas pertinentes na busca por
respostas em diversos estudos cientificos. Toda essa informacdo genética
fornece o alicerce para identificar um criminoso, uma vitima ou restos mortais
desconhecidos, assim como absolver um inocente na pratica forense; diagnosticar
um paciente com uma doencga rara ou entender os mecanismos da enfermidade
em busca de um tratamento na pratica médica; além de elucidar os detalhes da
histéria populacional nas analises antropoldgicas e de ancestralidade, dentre
diversas outras aplicacdes.

De toda essa variedade, apenas de 10 a 15% ocorre entre as grandes
populacdes continentais. Apesar de razoavelmente homogénea, essa diferenca é
substancial e sua distribuicdo foi moldada pelos processos de longo prazo da
histéria populacional, cuja investigacdo pode fornecer detalhes importantes sobre
a ancestralidade.

As regides conhecidas como microssatélites ou Short Tandem Repeat
(STRs; repeticdes curtas em tandem) sdo sequéncias repetidas que geralmente
ocorrem em regides intergénicas nas quais elevados niveis de variabilidade s&o
tolerados. Os microssatélites presentes no cromossomo Y humano sao chamados
de Y-STR, estando localizados na regidao ndo recombinante do cromossomo Y,
uma regido diferenciada que foge a recombinacdo homodloga e € transferida
unilateralmente entre os individuos do sexo masculino. Dentre outras
caracteristicas marcantes, essas Y-STRs sao eficientes para reconstruir a histéria
da populacdo humana, estabelecer relacdes genealdgicas e determinar a
linhagem masculina em aplicacdes forenses.

Diversas populagbes ao redor do mundo tém tracos da sua histéria
investigados utilizando as Y-STRs, que também sdo comuns na pratica
investigativa das policias cientificas. O banco de dados Y-STR Haplotype
Reference Database (YHRD, Banco de dados de referéncia de haplotipos Y-STR)
reune esses dados em uma plataforma de referéncia, cuja aplicabilidade depende

da representatividade de todas as partes do globo.
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O Brasil € um pais continental com uma populacdo miscigenada resultante
de diferentes processos de ocupacdo humana ao longo de sua histéria, com
(principalmente) europeus, africanos e nativos americanos se dispersando e
interagindo entre si de forma heterogénea em todo o vasto territorio brasileiro,
tornando a demografia de cada regido Unica, conforme demostrado por diversos
trabalhos. Apesar disso, na plataforma do YHRD, o Brasil consta atualmente com
pouco mais de 1.500 hapl6tipos para a sua populacéo (utilizando um conjunto de
23 Y-STRs), representativos de apenas seis estados brasileiros, ndo englobando
o Estado de Pernambuco nesse conjunto.

Pernambuco foi uma das primeiras regides do Brasil a serem colonizadas,
contando com uma histéria de formacado diversificada, tal qual o restante do
continente brasileiro. No entanto, existem particularidades na formacao
populacional brasileira, e para o estado de Pernambuco, processos de
povoamento diferentes ocorreram a medida que as terras se afastavam da capital.
Assim, investigacBes em grupos geograficos especificos € de grande valia no
somatorio de informacdes concretas para elucidar detalhes da histéria local.
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2. REVISAO DA LITERATURA

2.1 A variagdo genética humana individual e populacional

Nos ultimos anos vimos grandes esforcos para catalogar a variacdo
genética humana e, em compasso com 0 avanco tecnoldgico, cientistas buscam
entender seus efeitos nas doencas, caracteristicas complexas e evolucéao (Eichler
et al., 2007; Frazer et al., 2009). Um dos mais importantes achados do Projeto
Genoma Humano (McPherson et al., 2001) foi a determinacdo da diversidade
genética existente entre diferentes individuos, possibilitando, dentre outras
aplicacoes, diferencia-los com precisdo e inferir suas origens individuais e
populacionais, uma vez que a informacédo é transmitida através das geracoes.

No sentido mais amplo, as variantes genéticas podem ser divididas em
duas classes, segundo a composicdo de nucleotideos: as variantes de
nucleotideo Unico e as variantes estruturais. A primeira classe foi inicialmente
melhor explorada e abriga os polimorfismos de nucleotideo Unico (SNPs, do
inglés Single Nucleotide Polymorphisms) (Frazer et al., 2009). Ao passo que a
classe das variantes estruturais abrange uma mistura heterogénea de variantes
que surgem por diferentes mecanismos mutacionais, necessitando de
subclassificacdo adicional (Conrad e Hurles, 2007). Dentre as variantes
estruturais multialélicas estdo as matrizes de repeticbes em tandem de
sequencias duplicadas, a exemplo das regides repetitivas mini- e microssatélites
(Conrad e Hurles, 2007; Pang et al., 2012).

Estudos revelaram que as variantes estruturais s&o onipresentes e
comuns, tal qual os SNPs, sendo responsaveis por uma propor¢ao significativa da
variacdo fenotipica normal. Na pratica, um genoma tipico difere do genoma
humano de referéncia em 4,1 milhdes a 5,0 milhdes de loci e apesar dos SNPs e
indels (insergcbes/delecdes) curtos predominarem em quantidade, as demais
variantes estruturais ocupam uma maior propor¢do em tamanho na totalidade do
genoma (Freeman et al., 2006; Eichler et al., 2007; Auton et al., 2015).

E validado na literatura que a maior parte da variacdo genética total é
atribuida as diferengcas intrapopulacionais, e ndo interpopulacional. De

aproximadamente 0,1% do DNA que varia entre os individuos, apenas 10-15%
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corresponde a variagdo entre as grandes populacdes continentais que se
agrupam em: 1) Africa, 2) Europa, Oriente Médio e Asia do Sul e Central, 3) Asia
Oriental, 4) Oceania e 5) Américas. O restante refere-se as variagdes individuais
intrinsecas dessas popula¢des humanas (Rosenberg et al., 2002; Excoffier, 2003;
Jorde e Wooding, 2004; Serre e Paabo, 2004; Tishkoff e Kidd, 2004; Witherspoon
et al., 2007; Jobling et al., 2016).

2.1.1 A variacao individual como marcador para a identificacdo humana

O uso do DNA para a identificacdo humana (tipagem genética) foi sugerida
no inicio da década de 80 por Botstein et al. (1980), ao demonstrarem a
existéncia de pequenas varia¢des individuais no material genético. A metodologia
utilizava a determinacéo de polimorfismos em fragmentos gerados por enzimas de
restricdo. Em comparacdo a analise de grupos sanguineos precedente, a nova
técnica demonstrava a capacidade de determinar maior variabilidade, entretanto
nao detinha de potencial para abordar a individualidade (Martin et al., 2001).

O caminho para conseguir individualizar as pessoas pelo seu DNA teve
inicio com a descoberta de regides repetitivas e hipervariaveis, denominadas
minissatélites por Alec Jeffrey, em 1985 (Gill et al., 1985), permitindo estabelecer
a identidade de uma pessoa por meio de um conjunto dessas pequenas variagdes
presente em seu genoma. A identificacdo humana através desse tipo de marcador
genético ficou conhecida como DNA fingerprinting (impressao digital de DNA) e
fazia uso de uma técnica que utilizava sondas para hibridizacdo. Porém
problemas estatisticos e de padronizacdo geravam incompatibilidade nos
resultados obtidos, consequentemente houve um decaimento no uso dos
minissatélites (Martin et al., 2001; Schlétterer, 2004; Butler, 2010).

O advento da técnica de reacdo em cadeia da polimerase (PCR, do inglés
Polymerase Chain Reaction) em 1983, com sua alta sensibilidade para detecgéo
e multiplicagdo de regibes alvo de forma facilitada e temporalmente menos
custosa, tornou viavel a analise de amostras contendo pequenas quantidades de
DNA, caracteristica importante para os laboratérios forenses (Butler, 2007,
Caracedo, 2017). Dentre os marcadores moleculares baseados na PCR, os SNP

e 0s microssatélites se destacam atualmente na genotipagem de DNA.
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De forma geral, os microssatélites, ou STRs, atendem a maioria dos casos
solicitados de identificacdo humana devido as caracteristicas que apresentam e
que serdo revisadas a seguir. Os SNPs assumem papel de destaque em alguns
casos especiais, a exemplo da andlise de amostras com elevados niveis de
degradacdo e para individualizacdo de gémeos monozigoticos, sendo
considerados marcadores informativos adicionais (Weber-Lehmann et al., 2014;
Pontes et al., 2015).

As STRs sdo sequéncias repetidas com um ndcleo central (tema de
repeticdo) de dois a sete nucleotideos, que geralmente ocorrem em regifes
intergénicas nas quais elevados graus de variabilidade séo tolerados (Willems et
al., 2016). Esses marcadores se popularizaram como marcadores forenses por
exceléncia devido, principalmente, a sua abundancia e elevada variabilidade no
genoma humano, sendo suficientemente informativos para questdes gerais que
requeiram a genotipagem para a identificacdo e individualizagcdo de amostras
biolégicas (Budowle e Daal, 2008; Butler, 2010; Primorac e Schanfield, 2014).

A amplificagéo das STRs caracteriza-se ainda pela simplicidade e robustez
no processo, a possibilidade de testar varios loci simultaneamente por sistemas
multiplexes e pela geracdo de produtos com comprimento reduzido, geralmente
inferiores a 350 pb (Budowle e Daal, 2008; Primorac e Schanfield, 2014).
Adicionalmente, existe uma base de dados bem estabelecida e diversos loci STR
foram testados e validados em populacfes de varios paises, permitindo um alto
poder comparativo (Butler, 2007).

Os sistemas STR multiplex possibilitam a definicdo de perfis genéticos, que
podem ser individualizantes (a exemplo dos autossdbmicos), ou especificos para
grupos de individuos (marcadores de linhagem) (Primorac e Schanfield, 2014).
Dentre aqueles capazes de diferenciar agrupamentos de individuos, estdo as

STRs localizadas no cromossomo Y humano, denominadas Y-STRs.

2.1.2 A variagao populacional na inferéncia da ancestralidade

A histéria e a demografia da espécie humana, com uma evolugao recente e
alta mobilidade, explicam a reduzida variagdo genética entre os grandes grupos
populacionais anteriormente citada (Bertorelle e Barbujani, 2004). Esse padrao de
variacéo foi moldado pelos processos de longo prazo da historia populacional, ao
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qual cada variante tem sua propria histéria evolutiva especifica, com o estado
alélico ancestral estabelecendo a direcdo da mudanca (Kittles e Weiss, 2003;
Conrad e Hurles, 2007). Em contrapartida, variantes raras mais provavelmente
derivam de mutacdes recentes e podem, portanto, agrupar individuos segundo
uma ancestralidade recente em comum (Bergstrom et al., 2020).

Existem limites imprecisos e arbitrarios entre as populacdes, que nunca
sdo verdadeiramente “puras” em seu sentido genético (que esta atrelado aos
conceitos de isolamento reprodutivo e barreiras reprodutivas) por consequéncia
da continua migracdo e mistura das popula¢cdes humanas ao longo da historia
(Jorde e Wooding, 2004; Liphardt, 2012). Assim, algumas variantes estao ligadas
a determinados grupos populacionais e sdo tidos como bons marcadores por
tornar as distingdes possiveis, uma vez que a distribuicAo da variacdo pelo
genoma entre as populacdes é assimétrica (Keita et al., 2004; Jobling et al.,
2015).

A comparacdo de frequéncias alélicas nas populacées permite avaliar o
grau de diferenciagcdo entre elas, bem como relacionar individuos ao seu
continente de origem com alta precisdo, com base no padrdo de uma pequena
parte da sua variacdo individual, desde que haja dados genéticos suficientes
(Jorde e Wooding, 2004; Serre e Paabo, 2004; Tishkoff e Kidd, 2004; Witherspoon
et al., 2007; Rotimi e Jorde, 2010). A precisao pode ser maior com a utilizagao de
marcadores com frequéncias de alelos muito diferentes em populacdes de
diferentes regides ou variantes funcionais que podem estar sob selecdo
diferencial. Todavia essa mesma precisdo diminui para regibes geograficas
intermediéarias e individuos de ascendéncia mista (Tishkoff e Kidd, 2004).

Conrad e Hurles (2007) previram corretamente que os SNPs e as STRs
permaneceriam 0s principais marcadores para delimitar grupos e atribuir
individuos a grupos especificos em virtude de seu nimero e simplicidade, dentre
outras caracteristicas especificas. Apesar disso, os indels também se mostraram
eficientes e ganharam espaco a medida que os estudos se intensificaram
(Zaumsegel et al., 2013). E valido ressaltar que em média, as STRs aleatérias
(sem especificidade a uma dada populacdo) sdo aproximadamente quatro a doze
vezes mais informativas para inferir ancestralidade do que SNPs aleatorios,

preferivelmente usados em confirmacdes pos-triagem por STRs (Liu et al., 2005).
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O termo ancestralidade abriga mdultiplos significados e € conveniente que
seja bem esclarecido em um estudo. A ancestralidade biogeogréafica ou global,
por exemplo, refere-se a origem ancestral média de um individuo em todo seu
genoma e pode ser resolvida utilizando marcadores genéticos autossémicos que
fazem distincdo entre grupos ancestrais, resultando em um mosaico de
segmentos com representacao proporcional de populacdes ancestrais (Shiver e
Kittles, 2004; Royal et al., 2010; Martin et al., 2018).

Em contrapartida, a linhagem ancestral faz referéncia as linhas de
descendéncia materna e paterna e representam, portanto, uma pequena fracéo
de toda a ancestralidade que um individuo carrega. As linhagens séo obtidas pelo
uso de marcadores haploides, representados, na espécie humana, pelo DNA
mitocondrial (MtDNA) e pela regido ndo-recombinante do cromossomo Y (NRY;
do inglés Non-recombining Region of the Y), herdados materna- e paternalmente,
respectivamente. Esses marcadores fornecem um alto nivel de informacfes de
ancestralidade devido a falta de recombinacdo, altas taxas de mutacdo e
distribuicbes geogréficas mais restritas em comparacdo com as regides
autossdmicas (Shiver e Kittles, 2004; Royal et al., 2010; Calafell e Larmuseau,
2017).

Dentre os marcadores uniparentais acima citados, a regido NRY do
cromossomo Y tem se mostrado a mais popular por combinar genealogia genética
e historia familiar, devido as suas caracteristicas particulares (Calafell e

Larmuseau, 2017), conforme sera mais detalhado a seguir.

2.2 O cromossomo Y humano

O cromossomo Y humano contém uma diversidade genética funcional
notavelmente baixa dentre todos os cromossomos humanos. Com uma histoéria
evolutiva incomum, o Y teria evoluido de um cromossomo autossémico, em um
processo de degeneracao caracterizado pelo decaimento maci¢co da maioria de
genes ativos presentes em seus ancestrais, conforme revelado por varios
modelos evolutivos, porém preservando genes com fungdes especificas do sexo
heterogamético (Lahn et al., 2001; Bachtrog, 2013; Jobling e Tyler-Smith, 2017).

O cromossomo Y possui aproximadamente 60 Mb de tamanho, destes
cerca de 23 Mb é formado por eucromatina e contém 43 genes de codificacdo de
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proteinas, além de diversos pseudogenes (Kido e Lau, 2015; Jobling e Tyler-
Smith, 2017). As regifes pseudo-autossémicas de homologia com o X (PARs; do
inglés Pseudoautosomal Regions) sdo o0s Unicos segmentos que se recombinam
e é compartilhado livremente entre os sexos. Além das PARs, a porgédo
eucromatica abriga ainda regifes de coOpia Unica e regifes repetitivas, enquanto
que a porcao heterocromética consiste apenas de regides altamente repetitivas e
nao abriga genes (Lahn et al., 2001; Kayser e Ballantyne, 2014).

A anteriormente citada regido NRY compreende aproximadamente 95% do
cromossomo Y que ndo passa pela recombinacdo homoéloga durante a meiose
(Kayser e Ballantyne, 2014). Essa regido é transmitida apenas para 0s
descendentes masculinos e tende a ser estatica devido a essa auséncia de
recombinacdo e, consequentemente, tem baixas taxas de variacdes, que sdo
atribuidas a maior rotatividade das células germinativas masculinas em
comparacao com as femininas (Lahn et al.,, 2001). Por conseguinte, espera-se
gue os homens de uma mesma parentalidade paterna compartilhem uma regiao
NRY idéntica, preservando um registro de sua histéria ancestral, e quaisquer
mudancas presentes entre geracdes subsequentes ocorram devido as mutacdes
(Jobling e Tyler-Smith, 2003).

Existem forcas evolutivas Unicas atuando sobre o cromossomo sexual
masculino humano devido as suas particularidades, a exemplo da provavel maior
susceptibilidade a deriva genética e do reduzido tamanho populacional efetivo do
Y em comparagéo aos demais cromossomos (sendo 1/, do tamanho populacional
de qualquer autossémico e 1/3 do cromossomo X), o que contribui para a menor

diversidade de sequéncias nele observada. Adicionalmente, assume-se a
reduzida acao da selecao natural do cromossomo Y em decorréncia da auséncia
de recombinacao, influenciando na fixacdo ou eliminacdo de mutacdes (Jobling e
Tyler-Smith, 2003; Bachtrog, 2013).

As regides microssatélites presentes na regido NRY, as Y-STRs, séo
marcadores moleculares comprovadamente eficientes para reconstruir a histéria
evolutiva da populacdo humana, estabelecer rela¢cdes genealdgicas e determinar
a linhagem masculina em aplicacbes forenses (Kareem et al., 2015; Jobling e
Tyler-Smith, 2017). A figura 1 evidencia a localizagdo das 23 Y-STRs presentes
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no kit comercial PowerPlex® Y23 System (Promega, Fitchburg, Wisconsin, USA),

de uso comum na pratica forense.

YMb

PAR1.

PAR 2

Figura 1 - Posicdes relativas dos 23 loci Y-STR disponiveis no PowerPlex® Y23
System. Os seis novos marcadores ndo presentes no antecessor Yfiler (17 loci) sdo
mostrados em negrito. PAR1 e PAR2 sdo regides pseudo-autossdmicas nas
extremidades do cromossomo Y que se recombinam com o cromossomo X. Fonte:

Kareem et al. (2015) (modificado).

2.2.1 Aplicabilidade dos marcadores Y-STRs: Haplotipos e haplogrupos do

cromossomo Y
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Os marcadores Y-STRs sao analisados em conjunto, e o resultado do teste

gera uma combinacdo de numeros que representa os valores dos alelos dos

marcadores DYS (nomenclatura que antecede os marcadores, sendo D para

DNA, Y para cromossomo e S para segmento) em uma por¢do do DNA. Essas

combinacgdes de alelos Y-STRs ao longo do cromossomo formam um haplétipo,

usado para identificar o haplogrupo de um individuo. Os haplogrupos séo

formados por um haplétipo que se correlaciona com outros através de

polimorfismos binarios de mutacédo lenta, geralmente os SNPs e consistem em

informagdes genéticas comuns aos integrantes do grupo, remetendo ao seu

ancestral comum mais recente (MRCA) (Jobling e Tyler-Smith, 2003, 2017; Mahal

e Matsoukas, 2018; Navarro-Lopez et al., 2021).
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A taxa de mutacdo mais rapida das Y-STRs em comparacdo aos Y-SNPs
permite que a primeira seja eficiente na discriminacédo entre linhagens paternas
ndo relacionadas, enquanto que o ultimo seja usado para estabelecer a arvore
filogenética e tracar a origem de cada haplogrupo (Navarro-Lépez et al., 2021).

A diversidade e conhecimento prévio da taxa de mutac&o dos loci contribui
para que a analise de haploétipos possa alcancar a correta interpretacédo dos perfis
genéticos. Para tal, existem Y-STRs de lenta, média e rapida mutacéo, atendendo
a aplicacdes especificas (Ballantyne et al., 2010; Calafell e Larmuseau, 2017).

Na area forense o uso das Y-STRs é bem estabelecido e normalmente
aplicado em casos de crimes sexuais, onde a contribuicdo genética masculina é
evidenciada mesmo em pequenas quantidades (Roewer, 2019). Além de
identificar o sexo masculino em uma mistura, o método também permite identificar
a linhagem masculina ou a origem biogeografica paterna onde ndo ha
correspondéncia de perfis STR autossdmicos em amostras de cadaveres nao
identificados ou doadores de vestigios desconhecidos (Kayser e Ballantyne, 2014,
Navarro-Lopez et al.,, 2021). Os principais parametros estatisticos de interesse
para validacéo forense dos loci estdo descritos a seguir:

e A diversidade génica (DG) retrata a probabilidade de dois individuos
escolhidos ao acaso na populacdo terem alelos divergentes e é um parametro
equivalente a heterozigosidade esperada nos STRs autossémicos (Butler, 2005).
Quanto maior a diversidade génica, mais diverso, e consequentemente mais
informativo, serd o marcador;

¢ A diversidade haplotipica (DH) retrata a probabilidade de dois individuos ao
acaso na populacéo terem haplotipos divergentes (Excoffier, 2005);

e A probabilidade de coincidéncia haplotipica (PCH) representa a
probabilidade de dois homens selecionados ao acaso possuirem haplotipos
idénticos e é calculado por 1 — DH (Piglionica, 2013);

e Por fim, a capacidade de discriminacdo (CD) revela a eficiéncia do conjunto
de marcadores em especificar linhagens de haplétipos de individuos néo
aparentados e € obtido pela razdo entre numero de haplétipos diferentes
encontrados na amostragem e o namero total de haplotipos (individuos) (Purps et
al., 2014).

Os loci Y-STRs contidos nos kits comerciais geralmente possuem

moderada mutabilidade, sendo possivel compara-los e selecionar os que
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satisfazem a necessidade de resgatar registros historicos de parentalidade e
genealogia genética. Isto representa uma vantagem técnica importante, uma vez
que a recombinacdo existente entre os segmentos diploides das STR
autossémicas pode reduzir a sensibilidade e a precisdo desse método em casos
onde a relacdo de parentesco esta separada por algumas meioses, diminuindo a
fracdo compartilhada do genoma autossémico (Calafell e Larmuseau, 2017).

Esses marcadores também demonstram forte ligacdo geografica, uma vez
que ainda se observa nas sociedades modernas uma alta taxa de migracdo
feminina ocasionada pelo casamento patrilocal, com a mulher se deslocando para
o territério nativo do homem. Como consequéncia, mais homens vivem na regiao
onde nasceram, ou proximos a esta, aprimorando a diferenciacdo genética sobre
a distancia geogréfica do cromossomo Y (Jobling e Tyler-Smith, 2003; Ballantyne
et al., 2010; Calafell e Larmuseau, 2017). Dessa forma, as Y-STRS fornecem
informacdes sobre eventos migratérios e ocupacdes territoriais formadoras das
populacées atuais nos estudos populacionais (Navarro-Lépez et al., 2021).

A regido e o grupo étnico dos ancestrais paternos podem ser determinados
com seguranca, desde que existam dados de referéncia local representativos.
Assim, o estabelecimento de bancos de dados populacionais acessiveis € um
ponto crucial, sendo o maior deles o Y Chromosome Haplotype Reference
Database (YHRD; Banco de Dados de Referéncia de Haplétipos do Cromossomo
Y), que é um banco de dados de referéncia com perfis Y-STR anénimos de
projetos de amostragem guiados por pesquisa académica que se tornou uma
plataforma online amplamente aceita para estudos populacionais revisados por
pares (Roewer, 2019).

Outro fator importante para que as Y-STRs possam discriminar e agrupar
amostras nas linhagens paternas € que estas sejam previamente estabelecidas
pela filogenia dos SNPs (Navarro-Lépez et al.,, 2021). Para tal, o numero
crescente de Y-SNPs caracterizados nas duas Ultimas décadas contribuiu para
estabelecer as relagdes filogenéticas e tracar a origem dos haplogrupos de Y
através da reconstrucdo de eventos demogréficos (Cruciani et al., 2011).

Em 2002, o] Y Chromosome Consortium

(https://lisogg.org/wiki/Y _Chromosome_Consortium) publicou uma Unica arvore de

parcimbnia, mostrando as relacbes entre 153 haplogrupos, com base em

marcadores binarios, sendo 18 clados principais nomeados de A-R, e


https://isogg.org/wiki/Y_Chromosome_Consortium
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desenvolveu dois sistemas de nomenclatura padronizados. O primeiro € baseado
em um sistema alfanumeérico para definir os subclados hierarquicos dentro dos
haplogrupos (ex. E1, Ela, Elal) enquanto o segundo nomina os haplogrupos
com base na mutacdo terminal que os definiu (ex. E-M75, correspondente a E2)
(YCC, 2002).

Nos anos seguintes, atualizacfes e revisdes foram publicadas, como a de
Karafet et al. (2008), que incluiram novos haplogrupos a arvore, dentre eles, dois
ramos principais (S e T). Van Oven et al. (2014) apresentaram uma filogenia dos
20 haplogrupos cuja arvore de referéncia visa a capacidade de discriminacdo
global ideal com base em um conjunto fortemente reduzido que inclui apenas os

Y-SNPs de maior resolucao (Figura 2).
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Figura 2 - Filogenia simplificada do cromossomo Y humano com nomenclatura do haplogrupo basal (em negrito) e marcadores Y-SNP definindo indicados
nos ramos. O ancestral patrilinear comum mais recente de todos os humanos modernos (Y-MRCA) é indicado na parte superior. Os clados A e B de
enraizamento mais profundo (a esquerda) séo especificos para os africanos, apoiando assim a origem africana dos humanos modernos. Fonte: Van Oven et
al. (2014).
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2.3 A Ocupacédo humana no interior pernambucano e a diversidade da

populacao brasileira

Os primeiros grupos humanos a ocupar o Nordeste brasileiro em épocas
pleistocénicas pertenciam a grupos mongoloides, assim como o0s demais
habitantes das Américas. Esses paleoindios se instalaram em comunidades
ribeirinhas as margens do Rio Sdo Francisco ou em ocupacfes de cacadores-
pescadores-coletores nas margens pernambucanas do rio, ha pelo menos 8.000
anos (Martin, 1998).

Mais adiante no tempo, a miscigenacao da populacao brasileira teve inicio
com a chegada dos portugueses numa terra onde sO havia nativos americanos.
Nos anos que seguiram a chegada destes europeus, povos de outras nacdes
também entraram no pais. A principio, e em maior escala devido ao comércio de
escravos, os africanos, posteriormente italianos, espanhdis, alemées e imigrantes
da Asia e Oriente médio, em decorréncia da abertura dos portos do pais, a partir
do final do século XIX, resultando na formacdo de uma das populacdes mais
miscigenadas do mundo (IBGE 2007; 2008; Pena et al., 2011; Souza et al., 2019).

No Nordeste do Brasil col6nia, os indios ali presentes foram praticamente
extintos devido a resisténcia que ofereciam as obras missioneiras, inicialmente
pelos jesuitas, bem como a expulséo territorial para instalacdo das fazendas de
gado no interior. Os indios foram entdo paulatinamente se afastando para as
areas mais afastadas do Vale do Sdo Francisco (Martin, 1998). O interior de
Pernambuco passou a abrigar uma sociedade formada pela camada populacional
“excedente” do litoral da provincia de Pernambuco, funcionando como espaco de
fuga de indios e negros que ndo se encaixavam na sociedade acucareira da
época, mas também pelo interesse dos colonos em obter novas terras e titulos e
da igreja em busca de expanséo para a catequese (Jesus; Possamai, 2006).

A regido se desenvolveu aos passos do avanco econdémico pelo cultivo
principalmente do algodéo, além de outras culturas, com a influéncia do rio Séo
Francisco e suas bacias hidrograficas locais. A pecuaria também se estabelece
nesse contexto e em certo periodo se interioriza mais em direcdo ao Agreste e

posteriormente ruma ao Sertdo (Valencga Ferraz, 2004).
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Essa sociedade seguiu baseada numa tradicional relacdo entre o
patrimoénio privado e instituicdo da familia, onde o casamento fornecia os meios
(filhos; herdeiros legitimos) de manter a riqueza (bens) adquirida ao longo do
tempo. Aos homens, especificamente, cabia a manutencdo do vinculo de
protecao e lagos familiares, o que Ihes tornavam “reféns” do lugar e perpetuar a
condicdo de proprietarios de terra, com registros historicos do século XIX
relatando tais costumes (Valenca Ferraz, 2004). Mais do que os bens, os
herdeiros do sexo masculino recebiam também o registro da linhagem paterna a
qual pertencia através do seu DNA.

A diversidade genética do Brasil foi revisada por Manta et al. (2013) e
Gontinjo et al. (2018) para inferir padrbes de variacdo e diferengcas entre
comunidades com histérias particulares utilizando diversos tipos de marcadores
moleculares. Segundo as revisdes, apesar da contribuicdo diversificada, ha um
consenso acerca da origem predominantemente tri-hibrida da populacdo
brasileira, sabidamente formada por europeus, africanos e nativos americanos.

Estes, por sua vez, dispersaram-se e interagiram entre si de forma
heterogénea em todo o vasto territério brasileiro, tornando a demografia de cada
regido Unica, com uma mistura genética de grau e extensao diversa (Pena et al.,
2011; Manta et al., 2013; Gontijo et al., 2018; Souza et al., 2019). Isso gerou, por
exemplo, uma maior influéncia de raiz amerindia no Norte, forte presenca africana
pela escraviddo no Nordeste e maior imigracdo europeia no Sul (Pena et al.,
2011; Palha et al., 2012).

As analises com marcadores uniparentais revelaram origens principalmente
europeias para as linhagens masculinas do cromossomo Y, e principalmente
africanas e amerindias para as linhagens femininas do mtDNA (Alves-Silva et al.,
2000; Carvalho-Silva et al., 2001; Souza et al., 2019). Segundo Gontijo et al.
(2018), os marcadores de linhagem néo descrevem a completa complexidade do
background de cada individuo, mas trazem informacOes especificas cujos
marcadores autossomicos nao o fazem.

No que diz respeito a populacdo do Nordeste, considera-se, com base na
andlise de indels, que essa populacéo reflete a brasileira como um todo, com
prevaléncia de ascendéncia europeia, seguida da africana e amerindia (Manta et

al., 2013). A proporcao de ascendéncia europeia é a menor registrada (Pena et
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al., 2011), poréem ha uma maior proporcao de ancestralidade africana dentre as
demais regides brasileiras (Manta et al., 2013; Souza et al., 2019).

Similarmente, a analise do mtDNA e de regiées NRY no Nordeste também
revela predominancia de linhagens maternas africanas e paternas europeias,
como era esperado (Alves-Silva, 2000; Palha et al., 2012; Resque et al., 2016;
Schaan et al., 2020). Todavia ha uma menor distancia genética, inferida pelo
indice Fst, das patrilinhagens nordestinas com aquelas das populacdes da Africa
Subsaariana e maior distancia com populacdes de Portugal e Franca em
comparacao aos demais estados brasileiros, aproximando-se mais em direcdo a
Europa Central, com maiores contribuicdes vindo possivelmente da Italia (Resque
et al., 2016) ou da Peninsula Ibérica na Europa Ocidental (Schaan et al., 2020).

Apesar da literatura corroborante, existem limitacbes de amostragem que
devem ser consideradas, como no trabalho de Manta et al. (2013), por exemplo,
onde o Nordeste é representada apenas pelos estados de Pernambuco e
Alagoas, cuja amostragem foi obtida em instituicbes de ensino e hospitais
publicos e, por conseguinte, refletem uma porcdo limitada e possivelmente
enviesada da populacdo nordestina. Similarmente, Pena et al. (2011)
representaram a regido com outras duas fontes de amostragens, os estados do
Ceara e Bahia, cujas coletas de amostras biolégicas ocorreram em uma
universidade publica e um banco de sangue, nesta ordem.

Na investigacdo das patrilinhagens, os trabalhos mais recentes e de maior
amplitude amostral também continham tais limitacbes. Resque et al. (2016)
analisaram 41 Y-SNPs fazendo uso da amostragem de Palha et al. (2012), que
representaram o Nordeste apenas pelos estados do Maranhdo e Ceara. No
estudo de Palha et al. (2012), também foram incluidas mais 30 amostras de
Pernambuco. Schaan et al. (2020) analisaram 45 Y-SNPs em 280 nordestinos,
dentre estes, apenas nove amostras eram procedentes de individuos
pernambucanos.

O trabalho de Jannuzzi et al. (2020) utilizou 141 amostras pernambucanas
para analise com o kit comercial de 26 marcadores, sendo essa a investigacao
com melhor representatividade de Pernambuco encontrado até o momento, bem
como com maior numero de marcadores caracterizados. No entanto, as amostras
foram registradas no YHRD para Recife (humero de acesso YHRD: YA004379), e

pode ndo representar o interior do estado. Adicionalmente, a inferéncia de
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haplogrupos utilizando marcadores Y-SNPs foi realizada para uma fracdo da
amostra total e a regido Nordeste foi representada apenas pelas amostras do
Maranh&o.

Diante da necessidade de ampliar as possibilidades de uma melhor
representacdo desse estado em bancos de dados genéticos para fins diversos na
pesquisa, bem como investigar informacfes adicionais sobre a composicao
genética dessa regido, uma das primeiras a serem colonizadas no pais, 0
conjunto de 23 marcadores Y-STRs (PowerPlex Y23) provaram uma maior
eficiéncia para as amostras brasileiras em comparacdo aos demais Kits
comerciais disponiveis com nameros menores de loci Y-STRs (Palha et al., 2012).
No trabalho de Palha et al. (2012) a capacidade de discriminagcdo do kit
aumentava e o compartiihamento de haplétipos entre as amostras reduzia a
medida que mais loci foram inseridos. De fato, Roewer (2019) considera que 0s
kits com 17 ou menos regides Y-STRs sdo de baixa resolucdo, ao passo que a
partir de 23 Y-STRs é possivel obter alta resolucdo nas analises.

Por fim, o banco de dados YHRD consta atualmente com pouco mais de
1.500 haplotipos para a populacéo brasileira utilizando o conjunto de 23 Y-STRs,
amostrando apenas seis estados brasileiros. O estado de Pernambuco néo esta
nesse conjunto (YHRD, 2021), o que ressalva a necessidade de analises com
conjuntos de marcadores de alta resolucdo nesse estado.
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3 OBJETIVOS

3.1 Objetivo Geral

Caracterizar as linhagens paternas de uma amostra da populacédo de

Pernambuco oriundas de trés mesorregides do estado, por meio de um conjunto

de 23 marcadores microssatélites do cromossomo Y (Y-STRS).

3.2 Objetivos especificos

1.

Identificar os diferentes haplétipos do cromossomo Y e calcular os
parametros estatisticos forenses referentes aos loci Y-STRs;

Comparar a eficiéncia do kit comercial de 23 marcadores (PPY23) com o
seu antecessor de 17 (YFiler);

Inferir, a partir dos haplétipos gerados, o0s haplogrupos e,
consequentemente, determinar as principais etnias contribuintes nas
populacdes dessas mesorregides pernambucanas;

Avaliar a distancia genética da populacdo do interior de Pernambuco em
relacdo a outras brasileiras, bem como as populacdes relacionadas ao
contexto histoérico de ocupacéo local;

Alimentar o banco de dados da populagcdo pernambucana com o0s
marcadores genéticos supracitados e depositar os haplétipos para o banco

de dados do cromossomo Y.
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4 MATERIAL E METODOS

4.1Local de estudo e amostragem

A pesquisa foi desenvolvida no Laboratorio de Bioinformética e Biologia
Evolutiva da Universidade Federal de Pernambuco (LABBE-UFPE), cuja
realizacdo foi previamente aprovada pelo Comité de Etica em Pesquisa da
Universidade Federal de Pernambuco (protocolo numero 2.625.726; CAAE
84801518.1.0000.5208). A amostragem total foi composta por 172 individuos do
sexo masculinos, o que equivale a aproximadamente 0,005% da populagéo total
de trés mesorregides de Pernambuco: Sdo Francisco (SF), Sertdo (SE) e Agreste
(AG), e representa aproximadamente 0,01% dos homens, consistindo de
individuos saudéaveis, ndo aparentados, naturais e residentes das unidades
amostradas.

As coletas foram realizadas em cidades variadas e proporcionalmente mais
representativas, por serem consideradas pontos estratégicos para obtencdo de
uma amostragem mais distribuida para as mesorregides (SF= 32; SE= 56 e AG=
84) (Figura 3).
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Figura 3 - Mapa do estado de Pernambuco destacando as trés mesorregiées
pontos das coletas e que configuram o interior do estado.

4.2 Coleta de dados e material biolégico

Todas as amostras foram coletadas seguindo as recomendacdes éticas.
Os individuos foram abordados em locais publicos e convidados a participar da

pesquisa. Ap6s assinatura do termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE),
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o material biologico foi colhido através da realizacdo de uma puncéo digital,
utilizando-se uma lanceta individual e estéril, e as gotas de sangue capilar
(aproximadamente 100 uL) foram depositadas em um cartdo absorvente (FTA,
Whatman Bioscience), cuja composi¢cdo contém substancias quimicas capazes de
protegerem as moléculas de DNA da degradacdo de nucleases, além de

preservar o papel da acdo bacteriana (Butler, 2005).

4.3 Obtencédo do DNA e reacdo de amplificacéo

O DNA genbmico foi obtido dos leucocitos do sangue periférico de forma
direta, sem extracdo de DNA. Discos de papel medindo 1,2 mm séo obtidos dos
cartbes FTA, através de cortes realizados com o auxilio de um picotador (Harris
Micro Punch - Whatman Bioscience) e, em seguida, depositados nos pogos de
placas de reacdo (MicroAmp® Optical 96-Well Reaction Plate (ThermoFisher
Scientific) contendo os reagentes. Os 23 loci STR do cromossomo Y foram
amplificados utilizando-se o sistema multiplex PowerPlex ®Y23 (Promega
Corporation), contendo o0s seguintes loci: DYS19, DYS385a/b, DYS389l,
DYS389Il, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS437, DYS438, DYS439,
DYS448, DYS456, DYS458, DYS481, DYS533, DYS549, DYS570, DYS576,
DYS635, DYS643 e Y-GATA-H4.

A amplificacdo obedeceu as recomendacdes descritas no protocolo do
fabricante, no entanto o volume final foi otimizado para 12,5uL, sendo 8,75ul de
agua (Amplification Grade), 2,5ul de PowerPlex® Y23 5X Master Mix e 1,25ul de
PowerPlex® Y23 10X Primer Pair Mix.

4.4 Eletroforese capilar e genotipagem

Os produtos amplificados foram separados e detectados no equipamento
ABI 3500 Genetic Analyzer (Applied Byosistems, ThermoFisher Scientific),
utilizando o polimero POP-4 (Applied Biosystems, Thermo Fischer Scientific) e
capilar de 36 cm (Applied Biosystems, Thermo Fischer Scientific). As amostras
foram preparadas em placa de 96 pocos conforme recomendacgdes do fabricante:
1,0ul do produto resultante da PCR, 9,5yl de formamida HI-DI (Applied
Biosystems) e 0,5ul de WEN ILS500 (Promega Corporation)
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A desnaturacéo foi realizada no termociclador a 95°C por trés minutos e em
seguida no freezer a -10°C por mais trés minutos. Por fim, os perfis genotipicos
dos Y-STRs foram obtidos através do software GeneMapper® ID-X v.1.4 (Applied
Byosistems, ThermoFisher Scientific). A tipagem ou classificacdo dos alelos foi

efetuada por comparacdo com o Allelic Ladder fornecido com o Kkit.

4.5 Parametros forenses e analise estatistica genético-populacional

O programa Arlequin v. 3.5.2.2 (Excoffier; Lischer, 2010) foi utilizado para
as analises das frequéncias alélicas (FA), frequéncias haplotipicas (FH);
diversidade génica (DG), diversidade haplotipica (DH), capacidade de
discriminacéo (CD) e probabilidade de coincidéncia haplotipica (PCH).

A inferéncia dos haplogrupos foram realizados através da plataforma online
Haplogroup predictor — HAPEST (www.hprg.com/hapest5). Os dados dos

haplétipos foram organizados por ordem do marcador FTDNA e submetidos a
versdo do programa de 27 haplogrupos do software Haplogroup Predictor. O
locus DYS549 nédo foi incluido na andlise, uma vez que nao faz parte dos
marcadores FTDNA. Para os loci com duplicacdes, apenas um dos alelos integrou

o haplétipo na inferéncia do respectivo haplogrupo.

Os resultados da avaliacdo da distancia genética pelo indice Fst, foram
gerados pelo software Arlequin v. 3.5.2.2. Os seguintes critérios, comumente
adotados nas publicacfes, foram levados em conta nos dados analisados: 1) foi
considerado, na andlise do DYS389, o valor resultante da subtracdo entre o
comprimento dos alelos de DYS389Il e de DYS389I; 2) o DYS385 foi removido da
analise; 3) os alelos nulos, intermediarios e duplicados foram colocados como
dados ausentes. O grafico MDS da distancia Fst foi gerado utilizando o software
Vegan v. 2.5-6. O valor de stress do grafico foi Stress: 0.004327538.


http://www.hprg.com/hapest5
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5 RESULTADOS

A analise de 23 marcadores microssatélites presentes no cromossomo Y
com o kit comercial PowerPlex Y23 (PPY23) em 172 amostras provenientes das
mesorregidbes Agreste, Sertdo e Sao Francisco, no interior do estado de
Pernambuco, revelou a presenca de 170 haplétipos distintos, sendo 168 Unicos e
com frequéncia haplotipica (Fh) igual a 0,0179 no Sertdo, 0,0119 no Agreste e
0,0313 no Sao Francisco. Dois haplotipos apareceram duas vezes na
amostragem, sendo compartilhados por dois individuos do Sertdo (Fh = 0,0357) e
dois do Agreste (Fh = 0,0238) (Apéndice A).

As frequéncias alélicas, a quantidade de alelos e a diversidade génica para
os loci em cada umas das trés mesorregides sdo mostrados nas tabelas 1, 2 e 3.
No total 184 alelos diferentes foram encontrados na amostragem, sendo 39 alelos
duplos para o locus DYS385, caracteristica ja descrita para esse marcador (Purps
et al., 2014). Outros alelos duplicados apareceram também nos marcadores
DYS448 e DYS389 Il, ambos no Sertdo, ao passo que alelos intermediarios, que
compreende as repeticBes fracionarias, foram observados apenas no marcador

DYS458 em todas as regides.



36

Tabela 1 - Frequéncias alélicas, quantidade de alelos e diversidade génica (DG) dos 23 marcadores Y-STR obtidos com o Powerplex®Y 23 nas amostras

do Agreste.
Alelos Marcadores
DYS576 DYS3891 DYS448 DYS389ll DYS19 DYS391 DYS481 DYS549 DYS533 DYS438 DYS437 DYS570 DYS635 DYS390 DYS439 DYS392 DYS643 DYS393 DYS458 DYS456 YGATAH4 DYS385
7 0,0119 10, 14 0,0238
8 0,0238 10,15 0,0238
9 0,0476 0,0119 0,0833 0,1548 11,11 0,0119
10 0,5476 0,0238 0,0595 0,3452 0,0595 0,3452 0,0238 11,12 0,0119
11 0,0119 0,3810 0,1667 0,3214  0,1190 0,3929 0,4286  0,1190 0,3452 11,13 0,0357
12 0,2143 0,0119 0,4524  0,4762 0,4167 0,4286 0,0714  0,2381 0,1786 0,5833 11,14 0,2262
13 0,6071 0,1310 0,019 0,2500 0,1190  0,0238 0,0833 04048 0,0833 06310 00119 0,0714 0,0476 11,15 0,0714
14 0,0119 0,1548 0,5119 0,0952  0,0119 0,0119 0,3929 0,0238 0,0714  0,0238  0,1667 0,0833 12,12 0,0238
15 0,0595 0,0119 0,2976 0,0119 0,4881 0,0119 0,0119 0,0238 0,0238  0,1429  0,4643 12,13 0,0119
16 0,2143 0,0476 0,1190  0,1310 0,2262  0,2976 12,14 0,0238
16.2 0,0119 12,15 0,0119
17 0,2619 0,0119 0,3452  0,0119 0,3095  0,0714 12,16 0,0119
17.2 0,0238 12,19 0,0119
18 0,2500 0,0595 0,2381 0,2024 13,13 0,0357
18.2 0,0357 13,14 0,0595
19 0,1667 0,4524 0,1310 0,0238 13,15 0,0595
20 0,0238 0,3214 0,0714  0,0833  0,0119 0,0119  0,0119 13,16 0,0238
21 0,0119 0,1310 0,1310 0,0357 0,2500  0,0952 13,17 0,0476
2 0,0238 0,3690 0,0238 0,1071  0,1310 13,18 0,0238
23 0,0119 0,1667 0,0119 0,4762  0,2738 13,19 0,0119
24 0,0595 0,0714  0,3571 14,14 0,0238
25 0,0595 0,1071 14, 15 0,0119
26 0,0119 0,0833 0,0238 14, 16 0,0119
27 0,0238 0,0357 14,17 0,0119
28 0,1071 0,0714 15,15 0,0238
29 0,5000 0,0238 15, 16 0,0119
30 0,2262 15,19 0,0119
31 0,1190 15,20 0,0119
32 0,0119 16, 16 0,0357
16, 17 0,0119
17,17 0,0119
17,18 0,0357
17,20 0,0119
19, 20 0,0119
2 frequéncias 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
N individuos 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84
N alelos 8 5 6 7 5 5 9 6 6 6 3 9 6 7 6 5 8 4 10 6 4 34
DG 0,8003  0,5680 0,6787 0,6804 06374 05591 0,8075 0,7037 0,6598 0,6936 0,6004 0,7920 0,6954 0,7682 0,658 0,6495 0,7871 0,5482 0,7983 0,6867 0,5442 0,9334
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Tabela 2 - Frequéncias alélicas, quantidade de alelos e diversidade génica (DG) dos 23 marcadores Y-STR obtidos com o Powerplex®Y 23 nas amostras
do Sertéo.

Marcadores
Alelos DYS576 DYS3891 DYS448 DYS389ll DYS19 DYS391 DYS481 DYS549 DYS533 DYS438 DYS437 DYS570 DYS635 DYS390 DYS439 DYS392 DYS643 DYS393 DYS458 DYS456 YGATAH4 DYS385

8 0,0179 9,12 0,0179
9 0,0536 0,0179  0,1429 0,0714 10, 13 0,0357
10 0,4643 0,0179 0,0536  0,3036 0,0893 0,6071 0,0714 11,12 0,0357
11 0,0357 0,4464 0,0893  0,2143  0,1250 0,3750  0,3214  0,1250 0,4107 11,13 0,0179
12 0,1607 0,0179  0,0357 0,3929 06071  0,3393 0,3750 0,0893 0,178  0,2143 0,4643 11,14 0,3750
13 0,0179 0,5893 0,1429 04643 0,053  0,0893 0,1250 00,5357 00,0179  0,6250 0,0536 0,0536 11,15 0,0179
14 0,0179 0,2143 0,5179 0,0357  0,0357 0,3750 0,0357  0,0536 0,1250 0,0536 11,17 0,0179
15 0,0357 0,2143 0,5357  0,0179 0,0357 0,1429  0,4821 11.2,14 0,0179
16 0,0714 0,0893 0,0714  0,0179 0,1429  0,2679 12,12 0,0179
16.2 0,0179 12,13 0,0179
17 0,1964 0,0179 0,0179  0,4464 0,3750  0,1250 12,14 0,0179
17.2 0,0179 12,19 0,0179
18 0,4286 0,0357 0,1964  0,0179 0,2321  0,0179 13,13 0,0179
19 0,1607 0,5179 0,0179 0,1786  0,0179 0,0536 13,14 0,0357
19, 20 0,0179 13,15 0,0714
20 0,0714 0,2679 0,0357 0,0357  0,0893 0,0179 13,16 0,0179
21 0,1607 0,0357 0,0536  0,1607 13,17 0,0536
22 0,4107 0,0357 0,1429  0,0714 13,18 0,0536
23 0,1429 0,0179  0,3929  0,3750 14,14 0,0179
24 0,1071 0,1607 0,4464 14,15 0,0179
25 0,1250 0,0179  0,0893 14,17 0,0179
26 0,0357 0,0179 15,15 0,0357
27 0,0357 0,0357 15,16 0,0179
28 0,1250 0,0536 15,20 0,0179
28,29 0,0179 16, 16 0,0179

29 0,3571

30 0,3571

31 0,1071
3 frequéncias 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
N individuos 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56 56
N alelos 8 4 5 6 6 4 10 5 7 5 4 9 8 5 5 4 5 4 8 6 4 25

DG 0,7532 0,5903  0,6442 0,7292 06688 05916 0,7896 06318 05883 0,7623 00,5773 0,7370  0,7786 0,6584  0,7065 0,6097 0,5890  0,5565  0,7747  0,6864 0,6188 0,8532




38

Tabela 3 - Frequéncias alélicas, quantidade de alelos e diversidade génica (DG) dos 23 marcadores Y-STR obtidos com o Powerplex®Y 23 nas amostras
do Sé&o Francisco.

Marcadores
Alelos DYS576 DYS3891 DYS448 DYS389ll DYS19 DYS391 DYS481 DYS549 DYS533 DYS438 DYS437 DYS570 DYS635 DYS390 DYS439 DYS392 DYS643 DYS393 DYS458 DYS456 YGATAH4 DYS385
8 0,0313 0,0313 11,13 0,0313
9 0,0938 0,0313 0,0625 0,0938 11,14 0,1875
10 0,4375 0,0313 0,0625 0,3750 0,0938 0,5000 0,0313 11,15 0,0938
11 0,4688 0,0313  0,3438  0,1250 0,4063  0,4063  0,0313  0,0313 0,0313 0,4063 12,12 0,0313
12 0,1563 0,5313 04375  0,4063 0,3125 0,0625 0,3125 0,1563 0,4688 12,13 0,0313
13 0,5625 0,1875 0,3438 0,1250 0,0313 0,1563 04688 0,0313  0,5313 0,0938 0,09038 12,14 0,0625
14 0,2813 0,3750 0,0313 0,4375 0,0313  0,0313 0,2188 0,1250 12,15 0,0313
15 0,0938 0,3125 0,4375 0,0313 0,0625 0,2188  0,4375 12,16 0,0313
16 0,1250 0,0938 0,1250  0,1563 0,2500  0,2500 13,14 0,0625
17 0,1875 0,0313 0,4063 0,2813  0,0625 13,15 0,0625
17.2 0,0313 13,17 0,0938
18 0,3750 0,1250 0,1875 0,1875 13,18 0,0938
19 0,1875 0,3750 0,0625 0,0313 13,19 0,0313
20 0,0313 0,3750 0,0938  0,0313 14,14 0,0313
21 0,0625 0,0313  0,2500  0,0625 14,15 0,0313
22 0,4063 0,0313 0,1563  0,0938 14,16 0,0313
23 0,0625 0,2813 0,0313 0,4688  0,1875 15,18 0,0313
24 0,1250 0,0938  0,5625 16, 17 0,0313
25 0,0625 0,0938
27 0,0313
28 0,0938 0,0625
29 0,3750 0,0313
30 0,2813
31 0,2188
32 0,0313
3 frequéncias 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1
N individuos 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32 32
N alelos 6 3 5 5 5 3 7 6 5 5 3 8 5 5 5 5 6 5 6 6 4 18
DG 0,7883 0,5988 00,7177 0,7460 0,7399 05988 0,7540 0,6149 06915 0,695 06210 0,7843 00,7056 06472 0,7258 0,6290 0,6613 0,6613 0,7984  0,7399 0,6250 0,9456
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Os valores de diversidade génica (DG) excederam 0,5 para todos os 23
marcadores do PPY23, e foram em média 0,6932 no Agreste, 0,6687 no Sertdo e
0,7041 no Sao Francisco. Como era esperado, o marcador DYS385 que amplifica
simultaneamente dois alelos apresentou maior valor de DG para todas as trés
representacdes populacionais (SE = 0,8532, AG = 0,9334 e SF = 0,9456). O
DYS481 foi o segundo marcador mais polimorfico no Sertdo (0,7896) e no Agreste
(0,8075) e o DYS458 na mesorregido do S&o Francisco (0,7984) (Graficos 1, 2 e
3).
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Gréfico 1 - Valores de diversidade génica (DG) encontrados para 0os
23 marcadores Y-STRs nas amostras do Agreste.
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Gréfico 2 - Valores de diversidade génica (DG) encontrados para os
23 marcadores Y-STRs nas amostras do Sert&o.
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Gréfico 3 - Valores de diversidade génica (DG) encontrados para os
23 marcadores Y-STRs nas amostras do S&o Francisco.

Na andlise dos parametros forenses, a diversidade haplotipica (DH)
mostrou valores iguais a 0,9997 no Agreste, 0,9993 no Sertdo e 1,0 no Sao
Francisco para o PPY23. Similarmente, a capacidade de discriminacdo (CD)
obtida no presente trabalho foi de 0,9881 no Agreste, 0,9821 no Sertdo e 1,0 no
Sédo Francisco (Tabela 4). Em contrapartida, a probabilidade de coincidéncia
haplotipica (PCH) revelou valores de 0,0003 no Agreste, 0,0006 no Sertdo e 0,0
no Sao Francisco.

Tabela 4 - Valores para os parametros forenses analisados nas trés mesorregioes
do interior de Pernambuco, com os dados obtidos para as andlises de 23 e 17
marcadores, PPY23 e Yfiler respectivamente. DG: diversidade génica média;
Nhap: nimero de haplétipos obtidos; DH: diversidade haplotipica; CD: capacidade
de discriminacdo e PCH: probabilidade de coincidéncia haplotipica.

Populacdo

Agreste Sertdo S. Francisco
N 84 56 32
DG (PPY23) 0,6932 0,6687 0,7041
Nhap 83 55 32
DH 0,9997 0,9994 1,0000
CD 0,9881 0,9821 1,0000
PCH 0,0003 0,0006 0,0000
DG (Yfiler) 0,6688 0,6754 0,6997
Nhap 81 55 32
DH 0,9991 0,9994
CcD 0,9643 0,9821

PCH 0,0009 0,0006
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Ao comparar os dados obtidos para os parametros forenses com o kit
comercial YFiler, contendo 17 dos 23 marcadores analisados no PPY23, é
possivel observar uma variagdo sutil ou nenhuma variagdo nos valores de DG,
DH e CD para os trés grupos populacionais (Graficos 4a, b, ¢ e d). A diferenca
mais acentuada foi o compartiihamento de outros dois haplotipos entre 0s
individuos do Agreste, totalizando trés compartilhamentos para o conjunto de loci

do YFiler e apenas um nessa mesorregido para o PPY23 (Tabela 4).

0,6400 0,6600 0,6800 0,7000 0,9985 0,9990 0,9995 1,0000

mPPY23 mYfiler

CcD

AGRES T

0,9400 0,9600 0,9800 1,0000

mPPY23 mYfiler

mPPY23 mYfiler

PCH

S.FRANC

ST ——

[

e L

0,0000 0,0002 00004 0,0006 0,0008

mPPY23 mYfiler

Gréfico 4 - Comparacédo dos parametros forenses obtidos para os sistemas
multiplex de 23 e 17 marcadores, PPY23 e Yfiler respectivamente, nas trés
mesorregides de PE. DG: diversidade génica média; DH: diversidade
haplotipica; CD: capacidade de discriminagdo e PCH: probabilidade de
coincidéncia haplotipica.

Com auxilio da ferramenta online Haplogroup predictor — HAPEST foi
realizada a inferéncia dos haplogrupos com base em dados Y-STR de cada
amostra. Assim, os 170 haplotipos foram classificados em seu respectivo
haplogrupo, sendo reunidos nos 13 haplogrupos a seguir: R1b, J1, E1blb, Elbla,
Q, G2a, 11, I12bl, 12al, Rla, J2b, [2a (xI2al) e L (Tabela 5; Gréfico 5). O
haplogrupo R1b foi o mais prevalente em todas as trés mesorregides, totalizando
46,51% da amostragem total, seguido do haplogrupo Elblb e do J1, ambos
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presentes em 11,63% do total de individuos amostrados nas trés regides. O

haplogrupo L foi o mais raro, aparecendo apenas em um individuo do Sertédo

(0,58%).

Tabela 5 - Relacdo dos haplogrupos presentes na populagéo

masculina do interior de Pernambuco. N indv: n°

absoluto de

individuos; N% indv: n° relativo de individuos; AG: Agreste; SE:
Sertéo e SF: S&o Francisco.

Haplogrupo Nindv N%indv  AG(%) SE (%) SF (%)
R1b 80 46,51 46,43 48,21 43,75
J1 20 11,63 11,90 14,29 6,25
Elblb 20 11,63 10,71 10,71 15,63
Elbla 9 5,23 10,71 0,00 0,00
Q 9 5,23 3,57 7,14 6,25
G2a 9 5,23 5,95 3,57 6,25
11 7 4,07 4,76 3,57 3,13
12b1 5 2,91 2,38 1,79 6,25
2al 5 2,91 1,19 3,57 6,25
Rla 3 1,74 1,19 1,79 3,13
J2b 2 1,16 1,19 0,00 3,13
12a (x12a1) 2 1,16 0,00 3,57 0,00
L 1 0,58 0,00 1,79 0,00
Total 172 100,0 100,0 100,0 100,00
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Grafico 5 - Representatividade dos haplogrupos presentes na

populacdo masculina do interior de Pernambuco.
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As comparacdes populacionais foram feitas entre as trés mesorregioes do
interior de Pernambuco com amostras brasileiras e estrangeiras com dados
publicados que incluem as 23 Y-STRs no YHRD. As amostras brasileiras foram
oriundas dos estados do Amazonas (duas amostragens, uma delas referente a
populacao de nativos americanos de Sao Gabriel da Cachoeira), Sdo Paulo e Rio
de Janeiro. Além dessas, amostras de origem europeia, africana e de populacdes
das américas foram comparadas (Tabela 6; Figura 4).

As maiores distancias Fst para o interior de Pernambuco foram para as
duas amostragens africanas (0,16348 — 0,25002), e as menores distancias foram
para as populacdes europeias (Portugal, Holanda e Espanha) e amostras de
individuos de paises americanos com descendéncia considerada europeia (Costa
Rica, Paraguai, Argentina e Estados Unidos da América), aléem das demais
populacdes brasileiras, exceto para a de nativos americanos em Sao Gabriel da

Cachoeira.

Tabela 6 - Distancia genética pelo indice Fst entre as mesorregides do
Agreste (AG), Sertdo (SE) e S&o Francisco (SF), em Pernambuco, com

populacdes brasileiras e de outros paises. BR: Brasil (area sombreada).

Origem Etnia AG SE SF
BR: Amazonas 0,00158 0,00104 -0,0021
BR: S.G. da Cachoeira Nativo americano 0,07473 0,06827 0,06339
BR: Rio de Janeiro -0,0006 0,00803 0,00097
BR: Sao Paulo -0,0013 0,00279 -0,0036
Estados Unidos Americano Africano 0,06552 0,09124 0,07301
Estados Unidos Americano Asiatico 0,06319 0,07955 0,06271
Estados Unidos Americano Europeu 0,01398 0,00736 0,0152
Estados Unidos Americano Hispanico  0,00575 0,00457 -0,0007
Bolivia Mestico 0,09094 0,08358 0,08003
Bolivia Nativo americano 0,12838 0,13498 0,12557
Argentina Europeu -5E-05 -0,0012 -0,0042
Peru 0,04771 0,03648 0,03899
Paraguai 0,00722 0,00089 0,00318
Panama 0,0104 0,01746 0,00688
Costa Rica 0,00372 0,00175 -0,0048
Espanha 0,01657 0,00667 0,01279
Portugal (Central) -0,0011 0,00422 -0,0005
Portugal (Norte) 0,00333 -0,0004 -0,0024
Portugal (Sul) 0,00444 0,0036 0,00287
Holanda 0,01243 0,01212 0,01513
Africa do Sul Africano 0,16348 0,20222 0,18408

Zimbébue 0,20454 0,25002 0,22902




0.05

0.00

2005

-0.10

0.15

Figura 4 - Gréafico MDS da distancia Fst evidenciando a proximidade genética entre as mesorregifes pernambucanas e demais populacdes
brasileiras, especialmente europeias. Seta indicando a populacéo de nativos americanos da Amazb6nia. AG = Agreste; SE = Sertdo; SF = Sdo
Francisco; AM = Amazonas; SP = Sao Paulo; RJ = Rio de Janeiro; AR = Argentina; CR = Costa Rica; HO = Holanda; EE = EUA Americano
Espanha; PS = Portugal (Sul); PN = Portugal (Norte); PC = Portugal (Central); PR = Paraguai; EH = EUA Americano
hispanico; PA = Panamé; ES = EUA Americano asiatico; EA = EUA Americano africano; AF = Africa do Sul; ZI = Zimbabwe; PU = Peru; SG =
(Nativo americano).
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6 DISCUSSAO

O uso das Y-STRs pode beneficiar a resolucdo de questdes especificas
ligadas ao ambito civel e criminal, entretanto, para que esses marcadores sejam
utilizados pelas policias cientificas ou pelos laboratorios forenses, € necessario
que estejam validados em determinada populacéo local, haja vista a necessidade
de conhecer o comportamento desses marcadores nas diferentes populacdes a
fim de obter um resultado altamente confiavel, que minimizem a possibilidade de

uma identificacédo errénea.

Assim, todos os parametros analisados para os marcadores evidenciaram
a eficiencia do kit PowerPlex Y23 na fracdo da populacdo pernambucana,
revelando uma alta diversidade génica para os loci presentes, alta capacidade de
discriminar haplétipos entre individuos aleatérios na populacdo e baixa
probabilidade de coincidir um mesmo haplétipo para dois individuos nao
aparentados. Somando a escassez de dados utilizando o conjunto de 23 Y-STRs
para Pernambuco no banco de dados YHRD (YHRD, 2021), a anéalise em 172
individuos do interior do estado mostra relevancia na validacdo do kit para uso

pela policia cientifica brasileira.

Os resultados obtidos a partir da andlise do conjunto de 23 marcadores
moleculares presentes no PPY23 em amostras de trés mesorregides
pernambucanas permitiram individualizar a linhagem de 97,67% dos homens
amostrados, ao passo que o kit comercial YFiler, com 17 marcadores, possibilitou

diferenciar 95,34% das linhagens desses individuos ndo aparentados.

Um maior nimero de haplétipos Unicos obtidos pelo PPY23 versus YFiler
também foi encontrado por Purps et al. (2014) e Lazim et al. (2020). Esse
resultado seria consequéncia do maior numero de marcadores do kit, bem como
da escolha preferencial de marcadores com maior poder discriminatorio (Purps et
al., 2014). Dentre os cinco loci com maior diversidade génica, incluindo o
DYS385, trés sdo especificos do PPY23, a saber: DYS481, DYS570 e DYS576.
Esses loci também estiveram entre os marcadores mais informativos nos
trabalhos de Purps et al. (2014), Ambrosio (2019), Lazim et al. (2020) e Da Fré et
al. (2015).
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Os loci DYS570 e DYS576 séo constituidos de repeticbes simples de
tetranucleotideos [(TTTC)is24 e (AAAG)i1322 respectivamente] e considerados
marcadores de rapida mutacdo, com taxas mutacionais na ordem de grandeza de
102, estando entre os mais elevados dentre os disponiveis no YHRD. Essa classe
de marcadores fornecem uma diferenciacdo masculina relativamente aumentada,
capaz de levar a analise forense para além da diferenciacdo de linhagens
masculinas, podendo distinguir membros de uma mesma linhagem paterna e
alcancar a identificacdo do individuo masculino (YHRD, 2021; Ballantyne et al.,
2012; 2010).

Em contrapartida, o locus DYS481 é uma repeticdo simples de
trinucleotideos [(CTT)n] que indicou alta informatividade nas analises de D’Amato
et al. (2010) devido a presenca de frequéncias alélicas diferenciais entre grupos
populacionais, mais especificamente entre o inglés europeu e outros grupos,
sugerindo potencial desse marcador para inferéncia de ancestralidade. Outros
marcadores caracterizam-se por apresentarem variacbes alélicas com mais
frequéncia e, sabidamente, algumas areas do genoma humana sdo mais
propensas a alteracdes no DNA. Os marcadores DYS448, DYS389 Il e DYS458
apresentaram variacdes alélicas nesse trabalho.

A ocorréncia de alelos adicionais pode ser consequéncia de uma
duplicacdo do locus seguida por um evento mutacional que modifica 0 nimero de
repeticdes (Jannuzzi et al., 2020). Nesse contexto o locus DYS448, que apareceu
com uma duplicacdo, esta inserido na regido do fator de azoospermia C (AZFc),
no braco longo do cromossomo Y (Ygll.23). Essa regido contém genes
especificos para a espermatogénese e € uma darea susceptivel a rearranjos
cromossdmicos, podendo inclusive ocasionar efeitos fenotipicos (Turrina et al.,
2015; Ravasini et al., 2021). Varios casos de duplicacdo ou exclusdo foram
relatados para o marcador DYS448 (Dente et al., 2019; Aliferi et al., 2018; Turrina

et al., 2015; Ambrosio, 2019; Della Rocca et al., 2020; Jannuzzi et al., 2020).

Dente et al., (2019) mostraram que entre as variagdes alélicas analisadas,
as duplicagdes no marcador DYS448 eram particularmente comuns em uma
amostra de individuos portugueses de descendéncia africana. Ao passo que as

duplicacdes encontradas por Aliferi et al. (2018), somadas a outras citadas por
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eles, sugeriu um fenbmeno especifico presente em aproximadamente 1%
(0,0095) dos individuos negros da populacéo britanica. Concomitantemente, Della
Rocca et al. (2020) encontraram 24 (de um total de 30) duplicagbes para o
DYS448 em individuos africanos, todas estavam associadas ao haplogrupo Ela,

sendo um padrao relativamente comum na Africa.

Outro locus que apresentou uma duplicagdo nesse trabalho foi o DYS389
I, fato esse também registrado na literatura. No trabalho de Valverde et al. (2012)
um individuo residente, porém n&o-autéctone do pais Basco, apresentou a
mesma duplicacdo nesse marcador, cujos os alelos 28 e 29 coincidiram com 0s
encontrados aqui em um individuo do Sertdo. Dois individuos de S&o Paulo
(Brasil) também apresentaram duplicagcbes para o marcador em questdo no
trabalho de Soares-Vieira et al. (2008). Em um deles a duplicagcdo ocorreu

simultaneamente com o locus DYS389 |.

Adicionalmente, as variantes alélicas do tipo alelos intermediarios em
DYS458 foram observados aqui e em diversos outros trabalhos, tendo varios
registros no banco de dados YHRD, sendo relativamente comum. Ferri et al.
(2008) caracterizaram ao nivel molecular os alelos fracionarios 0.2 (ex. 17.2; 18.2;
20.2, etc.) para esse marcador, bem como sua distribuigdo mundial. Os resultados
sugeriram uma origem comum para a variante 0.2, com origem provavel no
Oriente  Médio ou Africa Oriental, sendo um polimorfismo estavel com
perspectivas para estudos populacionais. Todos 0os cromossomos contendo a
variante por eles investigados se agruparam no haplogrupo J1. Da mesma forma,
todos os sete haplotipos contendo as variacbes 0.2 (2/SE, 4/AG e 1/SF) aqui
identificadas para o interior de Pernambuco estdo reunidas nesse mesmo

haplogrupo (J1).

Quanto a inferéncia de haplogrupos, estes séo inferidos pelo software com
base na associacdo de frequéncias de haplétipos presente em cada haplogrupo e
disponiveis nas bases de dados (Jannuzzi et al., 2020). Apesar disto, diversos
trabalhos estdo em consenso sobre a predominéncia do haplogrupo R1b na
populacdo brasileira, bem como a presenga dos demais também encontrados

para o interior de Pernambuco (este trabalho), com algumas confirmagdes por Y-
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SNPs (Francez et al., 2012; Resque et al., 2016; Bottino et al., 2019; Jannuzzi et
al., 2020; Schaan et al., 2020).

O haplogrupo E é o mais mutacionalmente diverso, sendo também o
terceiro mais comum na Africa, seguido dos dois mais basais e restritos a essa
regido, os haplogrupos A e B (Karafet et al., 2008; Chiaroni et al., 2009). Os
haplogrupos G, |, J e L geralmente sdao geograficamente mais restritos (Europa,
Oriente Médio e partes da Asia Ocidental com vérias extensdes, especialmente
para a Arabia e a india). O haplogrupo Q tem origem asiatica, porém é bem
estabelecido nas Américas e caracteriza a ancestralidade de nativos americanos
(Chiaroni et al., 2009). Enquanto o Haplogrupo R povoou a Asia Central e
Ocidental e uma grande parte da Europa, com as sublinhagens R1b atingindo as
maiores frequéncias na Europa Ocidental, com frequéncias consideraveis também
na Asia e Africa, ao passo que o Rla prevalece na Europa Oriental e Asia Central
e do Sul (ISOGG, 2021; Myres et al., 2011; Underhill et al., 2015).

A prevaléncia de linhagens do cromossomo Y mais frequentes em paises
Europeus, com contribuicbes africanas e uma pequena representacdo de nativos
americanos (haplogrupo Q; 5,23%), inferidas para o interior do estado de
Pernambuco condiz com a histéria local revisada, com o0s primeiros povos
(nativos americanos) sendo praticamente extintos no Brasil colbnia pelos
portugueses, que almejavam ocupar terras para agricultura e pecuaria, além de
uma porcao menor de africanos que buscavam abrigo no interior do estado apoés
fugir da condicdo escrava nas lavouras na capital pernambucana. Assim, a
inferéncia de haplogrupos com base nos haplétipos de 23 Y-STRs revelaram um
pouco da miscigenacdo jA bem caracterizada para a populacdo brasileira e de
acordo com sua histéria, e agora também para amostras do interior de

Pernambuco.

Para a analise de distancia genética, Resque et al. (2016) mostram que as
populacdes brasileiras estavam a uma menor distancia Fst com 0s europeus e
distdncias significativamente maiores com amostras africanas e nativo
americanas. As amostras nordestinas, representadas pelos estados de Ceard e
Maranh&o, divergiram significativamente de Portugal e Franga e se aproximaram

mais das populacdes do centro-europeu, com maiores contribuicdes vindo da
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Itdlia. Para Schaan et al. (2020), as amostras nordestinas, representadas pelos
estados do Ceara, Maranhdo e Pernambuco (para esse ultimo, nove amostras),
estiveram mais préximas das populacdes da Peninsula Ibérica e outras
populacbes da Europa Ocidental (Espanha, Portugal, Franga, Itdlia, Alemanha e

Holanda).

O trabalho de Jannuzzi et al. (2020) mostrou uma proximidade maior de
todas as populacdes brasileiras com os europeus (com Pernambuco em uma
posicdo mais distante dentre as demais), principalmente da Peninsula Ibérica, em
seguida os africanos e por fim os nativos americanos. Os autores constataram
que as amostras de 11 populacbes de estados brasileiros mostraram alta
homogeneidade, revelada por valores de distancia Fst extremamente baixos.

As amostras do interior de Pernambuco analisadas mostraram baixa
distancia entre si e maior proximidade com as populacdes europeias e
americanas, de colonizacdo histérica europeia, em consenso com 0s achados
mais recentes. Todavia, entre africanos e nativos americanos, as amostras
brasileiras, incluindo pernambucanas, estavam mais proximas dos africanos nos
trabalhos de Resque et al. (2016) e Jannuzzi et al. (2020), ao passo que para as
amostras do interior de Pernambuco (esse trabalho) houve menor distancia

genética com populacdes nativas sul-americanas.

As proporgbes de sublinhagens do haplogrupo Q que caracteriza as
origens nativo-americanas foram 1,92% (N = 416; Brasil) em Jannuzzi et al.
(2020), 2,5% (N = 280; Nordeste) em Schaan et al. (2020) e 3,1% (N = 1217,
Brasil) em Resque et al. (2016). Para o interior de Pernambuco essa propor¢éo foi
de 5,23%, o0 que resgata raizes dos primeiros indigenas como parte importante e
ainda atuante na histéria local.
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7 CONCLUSOES

1. A analise dos 170 haplétipos distintos obtidos para o interior de
Pernambuco e os valores de DG, DH, CD e PCH obtidos demostrou que o
sistema multiplex PowerPlex-Y23 € eficiente para a diferenciacdo de individuos
masculinos ndo aparentados, naturais e filhos de pais naturais do interior de
Pernambuco, condizentes com sua validacdo para uso forense no interior do
estado.

2. Os dados obtidos revelaram um maior poder discriminatorio para esse Kit,
em comparacdo com seu antecessor de 17 marcadores Y-STRs, tornando-o mais
indicado para a pratica investigativa.

3. A inferéncia de haplogrupos baseada em haplétipos dos Y-STRs
corroborou com a estrutura de patrilinhagens ja indicada para os demais estados
brasileiros, bem como com a historia local de ocupacédo de terras interioranas,
com uma maior representatividade de haplogrupos de predominancia europeia,
especialmente o R1b, seguido daqueles africanos e com uma menor contribuicdo
amerindia.

4. Ha pouca distancia genética entre o interior de Pernambuco e as demais
regides brasileiras, e maior proximidade destas com as popula¢des europeias e
americanas, de colonizacdo histérica europeia. Em segundo plano, estdo as
populacdes nativas sul-americanas, e por fim as africanas.

5. Os haplétipos obtidos pelo PPY23 nas amostras do interior de Pernambuco
foram depositados na plataforma YHRD, a fim de melhorar a representatividade
do Estado naquela base de dados.
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APENDICE A - HAPLOTIPOS E FREQUENCIAS HAPLOTIPICAS

SERTAO Fh
H24  0,017857
H26  0,017857
H32  0,017857
H42  0,017857
H51  0,017857
H53  0,017857
H55  0,017857
H58  0,017857
H59  0,017857
H63  0,017857
H67  0,017857
H70  0,017857
H71  0,017857
H82  0,017857
H83  0,017857
H84  0,017857
H85  0,017857
H90  0,017857
H98  0,017857
H112 0,017857
H129 0,017857
H134 0,017857
H142 0,017857
H151 0,017857
H152 0,017857
H165 0,017857
H169 0,017857
H179 0,017857
H184 0,017857
H188 0,017857
H195 0,017857
H203  0,017857
H204 0,017857
H205 0,035714
H229 0,017857
H240 0,017857
H246  0,017857
H250 0,017857
H285 0,017857
H304 0,017857
H305 0,017857

H307
H317
H327
H334
H355
H360
H366
H378
H380
H381
H388
H392
H402
H408

0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857
0,017857

59



AGRESTE Fh

H1  0,011905

H7  0,011905
H21  0,011905
H22  0,011905
H28  0,011905
H30  0,011905
H35  0,011905
H37  0,011905
H38  0,011905
H48  0,011905
H52  0,011905
H59  0,011905
H72  0,011905
H73  0,011905
H76  0,011905
H78  0,011905
H79  0,011905
H91  0,011905
H97  0,011905
H105 0,011905
H106  0,011905
H114  0,011905
H117  0,011905
H118 0,011905
H123  0,011905
H125 0,011905
H128  0,011905
H139  0,011905
H141  0,011905
H145 0,011905
H150 0,011905
H155 0,011905
H157  0,011905
H160 0,011905
H164  0,011905
H167 0,011905
H171  0,011905
H181 0,011905
H187  0,011905
H189  0,011905
H190 0,011905
H192  0,011905
H207  0,011905
H210  0,011905
H211  0,011905

H215 0,011905
H218  0,011905
H224  0,011905
H233  0,011905
H238  0,011905
H241  0,011905
H242  0,011905
H243  0,011905
H248  0,011905
H255  0,011905
H260  0,011905
H261  0,011905
H267  0,011905
H268  0,011905
H271  0,011905
H277  0,011905
H285  0,011905
H291  0,011905
H299  0,011905
H303  0,011905
H306  0,011905
H321  0,011905
H325 0,011905
H339  0,011905
H348  0,011905
H352  0,011905
H358  0,011905
H359  0,011905
H361 0,011905
H372  0,011905
H377  0,02381
H387  0,011905
H394  0,011905
H397  0,011905
H404  0,011905
H413  0,011905
H414  0,011905
H417  0,011905
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S.FRANC Fh

H2 0,03125
H10  0,03125
H17  0,03125
H49  0,03125
H50  0,03125
H60  0,03125
H65  0,03125
H68  0,03125
H101  0,03125
H109  0,03125
H119  0,03125
H120  0,03125
H136  0,03125
H143  0,03125
H172  0,03125
H173  0,03125
H189  0,03125
H194  0,03125
H209  0,03125
H231  0,03125
H234  0,03125
H237  0,03125
H239  0,03125
H264  0,03125
H278  0,03125
H315  0,03125
H357  0,03125
H369  0,03125
H383  0,03125
H403  0,03125
H407  0,03125
H412  0,03125

61



H22
H30
H37
H72
H78
Ho1l
H97
H105
H114
H118
H123
H125
H139
H141
H145
H150
H157
H160
H164
H181
H192
H207
H211
H215
H242
H248
H255
H260
H261
H277
H303
H321
H339
H352
H359
H361
H387
H413
H417
H7
H35
H38

HG

DYS576
19
17
16
16
15
18
17
17
18
18
19
16
17
17
18
18
17
20
18
18
16
18
19
17
16
18
19
17
18
19
20
18
17
19
19
16
18
17
17
16
19
18

DYS389
13
12
11
13
13
13
15
14
13
13
13
13
13
14
13
13
14
13
13
13
13
13
13
13
13
14
13
13
14
13
12
12
13
13
13
13
12
14
13
13
13
13

DYS448
19
19
19
19
19
19
18
19
19
19
19
19
19
19
19
18
19
19
19
20
19
18
19
19
19
18
19
19
19
19
18
19
19
19
19
19
19
19
19
20
21
20

APENDICE B — HAPLOTIPOS DE CADA HAPLOGRUPO/MESORREGIAO

DYS389ll
29
28
27
29
29
29
31
30
29
30
29
29
29
30
29
29
31
29
29
29
29
29
30
29
28
30
29
29
30
29
28
26
29
29
29
29
27
28
29
30
30
29

DYS19
14
14
15
15
14
14
14
14
14
14
14
14
15
14
15
14
14
14
14
15
14
14
14
14
14
15
13
14
14
14
14
15
15
14
14
14
14
14
15
14
15
14

DYS391
11
11
10
11
11
11
11
10
10
10
11
10
11
11
11
11
10
11
11
11
11
11
10
11
10
13
11
11
10
11
11
11
10
11
10
10
12
11
11
10
10
11

DYS481
22
21
21
22
23
22
22
22
22
22
22
22
23
22
22
22
22
22
22
22
23
22
21
22
23
22
22
21
22
22
21
22
23
22
24
22
22
22
23
24
25
25

DYS549
12
13
13
13
10
14
13
12
12
12
13
11
13
12
14
13
12
12
14
14
11
13
13
13
12
14
12
12
14
13
14
14
13
13
12
11
15
13
12
11
13
12

DYS533
12
12
12
11
12
13
12
12
11
12
12
13
13
12
13
12
12
12
11
12
12
12
12
13
12
13
12
13
12
12
12
11
13
12
12
13
12
12
12
11
11
12

DYS438
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
13
12
12
10
11
12
13
12
12
12
12
12
12
10
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
11
10
10

DYS437
15
15
15
15
15
15
14
14
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
14
15
15
15
15
15
15
15
14
15
14
14

DYS570
16
18
17
19
17
17
16
18
19
17
18
16
17
16
16
16
17
17
17
17
17
16
18
17
17
17
17
19
17
17
17
17
17
17
17
16
16
17
18
19
18
19

DYS635
23
23
23
23
23
23
23
23
24
23
24
23
23
23
23
23
23
23
23
23
24
23
23
23
23
24
23
23
23
23
23
24
23
24
23
23
23
23
23
20
21
21

DYS390
24
25
24
23
24
24
24
24
24
24
25
24
24
24
24
25
25
26
24
23
24
25
24
24
23
25
24
23
2
24
23
24
24
25
24
24
24
23
25
23
23
23

DYS439
12
12
12
12
12
12
12
11
12
12
12
11
12
12
11
12
12
12
12
12
13
12
12
11
11
12
14
13
13
11
12
11
12
12
12
11
11
11
11
12
13
11

DYS392
13
13
13
14
13
14
13
13
13
13
13
13
13
13
13
12
15
13
13
13
13
12
13
13
13
13
13
13
13
13
14
13
13
13
13
13
13
13
14
11
11
11

DYS643
10
11
10
10
10
10
10
10
10

11
11

10
10
10
12
11
10
10
10
10
10
10
10
11

10

10
10
10

11
10
11
10
10
10

DYS393
13
13
13
12
13
13
13
13
13
14
14
13
13
13
13
13
13
12
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
12
13
13
13
13
13
13
14
13
13
1217.2
12 17.2
12 182

DYS458

DYS385
17 11//14
17 11//14
18 14//14
16 12//12
17 11//14
17 11//15
18 11//14
16 11//15
17 11//14
17 11//14
17 11//14
18 10//15
17 11//14
19 11//15
18 11//15
16 12//16
17 12//14
16 11//12
19 11//14
17 11//14
18 11//15
16 12//15
17 11//14
16 11//14
17 11//14
18 11//13
17 11//14
18 11//13
17 10//14
17 11//14
18 11//14
16 12//14
17 11//14
16 11//14
16 12//12
18 10//15
17 11//14
17 11//15
18 10//14

13//19

13//15

13//18

DYS456
15
16
16
16
15
17
15
15
15
16
17
16
15
15
15
15
15
15
16
15
15
15
15
16
16
15
15
16
15
14
16
16
15
16
17
17
15
15
16
16
15
13
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YGATAH4
12
12
12
13
12
11
11
12
12
12
12
12
12
12
12
12
13
12
13
12
12
12
12
12
12
12
12
11
12
12
11
12
12
12
12
12
12
13
12
11
11
12



(Continuagdo: Agreste)

H59
H155
H189
H243
H285
H299
H397
H1
H21
H73
H128
H171
H187
H210
H325
H404
H52
H76
H117
H233
H241
H267
H271
H358
H372
H218
H306
H394
H28
H190
H224
H238
H348
H79
H106
H377
H268
H291
H48
H167
H414

12b1
12b1
12a1
Rla
12b

16
17
18
17
19
18
18

19
17

19
19

17
18
14
16
16
17
16
16
16
16
17
18
17
19
15
15
17
15
15
17
16
16
18
18
21
17
16

DYS389

14
13
13
12
13
13
13
12
14
12
14
12
14
14
13
13
13
13
13
13
13
13
14
13
13
13
13
12
12
12
13
12
12
12
12
12
13
14
13
13
12

20
20
20
20
21
20
20
20
20
20
20
20
20
20
21
19
21
20
21
20
21
21
20
21
19
19
19
20
22
23
21
22
21
20
20
20
20
20
21
20
19

DYS383ll

29
29
30
29
29
30
29
29
30
29
31
29
30
30
30
31
31
31
31
30
30
30
31
32
31
29
29
29
29
29
29
29
30
29
28
28
29
31
28
30
28

14
14
14
13
14
14
14
13
13
13
13
15
13
13
13
15
15
15
15
16
15
15
15
15
14
13
15
13
15
15
14
15
16
14
14
14
16
15
17
16
15

10
11
10
10
10
10
11
10

10
10
10
10

10
10
10
10
11
10
10
10

10
10
10
10
10
10
10

10
10
10
11
10
11
10
10
11
10

22
25
23
25
24
23
25
22
29
22
23
23
28
28
21
24
28
27
28
26
26
27
29
28
26
26
21
23
21
22
21
21
21
24
27
26
26
28
23
23
23

13
12
12
12
12
12
12
12
11
12
12
13
12
11
12
13
11
12
11
12
11
12
12
11
12
12
11
12
11
12
11
11
13
12
12
12
12
13
10
12
13

12
12
11
11
12
11
12
12
11
12
12
11
11
11
11
11
11
11
11
12
11
11
11
11
12
12
10
12
10
10
10
10

11
11
11
14
12
12
13
11

9
10

10

10
10
10
10
10
10
10
10
10
10
11
11
11
11
11
11
10
11
14

10
11
10
10

10
10
10
10
10
10
10
10
12

14
14
15
14
15
15
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
14
16
14
14
14
16
16
15
16
16
16
16
16
15
14
14
14
16

17
18
16
17
15
16
18
20
23
18
21
18
22
22
18
20
19
21
20
19
18
17
18
18
18
17
20
17
18
17
17
18
18
21
19
19
20
18
20
19
18

21
21
21
21
22
21
21
22
21
23
21
20
21
22
20
20
21
22
21
23
21
20
21
21
17
21
22
23
21
22
23
20
21
22
21
23
20
22
22
23
21

23
23
22
24
26
22
23
24
23
23
23
24
24
23
23
24
21
21
21
21
21
21
22
21
20
22
23
24
22
21
22
22
22
23
23
22
23
23
23
25
24

11
11
11
14
11
11
11
15
10
13
10
12
10
10
11
11
12
12
11
12
12
12
12
12
13
11
11
13
11
11
11
11
12
12
11
11
11
12
11
10
11

13
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
11
12
11
14
13
14
15
11
11
11
11
12
11
11
11
12
12
11
11
11

10
9
8
9

11
8
9

12

12

13

12

12

12

12

13

12

12

13

14

12

13

13

12

14
7

12

11
9

12

12

10

12

11

12

12

12

13

13

12

10
9

DYS458

13
12 18.2
12
12 16.2
12
12
12 18.2
13
13
13
13
13
13
13
14
13
14
13
13
14
14
15
14
13
13
13
14
12
14
15
12
14
14
12
13
13
14
14
13
13
13

DYS385
18 14//17

13//18
15 13//15

12//19
20 13//13
15 13//16

13//13
15 17//18
18 13//14
16 17//17
13 17//20
15 16//16
18 13//14
18 13//14
16 16//16
15 19//20
16 15//20
17 15//15
16 16//17
18 15//16
16 17//18
16 17//18
16 13//17
18 16//16
16 15//19
16 13//13
17 11//13
18 13//14
17 13//15
17 13//17
17 13//17
17 13//16
17 14//15
15 14//14
15 13//14
15 13//15
15 15//15
15 14//16
17 12//13
16 11//11
15 13//17

DYS456
15
13
15
15
15
15
13
17
15
16
15
15
15
16
16
17
15
16
15
16
20
16
13
15
15
16
14
16
16
15
15
15
14
14
15
14
16
13
14
16
13

63

YGATAH4
10
12
11
10
11
11
12
11
12
12
11
11
12
12
11
12
11
12
12
11
11
11
11
12
11
12
12
12
11
11
11
1
12
11
11
11
11
12
12
12
11



SERTAO

H HG
H32 R1b
H42 R1b
H58 R1b
H63 R1b
H67 R1b
H70 R1b
H71 R1b
H82 R1b
H98 R1b
H142 R1b
H151 R1b
H165 Rib
H169 Rib
H179 R1b
H188 R1b
H205 R1b
H250 R1b
H304 R1b
H305 R1b
H327 R1b
H334 R1b
H355 R1b
H381 R1b
H388 R1b
H392 R1b
H408 R1b
H59 1
H129 11
H152 11
H184 11
H195 1
H240 1
H285 J1
H402 J1
H51 Elblb
H83 Elblb
H84 Elblb
H203 Elblb
H246 Elblb
H380 Elblb
H90 Q
H204 Q

DYS576
16
18
19
18
18
19
17
20
18
18
18
17
17
18
18
18
19
19
18
19
18
16
17
19
18
18
16
15
18
19
17
19
19
15
18
17
18
17
18
18
16
18

DYS389I
13
13
13
14
13
14
13
13
13
13
13
14
13
13
13
13
12
11
12
13
13
13
14
14
13
13
14
13
13
11
12
13
13
13
14
13
13
14
13
14
14
12

DYS448  DYS389ll
19 29
19 29
19 29
19 30
19 29
19 31
19 29
21 29
19 29
19 30
19 30
18 31
19 29
18 30
19 30
19 30
19 28//29
19 27
19 28
19 29
19 29
19 30
19 30
19 30
19 30
19 29
20 29
19 28
20 31
19 27
20 29
20 30
21 29
19 28
20 30
21 29
21 31
20 30
21 31
20 30
20 31
21 28

DYS19
15
14
14
14
15
14
13
14
14
14
14
14
14
15
14
14
14
14
14
14
14
14
15
14
14
14
14
13
15
15
13
14
14
13
13
15
13
13
16
15
13
14

DYS391
12
11
11
11
10
11
11
11
11
11
10
11
11
11
11
10
11
12
11
11
11
11
11
11
11
11
10
10
10
10
10
10
10
10

10

10
10
10
10

DYS481
22
22
22
22
22
22
22
22
25
22
23
22
19
21
22
22
22
22
22
22
24
20
24
22
22
23
22
22
25
28
26
22
24
23
28
22
25
28
25
23
25
27

DYS549
13
13
13
12
13
13
12
14
12
12
13
13
13
12
12
13
13
13
13
13
13
13
12
13
12
14
13
12
12
12
12
13
12
13
11
13
12
11
13
12
12
12

DYS533
12
12
13
12
12
12
12
12
13
12
12
13
12
12
12
12
11
12
12
12
12
12
14
12
12
12
12
11
11
11
11
1
12
11
12
12
10
11

12
11
12

DYS438
11
13
12
13
12
12
12
12
12
13
12
12
12
12
12
12
10
13
11
12
12
12
12
12
13
12

10
11
10

10

10
10
10

11
10

DYs437
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
14
15
14
15
15
15
15
15
15
16
15
15
15
15
15
14
14
14
14
14
15
15
14
14
14
14
14
14
14
14
14

DYS570
18
17
17
17
17
17
17
17
17
17
18
17
18
19
17
17
19
17
18
17
17
19
18
17
17
18
17
18
17
20
17
17
15
18
22
19
19
21
22
23
17
19

DYS635
23
24
23
23
23
24
23
24
24
23
23
24
24
23
23
23
23
25
24
23
23
23
23
23
23
24
21
21
20
20
21
23
22
21
21
23
22
21
23
23
22
18

DYS390
23
23
24
25
23
24
24
24
24
24
24
24
24
24
24
23
24
23
24
2
24
25
24
24
24
24
23
23
23
25
24
23
26
23
24
23
23
24
24
23
24
25

DYS439
12
12
12
11
13
13
13
12
11
13
11
12
12
11
12
10
12
14
13
13
11
12
12
12
13
12
11
12
11
12
14
11
11
12
10
11
12
10
11
12
11
11

DYS392
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
11
11
11
11
11
13
11
11
11
11
11
11
14
12

DYS643
10
10
10
10
10
11
10
10
10
10
10
10
10

10
10
10
10
10
10
10
10

11
10
10
10
10

10

10
11
10
12
10
12
12
10
10
12
10

DYS393
13
13
12
12
13
13
13
13
14
14
13
13
13
13
13
13
13
13
15
13
13
13
13
13
14
14
13
13
12172
13
12 162
12
12
13
13
12
13
13
12
12
13
13

DYS458

DYS385
16 11//14
17 11//14
19 11//14
16 11//14
17 12//13
18 11//15
16 11//14
17 11//14
18 11//14
17 12//14
18 11//14
18 10//13
18 11//14
17 11//13
17 11//14
17 11//14
17 11//14
16 11.2//14
17 11//14
17 11//14
19 11//14
16 11//14
17 11//14
17 11//14
17 11//14
17 11//14
18 14//17
17 13//15

13//18
18 9//12

12//19
18 13//17
20 13//13
18 13//15
18 13//14
15 13//17
18 16//16
18 13//14
15 13//18
19 15//20
17 13//15
17 11//17

DYS456
15
17
15
15
17
16
15
15
17
16
15
17
15
18
16
15
16
17
15
16
16
16
15
16
16
15
15
15
15
15
15
15
15
16
16
15
15
16
15
15
17
15

64

YGATAH4
12
12
12
13
12
12
12
11
12
12
12
11
12
11
11
11
11
11
12
12
11
11
12
11
12
12
10
11
11
10
10
12
11
11
12
12
11
13
10
11
12
12



(Continuacdo: Sertdo)

H307
H317
H24
H85
H229
H378
H26
H134
H366
H112
H53
H360
H55

HG

Q

Q

G2a

G2a

11

11

12b1

12a1

12a1

Rla

12a (xI2a1)
12a (xI2a1)
L

DYS576
17
20
13
18
14
17
18
17
20
17
18
20
18

DYS3891 DYS448
14 19
12 20
12 19//20
12 21
12 20
12 20
13 20
14 21
13 21
13 20
13 20
13 20
13 19

DYS389ll
30
29
30
28
28
29
30
29
28
30
29
30
29

DYS19
12
14
17
16
15
14
15
16
15
16
16
15
14

DYS391
11
10
10
10
10
10
10
10
10
11
11
10
11

DYS481
20
24
27
23
25
24
25
21
23
23
26
24
23

DYS549
11
13
13
13
12
12
11
11
10
13
12
12
12

DYS533
12
10
12

11
11
12
12
12
12
14
10
11

DYS438
10
11
10
11
10
10
10
10
10
11
10
10

DYS437
14
14
17
16
16
16
15
15
14
14
15
14
15

DYS570
19
16
18
17
19
21
19
20
18
19
21
18
17

DYS635
21
22
20
20
21
22
19
22
22
24
21
20
22

DYS390
23
23
22
22
23
23
24
22
23
25
23
24
23

DYS439
11
12
11
11
11
12
11
12
11
10
11
11
12

DYS392
14
14
12
11
11
11
12
11
11
11
12
12
11

DYS643
11
10
12
11
12
12
12
12
12
10
13
11
11

DYS393
13
13
12
14
13
12
15
13
13
13
14
14
12

DYS458  DYS385
16 10//13
15 13//18
15 13//15
16 14//15
15 13//17
15 14//14
16 15//15
17 11//12
18 12//12
15 11//12
15 15//15
17 15//16
17 13//16

DYS456
13
15
16
17
14
13
15
13
14
15
16
14
16

65

YGATAH4
12
12
11
12
12
11
11
13
12
12
11
11
11



SAO FRANCISCO

H2
H17
H65
H68
H109
H172
H173
H209
H264
H278
H315
H369
H407
H412
H189
H194
H10
H119
H136
H239
H357
H120
H237
H143
H403
H50
H49
H60
H231
H234
H101
H383

HG

12b1
12b1
12a1
12a1
Rla
12b

DYS576
17
18
18
18
18
18
19
16
18
18
17
16
19
18
18
19
17
17
19
17
19
20
18
15
15
15
16
16
18
19
18
17

DYS389
14
13
13
14
13
13
13
13
12
14
13
13
13
13
13
14
13
13
14
13
14
12
14
12
12
13
14
14
13
13
13
12

DYS448
18
19
19
19
19
19
19
19
19
18
19
18
18
19
20
20
20
20
20
20
20
20
19
23
23
20
20
20
21
21
20
19

DYS389ll
30
29
29
30
29
29
29
29
31
30
29
29
31
29
30
32
30
31
30
30
30
29
31
29
30
29
31
31
28
28
31
28

DYS19
14
14
15
14
15
14
15
14
15
13
14
15
15
14
14
14
14
15
13
13
13
13
13
15
15
14
16
15
16
17
16
14

DYS391
11
10
11
11
11
11
11
11
10
11
11
11
11
11
10
10

10

10

10
11
11
10
10
10
10
10
10
10
11

DYS481
22
23
22
22
22
22
22
24
23
22
22
22
22
23
23
24
25
25
29
22
27
23
24
22
22
24
28
28
23
23
23
23

DYS549
13
13
13
14
12
13
13
12
13
13
13
12
13
12
12
12
12
13
11
12
12
12
12
12
12
12
12
12

10
12
13

DYS533
12
12
12
13
11
12
12
12
12
12
12
12
11
13
11
11
11

11
12
11
11
12
10
10
11
11
11
12
12
13
13

DYS438
12
13
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12
12

10
10
10
10
11
10
11
11
10
10
10
10
10
10
10
11

DYS437
14
15
15
15
15
15
15
15
15
15
15
14
14
15
15
14
14
14
14
14
14
14
15
16
16
16
14
14
15
14
14
16

DYS570
17
17
17
16
16
17
17
17
18
16
17
17
17
18
16
19
16
21
23
20
22
17
17
17
17
20
18
18
20
19
18
18

DYS635
23
23
23
24
23
24
24
23
23
23
23
23
23
23
21
21
22
21
21
22
20
23
22
21
22
21
23
23
21
22
23
21

DYS390
24
24
24
24
24
24
24
23
23
24
24
24
24
25
22
23
25
24
24
24
24
24
24
21
21
23
22
22
23
23
25
24

DYS439
12
13
12
12
12
12
12
12
12
13
11
13
13
12
11
11
13
11
10
11
10
12
14
11
11
11
11
11
11
11
10
11

DYS392
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
11
11
11
11
11
11
11
15
14
13
11
11
12
12
11
11
11
11

DYS643
10
10
10
10
10
10
10
10
10
10
10
10
10
10

12
10
12
12
12

11
12
12
12
12
12
12
13
10

DYS393
13
13
13
13
14
13
14
13
13
13
14
13
13
13
12
12 17.2
13
12
13
13
14
12
11
15
15
13
14
14
13
13
14
12

DYS458

DYS385
17 12//15
16 11//14
16 11//15
17 11//14
16 11//14
17 11//15
16 11//15
16 14//14
17 11//14
18 12//14
17 11//14
17 12//16
18 11//13
18 12//14
15 13//15

13//17
16 16//17
15 13//18
18 13//14
16 15//18
18 13//14
19 14//15
15 14//16
17 13//18
17 13//19
15 13//15
15 13//17
15 13//17
18 12//12
17 12//13
15 11//14
16 13//18

DYS456
14
15
17
11
16
15
15
16
16
16
15
15
16
15
15
15
15
15
16
16
17
16
15
15
15
14
13
13
14
14
15
13

66

YGATAH4
11
12
12
11
12
11
12
12
13
11
12
11
12
12
11
11
12
10
12
13
12
12
12
11
11
11
11
11
12
12
13
11



