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INSTITUTO OSWALDO CRUZ 

 

Frequências alélicas, parâmetros estatísticos de natureza forense e caracterização étnica 

da população do Rio de Janeiro, através de polimorfismos do tipo STR 

 

RESUMO 

 

 DISSERTAÇÃO DE MESTRADO 

 

A Genética Forense é um ramo da Ciência que está se expandindo a cada dia. O 

aprimoramento das técnicas moleculares vem trazendo uma constante renovação e relevantes 

discussões para a consolidação dessa área de estudo. Na identificação humana pelo perfil de 

DNA, além da comparação de perfis genéticos, usam-se métodos estatísticos a fim de estimar 

a probabilidade de um determinado perfil ser encontrado apenas a partir do doador em 

comparação ao de outro indivíduo qualquer da população. Essa análise é baseada em 

frequências obtidas de estudos feitos previamente na população. Para a realização dos casos 

criminais de identificação genética, o estado do Rio de Janeiro conta com o Instituto de 

Pesquisa e Perícias em Genética Forense (IPPGF), que é o órgão Pericial da Polícia Civil. 

Esse órgão recebe amostras de todo o estado, agregando um estoque representativo de 

amostras da população Rio de Janeiro. Dessa forma, um estudo empregando amostras do 

IPPGF é de grande importância na solução de casos de identificação genética criminal. Nesse 

contexto, o presente trabalho tem por finalidade caracterizar a população de Rio de Janeiro 

através das frequências alélicas de marcadores utilizados na genética forense a partir da 

análise de amostras de 505 indivíduos não aparentados, que doaram material biológico para 

confronto genético, no Instituto de Pesquisa e Perícias em Genética Forense, no período de 

2008 a 2011. No presente estudo foram empregados 17 marcadores autossômicos do tipo STR 
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(short tandem repeats) e a genotipagem foi baseada nos kits de identificação humana Power 

Plex® 16 System / Power Plex® 16 HS System, da empresa Promega, e/ou 

AmpFlSTRIdentifiler™ / AmpFlSTRIdentifiler™ Plus e AmpFℓSTR® MiniFiler™, da 

empresa Applied Biosystems. Com base na análise dos perfis genéticos, foram calculadas as 

frequências alélicas dos marcadores genéticos, os parâmetros forenses, o coeficiente de 

endogamia (FIS), realizado o teste exato do Equilíbrio Hardy-Weinberg. Nos 17 marcadores 

estudados, foi detectado um total de 215 alelos distintos. O locus D21S11, foi o mais 

polimórfico (25 alelos), seguido do FGA (22 alelos). O alelo 8 do TPOX apresentou a maior 

frequência observada. Além disso, esse locus teve o menor Poder de Discriminação (PD = 

0,879), Poder de Exclusão (PE = 0,419) e Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC = 0,676) 

e a maior Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM = 0,121). O marcador genético Penta 

E apresentou o maior Poder de Discriminação (PD = 0,983), Poder de Exclusão (PE = 0,761) 

e Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC = 0,905) e menor Probabilidade de Coincidência 

Aleatória (PM = 0,017). Foram realizados ainda análises a fim de estudar a composição étnica 

da população. A árvore filogenética de Neighbor-Joining, com dados de diferentes regiões 

brasileiras, possibilitou detectar uma semelhança entre população do Rio de Janeiro e a 

população do Nordeste. No entanto, não foram observados valores estatisticamente 

significativos na análise do índice de fixação (FST) par a par entre as populações, indicando 

ausência de estruturação, importante característica no caso de marcadores genéticos utilizados 

em testes de identificação humana. O gráfico “Triangle Plot” populacional, gerado no 

software Structure, sugere que, em média, os indivíduos não apresentam contribuição maior 

de determinado grupo étnico em comparação com os demais, podendo a população do Rio de 

Janeiro ser formada por contribuição similar dos grupos étnicos principais. De maneira, geral 

observamos que os alelos de maior frequência nos diversos genes estudados também se 

distribuem amplamente nas diversas populações mundiais. 
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INSTITUTO OSWALDO CRUZ 

 

Allele frequencies, forensic parameters and ethnic composition of the Rio de Janeiro 

population, based on STR markers 

 

 ABSTRACT 

 

 DISSERTAÇÃO DE MESTRADO 

 

Improvement of molecular techniques has brought a constant renewal and relevant discussion 

to Forensic Genetics development. In human genetic identification, after comparing genetic 

profiles, statistical methods are applied to estimate the probability of a given profile be found 

only from the donor in comparison to another individual of the population. This analysis is 

based on frequencies obtained from previous studies done in the population. In the state of 

Rio de Janeiro, the IPPGF (Instituto de Pesquisa e Perícias em Genética Forense) is 

responsible for performing genetic identification in criminal cases. This Institute receives 

samples of the whole state, joining a representative stock of Rio de Janeiro samples. In this 

way, a research using samples of IPPGF is very important to solve criminal case of genetic 

identification. Therefore, this work aims to develop an allele frequencies database from 

samples of 505 unrelated individuals who, from 2008 to 2011, donated biological material to 

IPPGF. For this purpose, we have genotyped 17 autosomal STRs (short tandem repeats) using 

the human identification kits PowerPlex® 16 System / PowerPlex® 16 HS System  (Promega 

Corporation) and AmpFℓSTR™ Identifiler / AmpFℓSTR™ Identifiler Plus and AmpFℓSTR® 

MiniFiler™ (Applied Biosystems). Based on the genetic profiles analysis, we have calculated 
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the STR allele frequencies, tested for Hardy-Weinberg equilibrium, inbreeding coefficient 

(FIS) and forensic parameters. In these 17 genetic markers, we detected a total of 215 distinct 

alleles. The locus D21S11, was the most polymorphic (25 alleles), followed by FGA (22 

alleles). The TPOX allele 8 was the most frequently observed. Furthermore, this locus had the 

lowest Power of Discrimination (PD = 0.879), Power of Exclusion (PE = 0.419) e 

Polymorphism Information Content (PIC = 0.676) and the highest Probability of a Random 

Match (PM = 0.121). The marker Penta E had the highest Power of Discrimination (PD = 

0,983), Power of Exclusion (PE = 0.761) and Polymorphism Information Content (PIC = 

0.905) and the lowest Probability of a Random Match (PM = 0.017). Further analyzes were 

performed to study the ethnic composition of the population. The Neighbor-Joining 

phylogenetic tree (data from different Brazilian regions) showed a similarity between the Rio 

de Janeiro population and the Northeast Brazilian population. However, none statistical 

significance was observed in pairwise FST analysis among populations, indicating the absence 

of structuration, an important trait for of genetic markers used in human identification tests. 

The "Triangle Plot" graphic, designed by the Structure software, suggests that, on average, 

individuals have no greater contribution of a particular ethnic group and the Rio de Janeiro 

population may be formed by the similar contribution of the main ethnic groups. By 

comparing the allele frequencies obtained, we have detected that the alleles of higher 

frequency, in the present study, showed in general, wide distribution in various populations. 
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1. Introdução 

 

1.1 A evolução dos métodos de identificação humana 
 

A identificação humana é um processo que associa dados obtidos com um indivíduo 

particular da população (Clarke, 1994). No contexto criminal, considera-se que o primeiro 

método científico de identificação foi introduzido por Alphonse Bertillon, oficial de polícia 

reconhecido como criador da antropometria. Em 1879, ele elaborou um sistema de 

identificação baseado em caracteres antropométricos como tamanho da cabeça, comprimento 

dos dedos e demais traços morfológicos e cromáticos (James e Nordby, 2005). Atualmente, 

este sistema é classificado como não conclusivo (Espíndula, 2006, apud Garrido, 2009). 

Já as impressões digitais e palmares, consideradas conclusivas, tiveram seus primeiros 

registros na China, ao menos 2000 atrás, indicando seu emprego como marcas de 

autenticidade. A partir do século XVII, grupos de cientistas contribuíram para o 

reconhecimento desse método e o desenvolvimento da papiloscopia (Espíndula, 2006, apud 

Garrido, 2009). 

No hemisfério ocidental, o argentino Juan Vucetich é um pioneiro da área. Como 

funcionário do departamento de polícia de La Plata, o pesquisador se convenceu do valor 

criminal da papiloscopia, escrevendo um livro sobre o assunto. A partir de 1896, após a 

publicação do livro, a polícia Argentina substituiu o método de Bertillon pelas impressões 

digitais, sendo o primeiro caso de sua utilização registrado em 1902 (James e Nordby, 2005). 

Com o tempo e a evolução das técnicas de análise, as abordagens genéticas foram 

implantadas na identificação humana. A descrição o sistema ABO, por Karl Landsteiner, é 

considerada o primeiro passo para o desenvolvimento da Genética Forense. Landsteiner, no 
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início do século XX, observou que os indivíduos poderiam ser classificados em diferentes 

grupos, baseados em seu tipo sanguíneo. Essa determinação é bastante relevante quando 

detectada a exclusão, no entanto, é pouco informativa nos resultados de inclusão, 

especialmente, no caso do grupo O, que representa 40% da população (Butler, 2005). 

A evolução da Biologia Molecular gerou, nas décadas de 60 e 70, o início da análise 

de sequências de DNA, com a utilização de enzimas de restrição, sequenciamento de Sanger e 

Southern Blotting (Goodwin et al., 2007). Seguindo esse panorama, Wyman e White (1980), 

publicaram artigo registrando a primeira análise de locus altamente polimórfico, utilizando 

polimorfismos de tamanho de fragmentos de restrição (RFLP). 

No entanto, o grande passo para a formulação da Genética Forense, como é conhecida 

atualmente, ocorreu no ano de 1985, quando Alec Jeffreys desenvolveu a técnica de 

identificação por minissatélites (VNTR – número variável de repetições em tandem). Ele 

notou que determinadas regiões do DNA contêm sequências repetitivas e que o número de 

repetições varia de um indivíduo para o outro (Jeffreys et al., 1985a). 

O método de Jeffreys utilizado para a análise de VNTRs consistia na digestão das 

moléculas de DNA por enzimas de restrição, seguida da hibridação com sondas específicas 

para a região de repetição. A partir desse método, é possível identificar a quantidade de 

repetições que o indivíduo apresenta em cada locus e, ao mapear diversas regiões, pode-se 

estabelecer um padrão único, denominado fingerprint de DNA (Jeffreys et al., 1985a,b). 

 Esta técnica foi utilizada, no ano seguinte (1986), para resolver dois casos de estupro, 

seguido de homicídio, num vilarejo da Inglaterra. Os crimes possuíam características 

similares, levando a investigação a suspeitar de uma única autoria. No entanto, um homem 

confessou ter matado apenas uma das vítimas. Dessa forma, o material genético desse homem 

foi comparado com o sêmen coletado. A análise evidenciou não ser ele o autor dos crimes e a 
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primeira utilização forense do exame de DNA inocentou um indivíduo que poderia ser 

declarado culpado. O caso ainda não estava solucionado e, a fim de resolvê-lo, foi realizada 

uma coleta em massa nos três vilarejos próximos. Mais de quatro mil homens realizaram 

exame sem que se observasse coincidência com o perfil genético das amostras do local de 

crime. Um ano depois, um homem num bar se vangloriou de ter doado sangue no lugar de seu 

amigo Colin Pitchfork. A polícia local tomou ciência, interrogou e coletou sangue de 

Pitchfork. Seu perfil genético apresentou coincidência com o obtido a partir dos sêmens, 

conferindo uma resposta ao caso (Wambaugh, 1989, apud Butler, 2005). 

Embora tenham sido registrados exemplos de sucesso, vale ressaltar que as amostras 

forenses, frequentemente apresentam DNA com certo nível de degradação, o que dificulta as 

análises e, dependendo da técnica utilizada, as inviabiliza. Com isso, o advento da técnica de 

PCR (reação em cadeia da polimerase), processo que possibilita a amplificação de segmentos 

relativamente pequenos do DNA, foi de grande importância para o desenvolvimento da 

Genética Forense. O método aumentou a sensibilidade da análise de DNA, podendo, assim, 

ser aplicado em amostras com material degradado (Saiki et al., 1988; Goodwin et al., 2007). 

Goodwin et al. (2007) salientam que, além de avanços tecnológicos, o 

desenvolvimento da Genética influiu significativamente para o aperfeiçoamento do controle 

de qualidade da Ciência Forense. O autor sugere que o caso de homicídio ocorrido nos 

Estados Unidos, conhecido como caso “Castro” (Patton, 1990), promoveu a padronização e 

controle de qualidade da Genética Forense e de outras áreas afins. As técnicas empregadas na 

análise de DNA foram questionadas. Embora o Tribunal tenha considerado o exame de DNA 

admissível, a prova técnica específica do caso foi negada, devido à ausência de aplicação de 

métodos cientificamente aceitáveis. 



8 

 

No início da década de 1990, a descrição de sequências de DNA repetitivas do tipo 

STRs (repetições curtas em tandem) ou microssatélites, tornou possível incrementar a análise 

de DNA forense (Garrido, 2009). Os STRs possuem unidades repetitivas constituídas por 

pequenas sequências de DNA, o que também auxilia as análises de material degradado. A 

utilização de marcadores fluorescentes a partir de 1991 e os kits de PCR multiplex, validados 

em diversos laboratórios, desde 1999, ampliaram ainda mais as possibilidades de análise de 

material genético com intuito forense (Butler, 2005). 

 

1.2 Polimorfismos genéticos e a identificação humana 

 

O genoma humano eucromático compreende, aproximadamente, três bilhões de 

nucleotídeos (International Human Genome Sequencing Consortium, 2004). Uma parcela 

menor do que 5% é constituída por região codificante, ao passo que sequências repetitivas 

representam ao menos 50% do genoma (International Human Genome Sequencing 

Consortium, 2001). Essas sequências repetitivas podem ser agrupadas em cinco classes 

distintas: repetições derivadas de transposon; pseudogenes; SSR (do inglês, Simple Sequence 

Repeat), regiões repetitivas em tandem; duplicações de segmentos do genoma de 10 a 300 Kb; 

blocos de sequências repetitivas como centrômeros, telômeros e braços curtos de 

cromossomos acrocêntricos (International Human Genome Sequencing Consortium, 2001). 

As regiões não-codificantes do DNA estão sujeitas a menor pressão seletiva e, 

portanto, à maior taxa de mutação, sendo mais polimórficas e bastante úteis para a 

identificação humana (Regateiro, 2007). Os polimorfismos são gerados pelas mutações, que 

alteram as sequências de DNA. Estas podem ser identificadas como mutação gênica ou de 

ponto, quando há alteração em poucos pares de base adjacentes; ou mutação cromossômica, 

quando segmentos de um cromossomo ou cromossomos inteiros sofrem modificação 

(Griffiths et al., 2004). 
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As mutações gênicas mais comuns são a substituição de nucleotídeo e a 

inserção/deleção de bases. As substituições ocorrem quando um par de bases substitui outro. 

Quando ela se dá por alteração de base de uma mesma categoria (purina por purina ou 

pirimidina por pirimidina), denomina-se transição. Quando ocorre com alteração de categoria 

química, dá-se o nome transversão (Griffiths et al., 2004). 

Os SNPs (polimorfismos de base única) são polimorfismos gerados pela substituição 

de base, resultado da mutação de um único nucleotídeo, apresentando, no genoma humano, 

uma ocorrência, de cerca de 12 a 16 milhões. Estima-se que eles sejam responsáveis pela 

maior parte da variabilidade genética individual (Regateiro, 2007). Regiões altamente 

polimórficas, como a região hipervariável do DNA mitocondrial, apresentam maior 

ocorrência destes polimorfismos. Possuem aplicação forense e para estudos populacionais 

(Helyar, 2011; Yamaguchi-Kabata et al., 2008; Freedman et al., 2004). 

Os Indels são polimorfismos de inserção-deleção. Recentemente, essas mutações 

também estão sendo incluídas em kits de identificação humana, mas assim como os SNPs, 

atualmente, não constituem os principais marcadores de identificação, sendo aplicados em 

estudos populacionais (Santos et al., 2010; Behar et al., 2007). 

Sequências satélites são regiões repetitivas em tandem, geradas por repetição 

sequencial da mesma unidade; elas podem ser classificadas como minissatélites/VNTRs 

(número variável de repetições em tandem) ou microssatélites/STRs (repetições curtas em 

tandem). Nos minissatélites, as unidades repetitivas possuem, usualmente, entre 9 e 100 pares 

de bases. Nos microssatélites, as unidades repetitivas são constituídas por sequências com 2 a 

6 pares de bases (Tautz, 1993). Essas sequências constituem cerca de 3% do genoma humano 

(International Human Genome Sequencing Consortium, 2001). 
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Os polimorfismos do tipo STR são gerados por “deslizamentos” da DNA polimerase, 

no momento da replicação, associado a mecanismo de reparo deficiente (Ellegren, 2004). 

Esses deslizamentos originam inserções e deleções no número original de repetições, 

constituindo a base das diferenças alélicas. 

Dentre os diversos tipos de STRs, os de repetições de tetranucleotídeos são mais 

comumente utilizados, por serem mais frequentes do que os pentanucleotídeos e apresentarem 

menor taxa de erro no momento da amplificação do que di e trinucleotídeos. Dessa forma, 

reduzem a ocorrência de artefatos, como os stutters, produtos de PCR com número de 

repetição menor do que o alelo verdadeiro (Butler, 2005). 

Os microssatélites apresentam importante aplicação forense. Comparados aos VNTRs, 

possuem unidades de repetição de menor tamanho, o que auxilia a amplificação de amostras 

degradadas. Além disso, conforme Butler (2005), os STRs constituem a melhor solução, com 

grande poder de discriminação e rápida velocidade de análise. 

 Na identificação humana por DNA, a escolha de marcadores do tipo STR envolve o 

preenchimento de requisitos que os tornem apropriados para esse fim. Dentre os critérios 

adotados para a seleção, podemos citar ausência de associação com patologias detectadas até 

o momento, baixa taxa de mutação (menor do 0,3%), alto nível de independência (associação 

aleatória de alelos), alto poder de discriminação (maior do que 0,9) (Hares, 2012), robustez 

(alta frequência de resultados bem sucedidos), reprodutibilidade, baixa frequência de sttuters 

e produtos de PCR variando entre 90 e 500 pares de base (Gill et al. 1994). 

 Com base em características como essas, em 1997, o FBI (Federal Bureau of 

Investigation) estabeleceu 13 marcadores moleculares do tipo STR que deveriam ser 

utilizados em sua base de dados (CODIS – Combined DNA Index System) (Butler, 2006). 

Atualmente, os marcadores selecionados são utilizados em diversos laboratórios de Genética 
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Forense, usualmente associados a dois marcadores adicionais, além do sistema de 

identificação de gênero amelogenina, utilizando este gene que possui cópias homólogas nos 

cromossomos X (106 pares de base) e Y (112 pares de base), permitindo a identificação 

masculina ou feminina. Mais recentemente, os STRs do CODIS estão sendo revisados e há 

previsão de inclusão de novos marcadores, o que aumentaria o poder de identificação da 

análise (Hares, 2012). Existe estudo, inclusive, que recomenda a utilização de ao menos 15 

marcadores genéticos (Moroni et al., 2011). 

  Os 13 loci do CODIS são CSF1PO, FGA, TH01, TPOX, vWA, D3S1358, D5S818, 

D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51 e D21S11 (Budowle et al., 1998), conforme 

figura 1.1. Outros quatro loci também são amplamente empregados. São eles: D2S1338 e 

D19S433, presentes no kit de identificação humana AmpFlSTR
®

 Identifiler™, e Penta D e 

Penta E, presentes no kit de identificação humana PowerPlex® 16 System. 

 A nomenclatura utilizada para nomear esses marcadores aplica os seguintes critérios: 

quando estão presentes num gene, o nome do gene é utilizado na designação; se estiverem 

localizados fora da região de um gene, são nomeados de acordo com o cromossomo no qual 

estão localizados. Nesse caso, a primeira letra é o “D”, de DNA, seguido pelo número do 

cromossomo, posteriormente, da letra “S” (se for uma sequência de cópia única) e de um 

número final, que indica a ordem de caracterização daquele marcador dentro do cromossomo 

(Butler, 2005). 
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Figura 1.1: Marcadores genéticos do CODIS (Combined DNA Index System) (STRBase). 

 

1.3 Marcadores STR estudados 

 

1.3.1 CSF1PO 

 

O marcador genético CSF1PO é um STR de repetição simples presente no sexto íntron 

do c-fms proto-oncogene para o receptor CSF-1, localizado no braço longo do cromossomo 5. 

Seus alelos possuem a unidade de repetição AGAT (Figura 1.2) (Hammond et al., 1994), 

possuindo, usualmente, de 6 a 15 repetições, com a presença de alguns microvariantes (Butler, 

2005). Margolis-Nunno et al. (2001) detectaram ainda a presença do alelo 16. 
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11821 ggagcacaca ctccagggca gtgttccaac ctgagtctgc caaggactag caggttgcta 

11881 accaccctgt gtctcagttt tcctacctgt aaaatgaaga tattaacagt aactgccttc 

11941 atagatagaa gatagataga ttagatagat agatagatag atagatagat agatagatag 

12001 atagatagat aggaagtact tagaacaggg tctgacacag gaaatgctgt ccaagtgtgc 

12061 accaggagat agtatctgag aaggctcagt ctggcaccat gtgggttggg tgggaacctg 

12121 gaggctggag aatgggctga agatggccag tggtgtgtgg aagagtctga gatgcaggga 

 

Figura 1.2: Sequência evidenciando a região de repetição do locus CSF1PO (GenBank: 

U63963.1). 

 

1.3.2 FGA 

 

O locus FGA (também denominado FIBRA ou HUMFIBRA) é formado por repetição 

composta do tetranucleotídeo CTTT (Figura 1.3), flanqueado por repetições degeneradas, 

sendo encontrado no terceiro íntron do alfa fibrinogênio humano (braço longo do 

cromossomo 4). Contém de 12.2 a 51.2 repetições, totalizando 80 alelos distintos, o que o 

torna um dos loci mais polimórficos utilizados na identificação humana (Butler, 2005). Vale 

observar que a inserção ou deleção de dinucleotídeos gera os microvariantes x.2 (Barber et 

al., 1996), bastante frequentes para esse marcador (Butler, 2005). 

2761 attaggacat cttaactggc attcatggaa ggctgcaggg cataacatta tccaaaagtc 

2821 aaatgcccca taggttttga actcacagat taaactgtaa ccaaaataaa attaggcata 

2881 tttacaagct agtttctttc tttctttttt ctctttcttt ctttctttct ttctttcttt 

2941 ctttctttct ttctttcttt ctttctcctt ccttcctttc ttcctttctt ttttgctggc 

3001 aattacagac aaatcactca gcagctactt caataaccat attttcgatt tcagaccgtg 

3061 ataataccta caaccgagtg tcagaggatc tgagaagcag aattgaagtc ctgaagcgca 

 

Figura 1.3: Sequência evidenciando a região de repetição do locus FGA (GenBank: M64982.1). 

 

1.3.3 TH01 

 

O marcador do tipo STR TH01 localiza-se no íntron 1 do gene da tirosina hidroxilase, 

no braço curto do cromossomo 11. A unidade de repetição do locus é formada pelo motivo 
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TCAT (Figura 1.4) (Polymeropoulos et al., 1991). Existem referências ao mesmo marcador 

como TC11 e HUMTH01. O microvariante 9.3 é bastante comum na população caucasiana 

(Butler, 2005). 

1021 gcctgcctgc ttggggaggc agccccaagg cccttcccag gctctagcag cagctcatgg 

1081 tggggggtcc tgggcaaata gggggcaaaa ttcaaagggt atctgggctc tggggtgatt 

1141 cccattggcc tgttcctccc ttatttccct cattcattca ttcattcatt cattcattca 

1201 ttcattcacc atggagtctg tgttccctgt gacctgcact cggaagccct gtgtacaggg 

1261 gactgtgtgg gccaggctgg ataatcggga gcttttcagc ccacaggagg ggtcttcggt 

1321 gcctccttgg gcactcagaa ccttgggctc cctggcacat ttaaaatggg tttttattta 

 

Figura 1.4: Sequência evidenciando a região de repetição do locus TH01 (GenBank: D00269.2). 

 

1.3.4 TPOX 

 

O marcador genético TPOX (também reportado na literatura como hTPO) é 

encontrado no íntron 10 do gene da tireoide peroxidase humana, próximo ao final do braço 

curto do cromossomo 2. Sua unidade de repetição é formada pela sequência AATG (Figura 

1.5) e este é o menos polimórfico dos STRs do CODIS (Butler, 2005). O alelo mais comum 

desse marcador pode apresentar frequências maiores do que 60% em algumas populações, 

mas a baixa taxa de mutação torna-o bastante útil em determinados testes de paternidade 

(Butler, 2006). Conforme Hares (2012) propõe, essa é uma importante característica para a 

seleção de um marcador STR com intuito forense. 

1741 ccatgttccc actggcctgt gggtcccccc atagatcgta agcccaggag gaagggctgt 

1801 gtttcagggc tgtgatcact agcacccaga accgtcgact ggcacagaac aggcacttag 

1861 ggaaccctca ctgaatgaat gaatgaatga atgaatgaat gaatgaatga atgaatgttt 

1921 gggcaaataa acgctgacaa ggacagaagg gcctagcggg aagggaacag gagtaagacc 

1981 agcgcacagc ccgacttgtg ttcagaagac ctgggattgg acctgaggag ttcaattttg 

 

Figura 1.5: Sequência evidenciando a região de repetição do locus TPOX (GenBank: M68651.1). 
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1.3.5 vWA 

 

O vWA é uma repetição de tetranucleotídeo composto, constituído pelas unidades de 

repetição TCTA, TCTG e TCCA (Figura 1.6) (Walsh et al., 1996), intercaladas, no íntron 40 

do Fator de von Willebrand (braço curto do cromossomo 12). No mesmo íntron, são 

encontradas outras duas regiões de repetição. No entanto, estas não são polimórficas como a 

região utilizada na identificação humana (Kimpton et al., 1992). São observados ainda dados 

na literatura referindo-se a este marcador como vWF ou VWA (Butler, 2005). 

1561 cctataaggt agagttccca ccttccagaa gaagaaacag gtctagagga tccaagttga 

1621 cttggctgag atgtgaaagc cctagtggat gataagaata atcagtatgt gacttggatt 

1681 gatctatctg tctgtctgtc tgtctatcta tctatctatc tatctatcta tctatctatc 

1741 tatctatcta tctatccatc tatccatcca tcctatgtat ttatcatctg tcctatctct 

1801 atctaaccta tgtatctatt tatcatctat cctgtctcta tctatccttt gtatctatca 

1861 tctatcctat ctctatctaa gctatatatc tatttatcat ctatcctcta tcatctatct 

 

Figura 1.6: Sequência evidenciando a região de repetição do locus vWA (GenBank: M25858.1). 

 

1.3.6 D3S1358 

 

O locus D3S1358 está localizado no braço curto do cromossomo 3 (Butler, 2005). Ele 

é formado por tetranucleotídeo composto, gerado pelas repetições AGAT e AGAC (Figura 

1.7). 

77641 atcccaggta cttgggaggc tgaggcagga ggactgcttg agcccaggag tttgaggctg 

77701 tagtgagcta tgattccccc actgcagtcc aatctgggtg acagagcaag accctgtctc 

77761 atagatagat agatagatag atagatagat agatagatag atagatagat agatagacag 

77821 atagatacat gcaagcctct gttgatttca tgagtataag agatgccccc aaaggcacag 

77881 ggaatacaca ccacagaaaa atagatccct gggcagaagt gggcaagtga atatggccag 

77941 catgcccatt ctggagcagt gccctggcag ctgcagtcct cacctgggaa tagcttttcc 

 

Figura 1.7: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D3S1358 (GenBank: 

AC099539.2). 
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1.3.7 D5S818 

 

O marcador D5S818 localiza-se no braço longo do cromossomo 5. Sua unidade de 

repetição é formada pela sequência AGAT (Figura 1.8), apresentando alelos de 7 a 16 

repetições. Ele é um dos menores marcadores presentes nos kits de identificação humana e 

costuma ser amplificado mesmo no caso de amostras degradadas (Butler, 2005). 

  1 tctaattaaa gtggtgtccc agataatctg tactaataaa agtatatttt aatagcaagt 

 61 atgtgacaag ggtgattttc ctctttggta tccttatgta atattttgaa gatagataga 

121 tagatagata gatagataga tagatagata gataggtaga tagaggtata aataaggata 

181 cagatatagn tacaaatgtt gtaaactgtg gctatgattg gaatcacttg gctaaaaagc 

241 gctnaagcnt tcctctgnga gaggcaatta cttttttnct taggnactnc ctcancagtc 

 

Figura 1.8: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D5S818 (GenBank: 

G08446.1). 

 

1.3.8 D7S820 

 

O D7S820 é formado por uma repetição de tetranucleotídeo simples, constituído pela 

sequência GATA (Figura 1.9). É encontrado no braço longo do cromossomo 7. Os alelos 

microvariantes desse marcador ocorrem devido à variação do número de nucleotídeos da 

cauda poli T, presente 13 nucleotídeos após a unidade de repetição (Butler, 2005). 

  1 aatttttgta ttttttttag agacggggtt tcaccatgtt ggtcaggctg actatggagt 

 61 tattttaagg ttaatatata taaagggtat gatagaacac ttgtcatagt ttagaacgaa 

121 ctaacgatag atagatagat agatagatag atagatagat agatagatag atagacagat 

181 tgatagtttt tttttatctc actaaatagt ctatagtaaa catttaatta ccaatatttg 

241 gtgcaattct gtcaatgagg ataaatgtgg aatcgttata attcttaaga atatatattc 

 

Figura 1.9: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D7S820 (GenBank: 

G08616.1). 
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1.3.9 D8S1179 

 

O marcador genético D8S1179 é classificado como um STR composto, encontrado no 

braço longo do cromossomo 8. Ele é inicialmente formado pela repetição do tetranucleotídeo 

TCTA (Figura 1.10), porém nos casos de alelos com mais de 13 repetições o locus é 

constituído pelas repetições TCTG, desde a segunda ou terceira posição a partir da 

extremidade 5’ da região TCTA (Butler, 2005). 

  1 tggcaactta tatgtatttt tgtatttcat gtgtacattc gtatctatct atctatctat 

 61 ctatctatct atctatctat ctatctatct attccccaca gtgaaaataa tctacaggat 

121 aggtaaataa attaaggcat attcacgcaa tgggatacgn tacagtgatg aaaatgaact 

181 aattatagct acgtgaaact atactcatgn acacaatttg gtaaaagaaa ctgggaacaa 

241 gaatacatac ggtttttgnc agctgtgcta ttttacattc ccaacaacaa tgcacagggt 

 

Figura 1.10: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D8S1179 (GenBank: 

G08710.1). 

 

1.3.10 D13S317 

 

D13S317 é composto pela repetição do tetranucleotídeo simples TATC (Figura 1.11), 

presente no braço longo do cromossomo 13. Os alelos mais comuns contêm de 7 a 15 

repetições, embora tenham sido observados também os alelos 5, 6 e 16 (Butler, 2005). 

  1 tgggatgggt tgctggacat ggtatcacag aagtctggga tgtggaggag agttcatttc 

 61 tttagtgggc atccgtgact ctctggactc tgacccatct aacgcctatc tgtatttaca 

121 aatacattat ctatctatct atctatctat ctatctatct atctatctat ctatctatca 

181 atcatctatc tatctttctg tctgtctttt tgggctgcct atggctcaac ccaagttgaa 

   241 ggaggagatt tgaccaacaa ttcaagctct ctgaatatgt tttgaa 

 

Figura 1.11: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D13S317 (GenBank: 

G09017.1). 
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1.3.11 D16S539 

 

O locus D16S539, localizado no braço longo do cromossomo 16, é formado pela 

unidade de repetição GATA (Figura 1.12). Apresenta nove alelos comuns, dentre eles o alelo 

5 e os de 8 a 15 unidades de repetição (Butler, 2005). 

121 agtgccagat gctcgttgtg cacaaatcta aatgcagaaa agcactgaaa gaagaatcca 

181 gaaaaccaca gttcccattt ttatatggga gcaaacaaag gcagatccca agctcttcct 

241 cttccctaga tcaatacaga cagacagaca ggtggataga tagatagata gatagataga 

301 tagatagata gatagatatc attgaaagac aaaacagaga tggatgatag atacatgctt 

361 acagatgcac acacaaacgt aaatggtatn aaaaatngga tncactcttg tanggttgtt 

 

Figura 1.12: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D16S539 (GenBank: 

G07925.1). 

 

1.3.12 D18S51 

 

D18S51 está localizado no braço longo do cromossomo 18 e é constituído pela 

repetição da sequência AGAA (Figura 1.13) (Barber & Parkin, 1996; Straub et al., 1993). Os 

microvariantes x.2 são originados pela inserção de dois pares de base, na região flanquedora 

3′ (Barber & Parkin, 1996). Há registro de mais de 50 alelos desse marcador, sendo um dos 

mais polimórficos do CODIS (Butler, 2005). 

 61 aaaaatacaa aaatnagttg ggcatggtgg cacgtgcctg tagtctcagc tacttgcagg 

121 gctgaggcag gaggagttct tgagcccaga aggttaaggc tgcagtgagc catgttcatg 

181 ccactgcact tcactctgag tgacaaattg agaccttgtc tcagaaagaa agaaagaaag 

241 aaagaaagaa agaaagaaag aangaaagaa agaaagtaag aaaaagagag ggaaagaaag 

301 agaaanagna aanaaatagt agcaactgtt attgtaagac atctccacac accagagaag 

361 ttaattttaa ttttaacatg ttaagaacag agagaagcca acatgtccac cttaggctga 

 

Figura 1.13: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D18S51 (GenBank: 

L18333.1). 
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1.3.13 D21S11 

 

O marcador genético D21S11 é formado por um tetranucleotídeo complexo, 

observado no braço longo do cromossomo 21. Um número variável de repetições do tipo 

TCTA e TCTG flanqueia uma região de 43 pares de base, composta pela sequência {[TCTA]3 

TA [TCTA]3 TCA [TCTA]2 TCCA TA} (Figura 1.14) (Butler, 2005). Os microvariantes x.2 

são produzidos devido à inserção do dinuclotídeo TA no final 3′ da região de repetição 

(Brinkmann et al. 1996). 

 61 caagagaaag ataggggagc ttgtagatgg tctgttatgg gacttttctc agtctccata 

121 aatatgtgag tcaattcccc aagtgaattg ccttctatct atctatctat ctgtctgtct 

181 gtctgtctgt ctgtctatct atctatatct atctatctat catctatcta tctatctatc 

241 tatctatcta tctatctatc tatcgtctat ctatccagtc tatctacntc ctatnnagtc 

301 tgtctctgga gaacattgac taatacaaca tctttaatat atcacagttt aatttcaagt 

361 tatatcatac cacttcatac attatataaa accttacagt gtttctccct tctcagtgtt 

 

Figura 1.14: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D21S11 (GenBank: 

M84567.1). 

 

1.3.14 D2S1338 

 

O marcador genético D2S1338 está localizado no braço longo do cromossomo 2. É 

constituído pela repetição dos tetranucleotídeos compostos TGCC e TTCC (Figura 1.15) 

(Butler, 2007). 

  1 gtgggaggaa gccagtggat ttggaaacag aaatggcttg gccttgcctg cctgcctgcc 

 61 tgcctgcctt ccttccttcc ttccttcctt ccttccttcc ttccttcctt ccctcctgca 

121 atcctttaac ttactgaata actcattatt atgggccncc tgcaggtacc atgctaggta 

181 ctagggatgt aggcatgaac actgacaagg gcctctggga ctggcattct ggtaggaaaa 

 

Figura 1.15: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D2S1338 (GenBank: 

G08202.1). 
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1.3.15 D19S433 

 

O locus D19S433 está localizado no braço longo do cromossomo 19. É formado pela 

repetição sequencial do tetranucleotídeo AAGG (Figura 1.16) (Butler, 2007). 

  1 aaagctataa ttgtaccact gcactccagc ctgggcaaca gaataagatt ctgttgaagg 

 61 aaagaaggta ggaaggaagg aaggaaggaa ggaaggaagg aaggaaggaa ggaaggagag 

121 aggtagaaag agagaagatt tttattcggg taatgggtgc accaaaatat cagaaatcac 

181 tgctaaagaa cttattcatg taaccaacac cacctgttcc ttaaaaacct attgaaataa 

 

Figura 1.16: Sequência evidenciando a região de repetição do locus D19S433 (GenBank: 

G08036.1). 

 

1.3.16 Penta E 

 

O locus Penta E está localizado no braço longo do cromossomo 15. De forma 

diferenciada dos demais, é formado pela repetição sequencial do pentanucleotídeo AAAGA 

(Promega Corporation). 

 

1.3.17 Penta D 

 

O marcador genético Penta D está localizado no braço longo do cromossomo 21. 

Assim como Penta E, é formado pela repetição sequencial do pentanucleotídeo AAAGA 

(Promega Corporation). 
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1.4 Análise estatística na identificação humana por DNA 
 

A análise de DNA é baseada na comparação de perfis genéticos obtidos a partir de 

uma amostra de referência (fonte biológica conhecida) e de uma amostra questionada (fonte 

biológica desconhecida). Essa comparação tem o intuito de detectar, por exemplo, se as 

amostras são provenientes de um mesmo doador ou se são provenientes de indivíduos que 

possuem vínculo genético. 

Entretanto, segundo o NRC (National Research Council, 1996), não seria 

cientificamente justificável tratar uma coincidência de perfis genéticos como uma prova de 

identidade, sem conhecer a frequência com que essa identidade ocorre na população. Dessa 

forma, quando se realiza a análise, a comparação dos perfis é seguida do cálculo da razão de 

verossimilhança, que é a razão de probabilidades do mesmo evento sob duas hipóteses 

diferentes. 

Considerando-se que os marcadores genéticos em estudo encontram-se em Equilíbrio 

de Hardy-Weinberg, calcula-se a razão de verssosimilhança da seguinte forma: no caso de 

homozigotos, utiliza-se a razão entre 1 (hipótese de que o doador da amostra de referência é a 

fonte da evidência) e p
2
; quando se trata de heterozigotos, utiliza-se a razão entre 1 e 2pq, em 

que p e q são frequências de alelos na população (Butler, 2005). 

Nos casos de vínculo genético, a exemplo da paternidade, a razão de verossimilhança 

é o índice de paternidade. Para obtê-la, utiliza-se a razão entre: 1) a probabilidade dos alelos 

do perfil genético do possível filho, coincidentes com o suposto pai (ou suposta mãe), serem 

oriundas desse pai e 2) de serem oriundos de um indivíduo selecionado aleatoriamente na 

população (Butler, 2005). Esse cálculo também tem por base as frequências alélicas dos 

marcadores genéticos. Dessa forma, fica evidente a importância da determinação dessas 

frequências para a solução dos casos de identificação humana, através da análise de DNA. 
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1.5 Grupos étnicos que influenciaram a composição genética atual 

 

A população brasileira é uma das mais heterogêneas do ponto de vista étnico. Sua 

estrutura atual sofreu influência de diversos grupos étnicos, principalmente grupos europeus, 

ameríndios e africanos. No século XVI, quando da chegada dos portugueses ao continente 

americano, existiam cerca e 2,4 milhões de indígenas habitando o país (IBGE, 2000). 

Num primeiro momento, os grupos indígenas perceberam a chegada do europeu numa 

visão mítica. Frente à invasão europeia, os indígenas defenderam seu modo de ser, mas foram 

superados pelas armas e as enfermidades trazidas pelos portugueses. Aos que chegavam, o 

Novo Mundo era fonte de ganhos. Do ponto de vista da Igreja, a expansão teve a finalidade de 

evangelização e formação de uma Igreja universal, com atuação europeia na conversão desses 

grupos em povos cristãos. 

O início da formação do povo brasileiro ocorreu, principalmente, através da vinda de 

integrantes europeus do sexo masculino que se utilizaram do cunhadismo, costume indígena 

de incorporar à sua comunidade aqueles que recebessem uma moça índia como esposa. Após 

aceitar a moça, o europeu colocava os parentes a seu serviço, para conforto pessoal e 

produção de mercadorias, e passava a poder ter relações sexuais com todos os parentes de sua 

geração. Não só portugueses, mas franceses e espanhóis participaram da implantação europeia 

na costa brasileira, através desse modelo. Tal costume fez surgir uma numerosa camada de 

mestiços que ocupou o país (Ribeiro, 2006). 

Em 1570, a dominação portuguesa estava assentada, com uma população de 30 a 40 

mil habitantes, dos quais mais de 75% era composto por mamelucos. A maioria dos indígenas 

“desapareceu” e as regiões açucareiras, inicialmente formadas por mamelucos, se 

transformaram pela vinda cada vez mais maciça de escravos africanos. Os primeiros 

contingentes de negros africanos chegaram ao Brasil desde cerca de 1540 e, com o 
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desenvolvimento da economia açucareira, passaram a ser trazidos em maior número. Vieram, 

principalmente, da costa ocidental da África, capturados nas centenas de povos tribais que 

falavam dialetos e línguas não inteligíveis uns aos outros. Admite-se que chegaram homens e 

mulheres africanos, havendo variação dos dados em relação à sua proporção (Ribeiro, 2006). 

A partir do século XIX, acrescenta-se à miscigenação entre os primeiros grupos 

étnicos a contribuição de imigrantes alemães, italianos e espanhóis. Já no século XX, o Brasil 

recebeu ainda imigrantes japoneses, sírios e libaneses e, mais recentemente, imigrantes latino-

americanos (Fausto, 2000). 

Atualmente, a classificação brasileira em grupo étnico é baseada no questionário do 

Instituto Brasileiro de Geografia e Estatística (IBGE), que utiliza o critério de 

autoclassificação da cor da pele. Sabe-se que essa e outras características físicas externas são 

traços superficiais, que apenas refletem adaptações ao clima e a outras variáveis ambientais. 

Segundo a Pesquisa Nacional por Amostra de Domicílios (PNAD), realizada em 2009, 

a população brasileira atual é composta por 190 milhões de habitantes. Desse contingente, 

48,2% é representado por indivíduos de cor branca, 6,9% preta, 44,2% parda e 0,7% amarela 

ou indígena (IBGE, 2010). 

No Estado do Rio de Janeiro, estimativas da mistura étnica baseados nos sistemas 

eritrocitários ABO e Rh, numa amostra de mais de 32.000 indivíduos mostrou que a 

proporção de genes de origem caucasiana neste estado era de 52%, seguido de 40% de origem 

africana e os 8% restantes de origem ameríndia (Lopez-Camelo et al., 1996). Segundo dados 

do IBGE, essa população é composta por 15 milhões de habitantes, dos quais 55,8% é 

formada por indivíduos de cor branca, 11,1%, de cor preta, 32,6% de cor parda e 0,4% 

amarela ou indígena (IBGE, 2010). 
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2. Objetivos 

 

2.1 Objetivos Gerais 
 

Realizar o estudo dos marcadores genéticos CSF1PO, FGA, TH01, TPOX, vWA, 

D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539, D18S51, D21S11, D2S1338, 

D19S433, Penta E e Penta D, a partir da análise de uma amostragem de 505 indivíduos não 

aparentados, que doaram amostras para confronto genético, no Instituto de Pesquisa e Perícias 

em Genética Forense, no período de 2008 a 2011. 

 

 

2.2 Objetivos Específicos 

 

a) Construir um banco de dados de frequências alélicas; 

b) Testar a hipótese de Equilíbrio de Hardy-Weinberg nos diferentes sistemas; 

c) Calcular o Coeficiente de Endogamia (FIS); 

d) Calcular os diversos parâmetros de interesse forense; 

e) Analisar a composição étnica da população em estudo. 
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3. Material e Métodos 

 

3.1 Coleta de Amostras 
 

Foram utilizadas 505 amostras provenientes de coletas de indivíduos não aparentados 

que doaram material biológico para confronto genético, no Instituto de Pesquisa e Perícias em 

Genética Forense (IPPGF), no período de 2008 a 2011, e amostras questionadas 

encaminhadas ao IPPGF, no mesmo período. Vale ressaltar que este Instituto é o órgão 

Pericial da Polícia Civil e recebe amostras de todo o estado, agregando um estoque 

representativo da população. A figura 3.1 indica o instituto de origem das amostras 

questionadas encaminhadas. 

 

 

Figura 3.1: Instituto de origem do material biológico encaminhado ao IPPGF, no período de 2008 

a 2010. ICCE – Instituto de Criminalística Carlos Éboli. IML – Instituto Médico Legal. 

 

As amostras dos doadores foram, primariamente, coletadas por punção venosa, com 

armazenamento de sangue em tubo do tipo Vacutainer®. Este método foi substituído pela 

lancetação dactilar, armazenando sangue seco em papel especialmente desenvolvido para este 
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fim (FTA) e, posteriormente, pela coleta de esfregaço de mucosa oral, através da utilização de 

suabe. As amostras coletadas e o material extraído foram preservados a -20º C. 

 

3.2 Extração de DNA 
 

3.2.1 Extração de DNA em Papel FTA® 

 

A extração de DNA em papel FTA se iniciou com a retirada de amostras de sangue 

seco contido no papel, com auxílio de um “puncher” (picotador), que promove o corte de 

pequenos discos, com cerca de 1,2 mm de diâmetro cada. Cada disco foi colocado em um 

microtubo, seguido da adição de “FTA Purification Reagent”, da empresa Whatman®, que 

permaneceu agindo por 20 minutos. 

Posteriormente, o reagente foi removido e este procedimento foi repetido. Em seguida, 

os fragmentos foram lavados duas vezes com 200 µL de água estéril (ddH2O) e os discos 

foram secos em um termociclador por 20 minutos. A amplificação do material genético foi 

realizada diretamente nesses microtubos, de acordo com o protocolo dos fabricantes dos kits 

de amplificação. 

 

3.2.2 Extração de DNA por “Salting-Out” 

 

O DNA genômico total das amostras coletadas por punção venosa foi extraído 

utilizando o protocolo de extração por “salting-out” (Miller et al., 1988). Primeiramente, foi 

aliquotado 300 µL da amostra de sangue e adicionado de Tampão SLR (Tris-HCl 10mM – 

NaCl 10mM – MgCl2 5mM). As amostras foram centrifugadas por 3 minutos a 3800 rpm e o 

sobrenadante, desprezado. Essa etapa foi repetida até a lise completa das hemáceas. 

Posteriormente, acrescentou-se 500 µl de Tampão SLB (Tris-HCl 20mM – NaCl 50mM – 
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EDTA 10mM – SDS 0,2%), 7 µl de Proteinase K 20 mg/μL (BioAmerica) e as amostras 

foram incubadas a 56º C durante 2 horas. 

Após a incubação, foi adicionado 200 µL de cloreto de sódio (NaCl) 5M seguido da 

centrifugação durante 10 minutos a 10.000 rpm. O sobrenadante foi transferido para outro 

tubo, adicionando-se duas vezes o volume de isopropanol absoluto gelado, por 15 minutos à -

80º C. 

Posteriormente, as amostras foram centrifugadas por 20 minutos a 10.000 rpm. O 

pellet foi lavado com 1 mL de etanol 70% gelado, seguido da centrifugação por 15 minutos a 

10000 rpm. O álcool foi descartado e o DNA foi seco em uma centrífuga a vácuo (Speed Vac) 

durante 20 minutos. O DNA foi ressuspenso em 30 μL de TE
-4

 (Tris-EDTA) e quantificado 

por espectrofotometria no equipamento GeneQuant pro, da empresa Amersham Biosciences. 

                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                                             

3.2.3 Extração de DNA com Resina Chelex® 100 

 

O DNA genômico total das amostras de mucosa oral, contidas em suabe foi extraído 

utilizando o protocolo de extração com resina Chelex® 100 (Barber, 2004). Primeiramente, 

foi adicionado 1 mL de PBS (tampão fosfato-salino) às amostras, que foram incubadas à 

temperatura ambiente, por 30 minutos. 

Após a incubação, as amostras foram centrifugadas a 12.000 rpm por 1 minuto. 

Posteriormente, parte do sobrenadante foi descartada, mantendo quantidade suficiente para 

cobrir o precipitado. 

Em seguida, foi adicionado 200 µL de Chelex® a cada amostra, que foi incubada a 

56ºC durante 30 minutos. As amostras foram, então, centrifugadas por 3 minutos a 12.000 
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rpm e o DNA, quantificado por espectrofotometria no equipamento GeneQuant pro, da 

empresa Amersham Biosciences. 

 

3.2.4 Extração de DNA pelo Método Orgânico 

 

O DNA genômico total das demais amostras (amostras questionadas) foi extraído 

utilizando o protocolo de extração pelo método orgânico, modificado de Butler (2005). Foi 

adicionado 300 µL de Tampão de Extração de Manchas (Tris-HCl 10mM – NaCl 100mM – 

EDTA 10mM – SDS 1%), 24 µL de Proteinase K 20 mg/μL (BioAmerica) e 48 µl de DTT 

(ditiotreitol) e as amostras foram incubadas a 56º C durante 2 horas. 

Após a incubação, foi adicionado fenol: clorofórmio: álcool isoamílico (25:24:1 v/v) 

seguido da centrifugação durante 5 minutos a 12.000 rpm. O sobrenadante foi retirado e o 

DNA precipitado pela adição de 10% de cloreto de sódio (NaCl) 5M e igual volume de 

isopropanol absoluto gelado, por 15 minutos à -80º C. 

Em seguida, as amostras foram centrifugadas por 20 minutos a 10.000 rpm. O pellet 

foi lavado com 1 mL de etanol 70% gelado, seguido da centrifugação por 15 minutos a 10000 

rpm. O álcool foi descartado e o DNA foi seco em uma centrífuga a vácuo (Speed Vac) 

durante 20 minutos. O DNA foi ressuspenso em 30 μL de TE
-4

 (Tris-EDTA) e quantificado 

por espectrofotometria no equipamento GeneQuant pro, da empresa Amersham Biosciences. 

 

3.3 Amplificação do material genético 
 

Nesse trabalho, foram realizadas amplificações, com o emprego dos sistemas de 

identificação humana AmpFℓSTR® Identifiler®, AmpFℓSTR® Identifiler® Plus e 

AmpFℓSTR® MiniFiler™, da empresa Applied Biosystems, e PowerPlex® 16 System e 
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PowerPlex® 16 HS System, da empresa Promega. Parte das amostras foi amplificada com a 

utilização dos kits da Applied Biosystems e outra parcela com a utilização dos kits da 

Promega. Algumas amostras foram amplificadas com ambos os sistemas. 

Na análise de STR, com a utilização desses kits, diversos fragmentos são amplificados 

numa mesma reação, através da técnica de PCR multiplex. Os iniciadores utilizados são 

marcados por fluoróforos distintos. Sendo assim, as sequências amplificadas contêm o 

iniciador capaz de emitir fluorescência de determinado comprimento de onda, que é detectado 

através de um analisador genético. 

Os sistemas de amplificação AmpFℓSTR® Identifiler® e AmpFℓSTR® Identifiler® 

Plus proporcionam a amplificação simultânea dos treze marcadores autossômicos 

pertencentes à lista do CODIS, mais o marcador de gênero amelogenina, além de dois 

marcadores autossômicos adicionais. Eles resultam na amplificação dos mesmos loci e 

diferem no protocolo de utilização, na inclusão da Taq DNA polimerase no tampão do 

AmpFℓSTR® Identifiler® Plus e na otimização para superar inibição, melhorar a linha de 

base dos eletroferogramas e o balanceamento de picos dos heterozigotos (Life Technologies 

Corporation, 2012; 

http://marketing.appliedbiosystems.com/mk/get/IDPLUS_COMPARISON_ID_KIT). Os 

marcadores amplificados a partir desses kits podem ser visualizados na tabela 3.1. 

O sistema de identificação AmpFℓSTR® MiniFiler™ é um sistema de mini STR, 

utilizado na amplificação de amostras complexas, em que se obteve resultados pouco 

satisfatórios. Esse kit é utilizado para a amplificação simultânea de oito marcadores STR, dos 

quais sete pertencem ao CODIS, mais o marcador do gênero amelogenina, conforme tabela 

3.1 (Life Technologies Corporation, 2007). 
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Os kits de identificação humana PowerPlex® 16 System e PowerPlex® 16 HS System 

promovem a amplificação simultânea de treze marcadores autossômicos pertencentes à lista 

do CODIS, além de dois marcadores autossômicos adicionais, diferentes daqueles presentes 

nos kits AmpFℓSTR® Identifiler® e AmpFℓSTR® Identifiler®, e do marcador de gênero 

amelogenina (Tabela 3.1). Assim como no caso da Applied Biosystems, o sistema 

PowerPlex® 16 HS System é uma versão otimizada do PowerPlex® 16 System, com inclusão 

de uma enzima hot-start no tampão do kit (Promega Corporation). 
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CODIS 

AmpFℓSTR® Identifiler®/ 

AmpFℓSTR® Identifiler® Plus AmpFℓSTR® MiniFiler™ 

PowerPlex® 16 System/ 

PowerPlex® 16 HS System 

CSF1PO CSF1PO CSF1PO CSF1PO 

FGA FGA FGA FGA 

D7S820 D7S820 D7S820 D7S820 

D13S317 D13S317 D13S317 D13S317 

D16S539 D16S539 D16S539 D16S539 

D18S51 D18S51 D18S51 D18S51 

D21S11 D21S11 D21S11 D21S11 

TH01 TH01 D2S1338 TH01 

TPOX TPOX  TPOX 

vWA vWA  vWA 

D3S1358 D3S1358  D3S1358 

D5S818 D5S818  D5S818 

D8S1179 D8S1179  D8S1179 

 D2S1338  Penta E 

  D19S433   Penta D 
 

Tabela 3.1: Marcadores genéticos presentes no CODIS e nos kits de amplificação utilizados.
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3.3.1 AmpFℓSTR® Identifiler® 

 

A amplificação foi realizada através de reações de PCR contendo 5,25 μL do Master 

Mix, 2,75 μL do Primer Set, que continha os primers para a amplificação simultânea dos 

marcadores autossômicos, 0,25 μL de AmpliTaq Gold® DNA Polymerase e 1 ng de DNA 

molde (5 μL), em um volume final de reação de 12,5 μL. 

Foi utilizada a seguinte programação de termociclagem: uma etapa inicial de 11 

minutos a 95ºC; 28 ciclos contendo 1 minuto de desnaturação a 94ºC, 1 minuto de hibridação 

a 59ºC e 1 minuto de extensão a 72ºC; além de 1 ciclo de 60 minutos a 60ºC. 

Houve a inclusão de controles positivos, com o DNA controle 9947A, que 

acompanhava o kit de amplificação, e negativos, que consistiam de reações com adição de 

água substituindo o DNA, para detectar possíveis contaminações. 

 

3.3.2 AmpFℓSTR® Identifiler® Plus 

 

As reações de PCR foram realizadas a partir da adição de 5,0 μL do Master Mix, 2,5 

μL do Primer Set, que continha os primers para a amplificação simultânea dos marcadores 

autossômicos, e 1 ng de DNA molde (5 μL), em um volume final de reação de 12,5 μL. 

Para proceder com a reação, utilizamos a seguinte programação de termociclagem: 

uma etapa inicial de 11 minutos a 95ºC; 28 ciclos contendo 20 segundos de desnaturação a 

94ºC e 3 minutos de hibridação e extensão a 59ºC; além de 1 ciclo de 10 minutos a 60ºC. 

Houve a inclusão de controles positivos, com o DNA controle 9947A, que 

acompanhava o kit de amplificação, e negativos, que consistiam de reações com adição de 

água substituindo o DNA. 
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3.3.3 AmpFℓSTR® MiniFiler™ 

 

A amplificação foi realizada através de reações de PCR contendo 5,0 μL do Master 

Mix, 2,5 μL do Primer Set, que continha os iniciadores para a amplificação simultânea dos 

marcadores autossômicos, e 0,5 ng de DNA molde (5 μL), em um volume final de reação de 

12,5 μL. 

Utilizamos a seguinte programação de termociclagem: uma etapa inicial de por 11 

minutos a 95ºC; 30 ciclos contendo 20 segundos de desnaturação a 94ºC, 2 minutos de 

hibridação a 59ºC e 1 minuto de extensão a 72ºC; além de 1 ciclo de 45 minutos a 60ºC. 

Foram incluídos controles positivos, com o DNA controle 007, que acompanhava o kit 

de amplificação, e negativos, que consistiam de reações com adição de água substituindo o 

DNA. 

 

3.3.4 PowerPlex® 16 System 

 

As reações de PCR continham 7,1 μL água estéril (ddH2O), 1,25 μL do Master Mix, 

1,25 μL do Primer Pair Mix, que continha os primers para a amplificação simultânea dos 

marcadores autossômicos, 0,4 μL de AmpliTaq Gold® DNA Polymerase e 1 ng de DNA 

molde (2,5 μL), em um volume final de reação de 12,5 μL. 

Para proceder com a reação, utilizamos a seguinte programação de termociclagem: 

uma etapa inicial de 1 minuto a 96ºC; 10 ciclos contendo 30 segundos de desnaturação a 

94ºC, 30 segundos de hibridação a 60ºC e 45 segundos de extensão a 70ºC; 22 ciclos 

contendo 30 segundos de desnaturação a 90ºC, 30 segundos de hibridação a 60ºC e 45 

segundos de extensão a 70ºC ; além de 1 ciclo de 30 minutos a 60ºC. 
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Houve a inclusão de controles positivos, com o DNA controle 9947A, que 

acompanhava o kit de amplificação, e negativos, que consistiam de reações com adição de 

água substituindo o DNA. 

 

3.3.5 PowerPlex® 16 HS System 

 

A amplificação foi realizada através de reações de PCR contendo 2,5 μL do Master 

Mix, 1,25 μL do Primer Pair Mix, que continha os iniciadores para a amplificação simultânea 

dos marcadores autossômicos, e 0,5 ng de DNA molde (8,75 μL), em um volume final de 

reação de 12,5 μL. 

Foi utilizada a seguinte programação de termociclagem: uma etapa inicial de 2 

minutos a 96ºC; 10 ciclos contendo 30 segundos de desnaturação a 94ºC, 30 segundos de 

hibridação a 60ºC e 45 segundos de extensão a 70ºC; 22 ciclos contendo 30 segundos de 

desnaturação a 90ºC, 30 segundos de hibridação a 60ºC e 45 segundos de extensão a 70ºC; 

além de 1 ciclo de 30 minutos a 60ºC. 

Foram incluídos controles positivos, com o DNA controle 9947A, que acompanhava o 

kit de amplificação, e negativos, que consistiam de reações com adição de água substituindo o 

DNA. 

 

3.4 Eletroforese Capilar 
 

 Após a PCR, os produtos amplificados foram analisados no ABI PRISM™ 3100 

Avant Genetic Analyser, da empresa Applied Biosystems. Nele, os fragmentos de DNA 

amplificados passaram por um processo de eletroinjeção, entrando no capilar e sendo 

direcionados para a janela de detecção. 
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Com isso, o produto da PCR passou por um feixe de laser e seus fluoróforos foram 

excitados. A luz emitida pelos fluoróforos foi detectada e a informação, processada através de 

um computador (http://www.biocompare.com/Articles/ProductReview/395/Applied-

Biosystems-3130-and-3130xl-Genetic-Analyzers.html). Este procedimento gerou um gráfico 

do sinal analítico em função do tempo, denominado eletroferograma, conforme Figura 3.2. 

A eletroforese capilar ocorreu com auxílio do software ABI Prism 3100 Data 

Collection. A análise dos eletroferogramas foi realizada no software GeneMapper, da empresa 

Applied Biosystems. 

  

 

Figura 3.2: Eletroferograma, ilustrando um perfil genético de STR autossômico, com seus 

diferentes marcadores genéticos (IPPGF). Loci apresentando um único pico representam 

homozigose e dois picos indicam heterozigose. 
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3.5 Análise dos Dados 

 

Os perfis genéticos dos indivíduos estudados foram organizados através da utilização 

do programa Microsoft Excel 2010. Em seguida, o software Convert v. 1.31 (Glaubitz, 2004) 

foi empregado a fim de converter o arquivo para o formado de input dos softwares Genepop 

v. 4.0 (Raymond & Rousset, 1995; Rousset, 2008) e Arlequin v. 3.11 (Excoffier et al., 2005). 

O programa Genepop v. 4.0 (Raymond & Rousset, 1995; Rousset, 2008) foi aplicado 

para calcular o valor de coeficiente de endogamia de Wright (FIS) e as frequências alélicas 

obtidas para os marcadores estudados. A estatística FIS de Wright expressa a correlação média 

de união dos gametas em relação às frequências gênicas da própria linhagem. Valores de FIS 

variam entre -1 e 1, de forma que valores positivos indicam uma tendência à segregação, com 

endogamia que ultrapassa o nível esperado de acasalamentos ao acaso. Valores de FIS 

próximos de zero são esperados em panmixia e valores negativos indicam que o acasalamento 

entre indivíduos da mesma linhagem foi evitado, levando a um excesso de heterozigotos 

(Wright, 1965). 

O teste exato do Equilíbrio de Hardy-Weinberg foi realizado no software Arlequin v. 

3.11 (Excoffier et al., 2005). 

Com o intuito de conhecer as relações evolutivas entre a população do Rio de Janeiro 

e as populações das diversas regiões brasileiras, foi desenhada uma árvore filogenética, no 

programa TreeView v. 1.4 (Page, 1996), através da comparação dos resultados observados 

com dados dos marcadores genéticos FGA, TH01, vWA, D3S1358, D8S1179, D16S539, 

D18S51, D21S11, D2S1338, D19S433 de diferentes populações. Essa árvore foi baseada no 

modelo de agrupamento de vizinhos (Neighbor-Joining) de FST par-a-par. 
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A matriz de do índice de fixação (FST) (Wright, 1965) par a par, foi obtida no 

programa GDA v. 1.1 (Lewis & Zaykin, 2002), utilizando 10.000 permutações. O FST par a 

par mede o grau de diferenciação genética das subpopulações (Nei, 1977), através do cálculo 

da probabilidade de encontro de dois gametas idênticos por descendência. Dessa forma, 

quanto maior o valor observado no índice de fixação, menor será o fluxo gênico entre as 

populações. 

A fim de estudar a diferenciação genética da população e analisar sua mistura étnica, 

foi realizada ainda uma análise Bayesiana, implementada no software Structure v. 2.3.3 

(Pritchard et al., 2000). Empregou-se um valor de burnin de 100.000 permutações e Marcov 

Chain Montecarlo (MCMC) com 1.000.000 de permutações. As análises foram realizadas 

através do modelo de mistura (admixture model), em que cada amostra pode apresentar 

ancestrais de mais de uma população. Foram realizadas dez réplicas para cada valor de K (K= 

1 a K= 10). 

Os parâmetros estatísticos forenses intitulados Probabilidade de Coincidência 

Aleatória (PM), Poder de Discriminação (PD), Poder de Exclusão (PE) e Conteúdo de 

Informação Polimórfica (PIC) foram calculados com a utilização do programa PowerStats v. 

1.2 (Promega Corporation). As definições desses parâmetros são descritas a seguir. 

A Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM) é obtida a partir da soma dos 

quadrados das frequências genotípicas (Adam, 2010). Dessa forma, é a probabilidade de duas 

pessoas não relacionadas compartilharem um mesmo perfil genético (Jobling & Gill, 2004). 

Pode ser expresso ainda na forma de 1/PM. 

Poder de Discriminação (PD) é a probabilidade de dois indivíduos selecionados 

aleatoriamente não possuírem o mesmo perfil genético. É definido por 1 menos a soma dos 

quadrados das frequências genotípicas (Adam, 2010). 
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Poder de Exclusão (PE) é a probabilidade de um locus em questão excluir uma 

paternidade erroneamente atribuída e pode ser obtido pela fórmula PE = h
2
 (1- (1-h) h

2
), em 

que h = heterozigosidade (Butler, 2005). 

O Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC) reflete a probabilidade com que o 

genótipo da prole permite a dedução do genótipo parental para um determinado locus (Guo & 

Elston, 1999). Esse parâmetro pode ser determinado através da fórmula 

, onde n = número de alelos e p = frequência alélica 

(Botstein, 1980; Buckleton et al., 2005). 

 

3.6 Aspectos Éticos 

 

O projeto de pesquisa do presente trabalho foi aprovado em seus aspectos éticos pelo 

Comitê de Ética em Pesquisa/Fiocruz, de acordo com o protocolo número 604/11. 
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4. Resultados 

 

 

A análise de 17 marcadores autossômicos do tipo STR, de indivíduos não aparentados, 

revelou um total de 215 alelos distintos. O número de indivíduos estudados para cada 

marcador genético pode ser observado na Tabela 4.1. 

 

Locus Nº de indivíduos 

CSF1PO 498 

FGA 494 

TH01 504 

TPOX 498 

vWA 502 

D3S1358 503 

D5S818 502 

D7S820 499 

D8S1179 498 

D13S317 503 

D16S539 502 

D18S51 497 

D21S11 500 

D2S1338 211 

D19S433 209 

Penta E 283 

Penta D 283 

 

Tabela 4.1: Tamanho amostral estudado para cada marcador genético. 
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A Tabela 4.2 ilustra o número de alelos obtidos, faixa de variação e alelos mais 

frequentes em cada marcador genético. 

 

Locus 
Faixa de Variação dos 

Alelos 
Nº de Alelos 

Alelos mais Frequentes 

Alelo Frequência 

CSF1PO 7 - 15 9 
12 0,312 

11 0,276 

FGA 13 - 32 22 
22 0,170 

21 0,163 

TH01 4 - 10 8 
7 0,261 

9 0,192 

TPOX 5 - 13 9 
8 0,432 

11 0,261 

vWA 12 - 22 11 
17 0,250 

16 0,234 

D3S1358 12 - 20 9 
15 0,307 

16 0,284 

D5S818 7 - 15 9 
12 0,347 

11 0,300 

D7S820 7 - 14 8 
10 0,300 

11 0,209 

D8S1179 8 - 18 11 
14 0,294 

13 0,264 

D13S317 7 - 15 9 
12 0,335 

11 0,298 

D16S539 5 - 14 9 
11 0,284 

12 0,235 

D18S51 9 - 27 18 
15 0,170 

16 0,156 

D21S11 19 - 38 25 
30 0,242 

29 0,216 

D2S1338 15 - 28 13 
17 0,182 

19 0,152 

D19S433 10 - 17 13 
13 0,258 

14 0,249 

Penta E 5 - 23 18 
12 0,159 

11 0,125 

Penta D 2.2 - 17 14 
9 0,182 

12  0,166 

Tabela 4.2: Número de alelos obtidos, faixa de variação e alelos mais frequentes. 
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A Tabela 4.3 apresenta as frequências observadas dos alelos, para os marcadores 

genéticos estudados. 

Alelos CSF1PO FGA TH01 TPOX vWA D3S1358 

4   0,001    

5   0,002 0,001   

6   0,169 0,032   

7 0,021  0,261 0,011   

8 0,029  0,182 0,432   

9 0,022  0,192 0,142   

9.3   0,184    

10 0,262  0,010 0,076   

11 0,276   0,261 0,012  

12 0,312   0,040  0,004 

13 0,069 0,001  0,005 0,005 0,002 

14 0,007    0,076 0,089 

14.2       

15 0,001    0,180 0,307 

16     0,234 0,284 

17  0,001   0,250 0,198 

18  0,006   0,149 0,104 

18.2  0,010     

19  0,071   0,064 0,008 

19.2  0,001     

20  0,095   0,023 0,003 

21  0,163   0,006  

21.2  0,003     

22  0,170   0,001  

22.2  0,006     

23  0,158     

23.2  0,002     

24  0,156     

25  0,085     

26  0,050     

27  0,013     

28  0,004     

29  0,001     

30.2  0,001     

31.2  0,002     

32   0,001         

  

Tabela 4.3: Frequências de alelos dos 17 marcadores do tipo STR. 
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Alelos D5S818 D7S820 D8S1179 D13S317 D16S539 D21S11 

5     0,001  

7 0,018 0,011  0,001   

8 0,025 0,187 0,008 0,075 0,021  

9 0,041 0,124 0,012 0,069 0,151  

10 0,042 0,300 0,056 0,052 0,101  

11 0,300 0,209 0,072 0,298 0,284  

12 0,347 0,144 0,116 0,335 0,235  

12.1     0,001  

13 0,210 0,023 0,264 0,119 0,181  

14 0,015 0,001 0,294 0,05 0,025  

15 0,003  0,138 0,002   

16   0,027    

17   0,010    

18   0,002    

19      0,001 

20      0,001 

23.2      0,001 

24.2      0,001 

25      0,001 

25.2      0,001 

27      0,026 

28      0,142 

29      0,216 

29.2      0,004 

30      0,242 

30.2      0,030 

31      0,068 

31.2      0,103 

32      0,008 

32.2      0,071 

33      0,004 

33.2      0,041 

34      0,003 

34.2      0,004 

35      0,018 

35.2      0,001 

36      0,011 

37      0,001 

38           0,001 

  

Tabela 4.3 (continuação): Frequências de alelos dos 17 marcadores do tipo STR. 
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Alelos D18S51 D2S1338 D19S433 Penta E Penta D 

2.2     0,044 

3.2     0,004 

5    0,067 0,030 

6     0,002 

7    0,083 0,030 

8    0,087 0,055 

9 0,001   0,019 0,182 

10 0,008  0,002 0,078 0,120 

10.2 0,001     

11 0,004  0,036 0,125 0,150 

12 0,114  0,115 0,159 0,166 

12.2   0,012   

13 0,106  0,258 0,097 0,155 

13.2   0,060   

14 0,128  0,249 0,069 0,048 

14.2   0,031   

15 0,170 0,002 0,134 0,046 0,012 

15.2   0,053   

16 0,156 0,043 0,017 0,049  

16.2   0,031   

17 0,130 0,182 0,002 0,037 0,002 

18 0,089 0,062  0,032  

19 0,051 0,152  0,021  

20 0,025 0,135  0,014  

21 0,008 0,038  0,005  

22 0,006 0,100  0,005  

23 0,001 0,104  0,005  

24 0,002 0,102    

25  0,064    

26  0,014    

27 0,001     

28   0,002       

 

   

Tabela 4.3 (continuação): Frequências de alelos dos 17 marcadores do tipo STR. 
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Na tabela 4.4, são apresentados os principais parâmetros estatísticos forenses obtidos para os marcadores genéticos estudados. 

 

 

  CSF1PO FGA TH01 TPOX vWA D3S1358 D5S818 D7S820 D8S1179 

Poder de Discriminação (PD) 0,895 0,966 0,886 0,879 0,939 0,909 0,896 0,928 0,935 

Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM) 0,105 0,034 0,114 0,121 0,061 0,091 0,104 0,072 0,065 

1 / PM 9.536 29.426 8.753 8.288 16.299 11.027 9.625 13.937 15.296 

Poder de Exclusão (PE) 0,489 0,706 0,543 0,419 0,652 0,543 0,458 0,525 0,581 

Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC) 0,774 0,850 0,702 0,676 0,792 0,729 0,699 0,764 0,774 

  D13S317 D16S539 D18S51 D21S11 D2S1338 D19S433 Penta E Penta D 
 

Poder de Discriminação (PD) 0,915 0,922 0,971 0,896 0,972 0,898 0,983 0,963 
 

Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM) 0,085 0,078 0,029 0,104 0,028 0,102 0,017 0,037 
 

1 / PM 11.718 12.821 34.488 9.573 35.874 9.772 57.794 27.103 
 

Poder de Exclusão (PE) 0,505 0,573 0,748 0,457 0,716 0,434 0,761 0,602 
 

Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC) 0,737 0,766 0,865 0,717 0,871 0,716 0,905 0,842 
 

Tabela 4.4: Principais parâmetros estatísticos forenses, no conjunto total de loci. 
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Na tabela 4.5, podem ser observados os dados da heterozigosidade observada, o cálculo da heterozigosidade esperada pelo equilíbrio de Hardy-

Weinberg, o valor do coeficiente de endogamia (FIS) e o resultado do teste do equilíbrio genético. 

Locus Heterozigosidade Obs. Heterozigosidade Exp. FIS P-valor 

CSF1PO 0,73896 0,75172 0,0170 0,72746 

FGA 0,85830 0,87204 0,0158 0,15842 

TH01 0,80754 0,80049 -0,0088 0,03191* 

TPOX 0,69478 0,71753 0,0317 0,42023 

vWA 0,82869 0,81818 -0,0128 0,06828 

D3S1358 0,76938 0,76747 -0,0025 0,41222 

D5S818 0,71912 0,74196 0,0308 0,42382 

D7S820 0,75952 0,79516 0,0449 0,33503 

D8S1179 0,79116 0,80262 0,0143 0,89844 

D13S317 0,69478 0,71753 0,0292 0,42023 

D16S539 0,78685 0,79800 0,0140 0,00611** 

D18S51 0,87726 0,87912 0,0021 0,37653 

D21S11 0,81600 0,85136 0,0416 0,27268 

D2S1338 0,86256 0,88504 0,0255 0,36549 

D19S433 0,80383 0,83219 0,0342 0,28953 

Penta E 0,88339 0,91341 0,0329 0,03092* 

Penta D 0,81979 0,87048 0,0583 0,36658 

Tabela 4.5: Teste exato para hipótese de Equilíbrio de Hardy-Weinberg e valores do coeficiente de endogamia (FIS). Valores significativos indicados 

com asterisco (**p<0,01; * p < 0,05). 
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Na Figura 4.1, é possível visualizar a árvore filogenética, baseada no agrupamento de 

vizinhos (Neighbor-Joining) de FST par-a-par, incluindo a população do Rio de Janeiro 

(IPPGF) e populações das diferentes regiões brasileiras. 

 

 

 

Figura 4.1: Árvore filogenética, baseada no agrupamento de vizinhos (Neighbor-Joining) de FST 

par-a-par, incluindo a população do Rio de Janeiro (IPPGF) e populações das diferentes regiões 

brasileiras. 

 



47 

 

Não foram observados valores estatisticamente significativos nas comparações entre a 

população do Rio de Janeiro e as populações das demais regiões brasileiras, na análise de 

estruturação a partir de comparações de FST par a par (Tabela 4.6). 

  IPPGF Norte Nordeste Centro-Oeste Sudeste Sul 

IPPGF -----      

Norte 0.003474 -----     

Nordeste 0.000233 0.003128 -----    

Centro-Oeste 0.002802 0.003046 0.002682 -----   

Sudeste 0.000492 0.002693 0.000067 0.001652 -----  

Sul 0.002063 0.001961 0.002201 -0.000142 0.001001 ----- 

 

Tabela 4.6: Valores de FST par a par entre as populações brasileiras. 

 

A estrutura “Triangle Plot” populacional, baseada na análise dos dezessete loci, 

realizada no software Structure v. 2.3.3 (Pritchard et al., 2000), sugere uma centralização dos 

pontos, que representam os indivíduos da população (Figura 4.2). 

 

 

Figura 4.2: “Triangle Plot” populacional, baseada na análise dos dezessete loci STR estudados. 
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5. Discussão 

 

5.1 Parâmetros estatísticos no conjunto total de loci 
 

As análises realizadas evidenciaram que os marcadores genéticos TH01 e D7S820 

apresentaram o menor número de alelos (Tabela 4.3). Este resultado é comparável ao 

observado em outros estudos conduzidos na população brasileira (Chula et al., 2009; 

Gattapaglia et al., 2001). Por outro lado, o marcador genético D21S11, com um total de 25 

alelos, foi o mais polimórfico, resultado similar ao obtido em outro trabalho realizado na 

população do Rio de Janeiro (Góes et al., 2004) e em populações brasileiras (Chula et al., 

2009; Francez et al., 2011; Manta et al., 2012). 

Após o D21S11, o marcador genético FGA apresentou o maior número de alelos. 

Segundo Bulter (2005) esse é um dos loci mais polimórficos utilizados na identificação 

humana por DNA. Os microvariantes x.2, gerados pela inserção ou deleção de dinucleotídeos 

(Barber et al., 1996), contribuíram para essa variação característica do marcador. 

Conforme pode ser verificado na tabela 4.3, o alelo 8, do marcador genético TPOX, 

foi o mais frequentemente observado. O marcador apresentou o menor Poder de 

Discriminação (PD = 0,879) dentre os analisados, dado concordante com Hares (2012), além 

dos menores Poder de Exclusão (PE = 0,419) e Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC = 

0,676) e a maior Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM = 0,121) (Tabela 4.4). Apesar 

do resultado, a sua baixa taxa de mutação, importante característica para a seleção de um 

marcador STR com intuito forense (Hares, 2012), pode torná-lo útil em testes de paternidade 

(Butler, 2006). 

O locus Penta E apresentou o maior Poder de Discriminação (PD = 0,983), Poder de 

Exclusão (PE = 0,761) e Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC = 0,905) e a menor 
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Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM = 0,017) (Tabela 4.4), demonstrando ser esse 

um importante marcador genético para a identificação humana. Vale observar, entretanto que 

se trata de um pentanucleotídeo e, devido ao maior tamanho do fragmento gerado na 

amplificação (de 379 a 484 pares de base – STRBase), algumas amostras complexas 

apresentam maior dificuldade de amplificação para este marcador. 

Seguido do locus Penta E, o marcador genético D2S1338 apresentou o maior Poder de 

Discriminação (PD = 0,971), Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC = 0,905) e a menor 

Probabilidade de Coincidência Aleatória (PM = 0,029), enquanto o locus D18S51 apresentou 

o maior Poder de Exclusão (PE = 0,748) (Tabela 4.4). 

 O teste exato para a hipótese de Equilíbrio de Hardy-Weinberg demonstrou que três 

marcadores genéticos apresentavam desvio significativo em relação ao equilíbrio, são eles: 

TH01, D16S539 e Penta E (Tabela 4.5). Com o intuito de reduzir o erro estatístico do tipo I, 

foi realizada a correção de Bonferroni, (α/k), sendo α = 0,05 e k=17 (número de loci). Dessa 

forma, um valor de p menor do que 0,0029 foi requerido para o teste de Equilíbrio ser 

considerado significativo. Com isso, ficou evidenciado que os desvios observados nos loci 

TH01, D16S539 e Penta E podem ser considerados puramente casuais. 

 Como não foram observados valores estatisticamente significativos, através da análise 

do coeficiente de endogamia de Wright (FIS), não foi possível observar uma tendência à 

endogamia ou que o acasalamento entre indivíduos da mesma linhagem tenha sido evitado. 

Vale citar que o FIS médio obtido na população foi de 0,0196. 

 

5.2 Análise da diferenciação genética 
 

 A árvore filogenética, desenvolvida pelo método de Neighbor-Joining, possibilitou 

detectar uma semelhança da população do Rio de Janeiro com a população do Nordeste 
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brasileiro (Figura 4.1). Esta população possui maior contribuição de afrodescendentes do que 

as demais populações brasileiras, razão pela qual a população estudada pode ter se 

aproximado da população nordestina. 

No entanto, não foram observados valores estatisticamente significativos na análise de 

FST par a par entre a população do Rio de Janeiro e as populações das demais regiões brasileiras 

(Tabela 4.6). Este resultado mostra ausência de estruturação, importante característica no caso 

de marcadores genéticos utilizados em testes de identificação humana. Não é desejável 

existirem diferenças significativas nas frequências, porque poderia gerar aumento na 

probabilidade de erros estatísticos, como a superestimativa do índice de paternidade, em 

decorrência da estruturação (Francez et al., 2011). 

 Em relação ao gráfico “Triangle Plot” populacional, gerado no software Structure, 

com base nos 17 marcadores genéticos autossômicos, pode-se perceber uma centralização dos 

pontos, que representam os indivíduos da população (Figura 4.2). Tal configuração sugere 

que, em média, os indivíduos não apresentam contribuição maior de determinado grupo étnico 

em comparação com os demais, podendo a população ser formada por contribuição similar 

dos grupos étnicos principais. 

 A fim de complementar as análises, foram realizadas ainda comparações das 

frequências alélicas obtidas no presente trabalho, com as frequências dos marcadores 

estudados em diversas populações. 

 

5.2 Frequências Alélicas 
 

As frequências alélicas obtidas no presente estudo adicionaram novos dados para loci 

amplamente empregados nos laboratórios de Genética Forense. O locus Penta D não possuía 
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descrição de frequências de nenhum alelo para a população do Rio de Janeiro. Além disso, os 

seguintes alelos não possuíam frequência descrita para a mesma população: 13, 19.2, 30.2, 

31.2 e 32 (FGA); 5 (TH01); 5 (TPOX); 22 (vWA); 18 (D8S1179); 5 e 12.1 (D16S539); 24 

(D18S51); 19, 20, 23.2, 35.2 e 37 (D21S11). Vale observar que não foi detectado nenhum 

alelo exclusivo da população. 

 

5.2.1 CSF1PO 

 

A comparação dos dados obtidos com as frequências de diversas localidades permitiu 

detectar que, o alelo 12, o de maior frequência detectado (0,312), no locus CSF1PO, para a 

população do Rio de Janeiro, também foi o de maior frequência em Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Mendes-Junior, 2001), no Egito (Coudray et al., 2007a), Itália (Brisighelli et al., 

2009), Japão (Okamoto et al., 2003), Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Asni (Coudray et 

al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Norte e Nordeste de Portugal (Pinheiro et al., 

2005; Alves et al., 2011) e Síria (Abdin et al., 2003). Além disso, foi o segundo mais 

frequente no Sul da Espanha – Andaluzia (Gaibar et al., 2010), Centro de Portugal (Lopes et 

al., 2009) e Tanzânia (Forward et al., 2008), sendo portanto, de grande frequência em 

diversas populações. 

Por outro lado, o alelo 11, segundo mais frequente para o mesmo marcador (0,276), 

teve destaque nas populações da Espanha (Andaluzia) e Sul da Espanha (Coudray et al., 

2007c; Gaibar et al., 2010), Itália (Brisighelli et al., 2009), Japão (Okamoto et al., 2003), 

Marrocos – Bouhria (Coudray et al., 2007 b), Namíbia (Muro et al., 2008) e Síria (Abdin et 

al., 2003). 
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5.2.2 FGA 

 

No caso do marcador genético FGA, o alelo mais frequente, o 22 (0,170) foi também o 

de maior frequência nas populações da Alemanha (Reichenpfader et al., 2003), China 

(Gusmão et al., 2010), Sul da Espanha (Gaibar et al., 2010), Itália (Brisighelli et al., 2009), 

Japão (Okamoto et al., 2003), Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Asni (Coudray et al., 

2007b), Namíbia (Muro et al., 2008) e o segundo mais frequente no Centro e Nordeste de 

Portugal (Lopes et al., 2009; Pinheiro et al., 2005). 

Já o alelo 21, segundo mais observado (0,163), destacou-se nas populações da 

Alemanha (Reichenpfader et al., 2003), Egito (Coudray et al., 2007a), Espanha – Andaluzia 

(Coudray et al., 2007c), Itália (Brisighelli et al., 2009), Marrocos – Bouhria (Coudray et al., 

2007b), Centro, Norte e Nordeste de Portugal (Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; 

Pinheiro et al., 2005) e Síria (Abdin et al., 2003). 

 

5.2.3 TH01 

 

O locus TH01 apresentou o alelo 7 como o de maior frequência (0,261). Este alelo 

também foi o de maior ocorrência nas populações de Indígenas da Amazônia Brasileira 

(Mendes-Junior, 2001; Manta et al., 2012), no Marrocos – Asni (Coudray et al., 2007b), 

Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008) e Tanzânia (Forward et al., 

2008) e o segundo mais frequente no Egito (Coudray et al., 2007a) e Japão (Okamoto et al., 

2003). 

O alelo 9 deste marcador apresentou a segunda maior ocorrência na população 

estudada (frequência de 0,192). Este alelo apresentou frequência alta na Espanha – Andaluzia 

(Coudray et al., 2007c), Itália (Brisighelli et al., 2009), Japão (Okamoto et al., 2003), Líbia 
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(Immel et al., 2006), Marrocos – Asni e Bouhria (Coudray et al., 2007b), Centro de Portugal 

(Lopes et al., 2009) e Síria (Abdin et al., 2003). 

Vale ressaltar que, para o marcador TH01, o microvariante 9.3 é amplamente 

distribuído em populações europeias como é o caso da Alemanha (Reichenpfader et al., 

2003), Espanha (Andaluzia) e Sul da Espanha (Coudray et al., 2007c; Gaibar et al., 2010), 

Centro, Norte e Nordeste de Portugal (Manco et al., 2008; Lopes et al., 2009; Pinheiro et al., 

2005; Alves et al., 2011). Esse alelo apresentou a frequência de 0,184 no presente estudo. 

 

5.2.4 TPOX 

 

Para o marcador genético TPOX, os alelos 8 e 11 foram os mais frequentemente 

observados na população do Rio de Janeiro (0,432 e 0,261 respectivamente) e em diversas 

populações (Abdin et al., 2003; Okamoto et al., 2003; Pinheiro et al., 2005; Immel et al., 

2006; Coudray et al., 2007a,b,c; Manco et al., 2008; Muro et al., 2008; Brisighelli et al., 

2009; Lopes et al., 2009; Gaibar et al., 2010; Alves et al., 2011), indicando uma 

homogeneidade na distribuição dos alelos desse locus em variadas regiões. 

 

5.2.5 vWA 

 

No locus vWA, o alelo 17 apresentou a maior frequência (0,250), assim como em 

estudos nas populações da Alemanha (Reichenpfader et al., 2003), Egito (Coudray et al., 

2007a), Sul da Espanha (Gaibar et al., 2010), Itália (Brisighelli et al., 2009), Japão (Okamoto 

et al., 2003), Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Asni e Bouhria (Coudray et al., 2007b), 

Centro Portugal (Lopes et al., 2009; Pinheiro et al., 2005) e Síria (Abdin et al., 2003) e a 

segunda maior em Indígenas da Amazônia Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), na China 
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(Gusmão et al., 2010), Espanha – Andaluzia (Coudray et al., 2007c), Norte e Nordeste de 

Portugal (Amorim et al., 2001). 

Seguindo o 17, o alelo 16 apresentou frequência de 0,234, também observado com alta 

frequência em Indígenas da Amazônia Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), no Egito 

(Coudray et al., 2007a),  Espanha (Andaluzia) e Sul da Espanha (Coudray et al., 2007c; 

Gaibar et al., 2010), Itália (Brisighelli et al., 2009), Líbia (Immel et al., 2006), Moçambique 

(Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008), Centro, Norte e Nordeste de Portugal 

(Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Alves et al., 2011; Pinheiro et al., 2005), Síria 

(Abdin et al., 2003) e Tanzânia (Forward et al., 2008). 

Vale observar que, para este marcador genético, o alelo 15 foi um dos mais frequentes 

em populações africanas, como no Marrocos – Asni (Coudray et al., 2007b), Moçambique 

(Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008) e Tanzânia (Forward et al., 2008). Na 

população do Rio de Janeiro, este alelo apresentou frequência de 0,180. 

 

5.2.6 D3S1358 

 

O alelo 15, o de maior frequência detectada (0,307), no locus D3S1358, para a 

população do Rio de Janeiro, apresentou um padrão similar em Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), na China (Gusmão et al., 2010), Sul da Espanha 

(Gaibar et al., 2010), Japão (Okamoto et al., 2003), Líbia (Immeal et al., 2006), Centro, Norte 

e Nordeste de Portugal (Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Pinheiro et al., 2005; 

Gusmão et al., 2000) e Síria (Abdin et al., 2003), não sendo o mais frequente nas populações 

africanas analisadas. No entanto, apresentou a segunda maior frequência na Alemanha 

(Reichenpfader et al., 2003), Itália (Brisighelli et al., 2009), Moçambique (Alves et al., 2004), 

Namíbia (Muro et al., 2008) e Tanzânia (Forward et al., 2008). 
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O alelo 16 do marcador D3S1358, segundo em frequência (0,284), foi observado com 

alta frequência em Indígenas da Amazônia Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), na 

Alemanha (Reichenpfader et al., 2003), China (Gusmão et al., 2010), Egito (Coudray et al., 

2007a), Itália (Brisighelli et al., 2009), Japão (Okamoto et al., 2003), Marrocos – Asni e 

Bouhria (Coudray et al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 

2008), Centro, Norte e Nordeste de Portugal (Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; 

Gusmão et al., 2000), Síria (Abdin et al., 2003) e Tanzânia (Forward et al., 2008). 

 

5.2.7 D5S818 

 

No locus D5S818, o 12, alelo mais observado na população estudada (frequência de 

0,347), também apresentou a maior ocorrência nas populações do Sul da Espanha (Coudray et 

al., 2007c), Itália (Brisighelli et al., 2009), Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Asni e 

Bouhria (Coudray et al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Centro, Norte e Nordeste 

de Portugal ( Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Pinheiro et al., 2005; Alves et al., 

2011), e segunda maior nas populações do Egito (Coudray et al., 2007a),  Espanha – 

Andaluzia (Coudray et al., 2007c), Japão (Okamoto et al., 2003), Namíbia (Muro et al., 2008) 

e Síria (Abdin et al., 2003). 

O alelo 11, segundo mais observado no presente trabalho (frequência de 0,300), para o 

mesmo marcador genético, apresentou uma frequência significativa em populações 

distribuídas em diferentes regiões (Gusmão et al., 2000; Amorim et al., 2001; Abdin et al., 

2003; Okamoto et al., 2003; Pinheiro et al., 2005; Immel et al., 2006; Coudray et al., 

2007a,b,c; Brisighelli et al., 2009; Lopes et al., 2009; Gusmão et al., 2010; Gaibar et al., 

2010; Alves et al., 2011). 
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5.2.8 D7S820 

 

Para o marcador genético D7S820, o alelo 10 apresentou a maior frequência (0,300), 

assim como no Egito (Coudray et al., 2007a), Espanha – Andaluzia (Coudray et al., 2007c), 

Itália (Brisighelli et al., 2009), Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Bouhria (Coudray et 

al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008), Centro Norte e 

Nordeste de Portugal (Manco et al., 2008; Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Gusmão et 

al., 2000; Pinheiro et al., 2005), Síria (Abdin et al., 2003) e Tanzânia (Forward et al., 2008). 

Além disso, foi detectada a segunda maior ocorrência no Japão (Okamoto et al., 2003) e 

Marrocos – Asni (Coudray et al., 2007b). 

Seguido do 10, o alelo 11 apresentou frequência de 0,209, também observado com 

frequência alta em diversas populações (Amorim et al., 2001; Abdin et al., 2003; Okamoto et 

al., 2003; Pinheiro et al., 2005; Immel et al., 2006; Alves et al., 2004; Coudray et al., 

2007a,b,c; Forward et al., 2008; Manco et al., 2008; Brisighelli et al., 2009; Lopes et al., 

2009; Gaibar et al., 2010; Gusmão et al., 2010; 2010; Alves et al., 2011; Manta et al., 2012). 

 

5.2.9 D8S1179 

 

Para este marcador genético, o alelo 14 (0,294) foi o de maior ocorrência na população 

em estudos e em Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008) e Tanzânia 

(Forward et al., 2008), não sendo identificado como o mais frequente nas populações 

europeias analisadas. No entanto, foi o segundo mais frequente em Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), na Alemanha (Reichenpfader et al., 2003), China 

(Gusmão et al., 2010), Espanha (Andaluzia) e Sul da Espanha (Coudray et al., 2007c; Gaibar 

et al., 2010), Itália (Brisighelli et al., 2009), Japão (Okamoto et al., 2003), Marrocos – 
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Bouhria (Coudray et al., 2007b) e Portugal (Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Gusmão 

et al., 2000;  Pinheiro et al., 2005). 

O alelo 13, segundo em número de observações no presente trabalho (frequência de 

0,264), foi detectado como um alelo de alta frequência em diversas populações (Gusmão et 

al., 2000; Amorim et al., 2001; Abdin et al., 2003; Okamoto et al., 2003; Reichenpfader et 

al., 2003; Alves et al., 2004; Pinheiro et al., 2005; Immel et al., 2006; Coudray et al., 

2007a,b,c; Forward et al., 2008; Muro et al., 2008; Brisighelli et al., 2009; Lopes et al., 2009; 

Gaibar et al., 2010; Gusmão et al., 2010; Manta et al., 2012). 

 

5.2.10 D13S317 

 

O alelo 12, pertencente ao locus D13S317 apresentou a maior frequência, no presente 

trabalho (0,335), e nas populações da Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Asni e Bouhria 

(Coudray et al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008) e 

Tanzânia (Forward et al., 2008) Egito (Coudray et al., 2007a) e foi o segundo mais frequente 

na Espanha – Andaluzia (Coudray et al., 2007c), Itália (Brisighelli et al., 2009), Centro, Norte 

e Nordeste de Portugal (Manco et al., 2008; Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Gusmão 

et al., 2000; Pinheiro et al., 2005) e Síria (Abdin et al., 2003). 

Para o marcador D13S317, o segundo alelo mais frequente na população foi o 11 

(0,298), que apresenta ampla distribuição em diversas populações (Gusmão et al., 2000; 

Amorim et al., 2001; Abdin et al., 2003; Okamoto et al., 2003; Alves et al., 2004; Pinheiro et 

al., 2005; Immel et al., 2006; Coudray et al., 2007a,b,c; Forward et al., 2008; Manco et al., 

2008; Muro et al., 2008; Brisighelli et al., 2009; Lopes et al., 2009; Gusmão et al., 2010; 

Manta et al., 2012). 
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Vale observar que, em populações asiáticas, o alelo 8 foi o mais recorrente (Okamoto 

et al., 2003; Gusmão et al., 2010). Para este mesmo alelo foi obtida uma frequência de 0,075, 

na população do Rio de Janeiro. Já o microvariante 10.2, o de maior frequência em Indígenas 

da Amazônia Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), não foi detectado no presente estudo. 

  

5.2.11 D16S539 

 

Em relação ao marcador genético D16S539, o alelo 11 apresentou a maior frequência 

na população estudada (0,284), o mesmo ocorreu em estudos com Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), na Alemanha (Reichenpfader et al., 2003), Egito 

(Coudray et al., 2007a), Espanha – Andaluzia Coudray et al. (2007c), Itália (Brisighelli et al., 

2009), Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Bouhria (Coudray et al., 2007b), Moçambique 

(Alves et al., 2004), Centro de Portugal (Manco et al., 2008) e Tanzânia (Forward et al., 

2008). Na Áustria (Reichenpfader et al., 2003), Sul da Espanha (Gaibar et al., 2010), Japão 

(Okamoto et al., 2003), Namíbia (Muro et al., 2008), Centro e Nordeste Portugal (Lopes et 

al., 2009; Pinheiro et al., 2005) e Síria (Abdin et al., 2003), o alelo 11 foi o segundo maior em 

frequência observada. 

Já o alelo 12, no mesmo marcador, foi o segundo mais frequente na população do Rio 

de Janeiro (0,235), apresentando frequência elevada também em Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), na Alemanha e Áustria (Reichenpfader et al., 2003), 

Egito (Coudray et al., 2007a), Espanha (Andaluzia) e Sul da Espanha (Coudray et al., 2007c; 

Gaibar et al., 2010), Itália (Brisighelli et al., 2009),  Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – 

Asni e Bouhria (Coudray et al., 2007b), Centro e Nordeste de Portugal (Lopes et al., 2009; 

Pinheiro et al., 2005) e Síria (Abdin et al., 2003), sendo, portanto, de ampla distribuição. 
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5.2.12 D18S51 

 

Para o marcador D18S51, o alelo 15 foi o de maior frequência (0,170). Dentre as 

populações comparadas, este alelo apresentou maior frequência apenas na Alemanha 

(Reichenpfader et al., 2003), China (Gusmão et al., 2010) e Nordeste de Portugal (Gusmão et 

al., 2000), e a segunda maior frequência apenas no Centro de Portugal (Lopes et al., 2009), 

não sendo um alelo de alta frequência nas variadas populações. 

Após o alelo 15, o 16 (0,156) apresentou a maior frequência alélica, também 

amplamente observado em estudos na Líbia (Immel et al., 2006), Marrocos – Asni (Coudray 

et al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008), Norte e 

Nordeste de Portugal (Amorim et al., 2001; Pinheiro et al., 2005). 

 

5.2.13 D21S11 

 

No caso do locus D21S11, o alelo 30 apresentou a maior frequência (0,242). Nas 

populações de Indígenas da Amazônia Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012), do Sul da 

Espanha (Gaibar et al., 2010), Japão (Okamoto et al., 2003), Líbia (Immel et al., 2006), 

Centro, Norte e Nordeste de Portugal (Lopes et al., 2009; Amorim et al., 2001; Gusmão et al., 

2000; Pinheiro et al., 2005), esse foi o alelo de maior ocorrência. Na Alemanha 

(Reichenpfader et al., 2003), China (Gusmão et al., 2010), Egito (Coudray et al., 2007a), 

Espanha – Andaluzia (Coudray et al., 2007c), Itália (Brisighelli et al., 2009), Marrocos – Asni 

e Bouhria (Coudray et al., 2007b) e Namíbia (Muro et al., 2008), foi o segundo maior em 

observações. 

O alelo 29, foi o segundo mais frequente para o mesmo marcador (0,216), similar ao 

ocorrido em diversas populações (Gusmão et al., 2000; Amorim et al., 2001; Abdin et al., 

2003; Okamoto et al., 2003; Reichenpfader et al., 2003; Alves et al., 2004; Immel et al., 
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2006; Coudray et al., 2007a,b,c; Forward et al., 2008; Brisighelli et al., 2009; Lopes et al., 

2009; Gaibar et al., 2010; Gusmão et al., 2010). 

 

5.2.14 D2S1338 

 

 Para o marcador genético D2S1338, o alelo 17 foi o mais frequente (0,182), assim 

como em estudos na Alemanha e Áustria (Reichenpfader et al., 2003), Espanha (Andaluzia) e 

Sul da Espanha (Coudray et al., 2007c; Gaibar et al., 2010), Marrocos – Asni e Bouhria 

(Coudray et al., 2007b), Centro de Portugal (Lopes et al., 2009). 

O alelo 19, segundo em frequência observada (0,152), foi frequente na Namíbia (Muro 

et al., 2008) e Tanzânia (Forward et al., 2008), não sendo um alelo muito frequente nas 

diversas regiões. 

 

5.2.15 D19S433 

 

No do locus D19S433, os alelos 13 e 14 apresentaram as maiores frequências (0,258 e 

0,249, respectivamente). Estes também foram os alelos mais frequentes na Alemanha e 

Áustria (Reichenpfader et al., 2003), Egito (Coudray et al., 2007a), Espanha (Andaluzia) e 

Sul da Espanha (Coudray et al., 2007c; Gaibar et al., 2010), Marrocos – Asni e Bouhria 

(Coudray et al., 2007b), Moçambique (Alves et al., 2004), Namíbia (Muro et al., 2008), 

Centro Portugal (Lopes et al., 2009) e Tanzânia (Forward et al., 2008). 

 

5.2.16 Penta E 

 

Em relação ao marcador genético Penta E, o alelo 12 foi o mais frequente (0,159), fato 

que ocorreu em trabalhos na Itália (Brisighelli et al., 2009), Centro e Nordeste de Portugal 
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(Lopes et al., 2009; Pinheiro et al., 2005). Em Indígenas da Amazônia Brasileira (Terenas) 

(Manta et al., 2012) e na Líbia (Immel et al., 2006), foi o segundo mais frequente. Nas 

populações do Japão (Okamoto et al., 2003) e da Líbia (Immel et al., 2006), o alelo 11, 

segundo em frequência na população estudada (0,125), apresentou frequência elevada. 

 

5.2.17 Penta D 

 

O alelo 9, pertencente ao locus Penta D, apresentou a maior ocorrência (frequência de 

0,182), coincidente com a população do Japão (Okamoto et al., 2003). Na Itália (Brisighelli et 

al., 2009), Líbia (Immel et al., 2006), Centro e Nordeste de Portugal (Lopes et al., 2009; 

Pinheiro et al., 2005), este foi o segundo alelo mais frequente. O alelo 12, segundo em 

ocorrência na população do Rio de Janeiro (frequência de 0,166), apresentou a segunda maior 

frequência em Indígenas da Amazônia Brasileira (Terenas) (Manta et al., 2012) e na Síria 

(Abdin et al., 2003). 
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6. Conclusões 

 

Nesta dissertação, foram analisados 17 marcadores do tipo STR, de interesse forense, 

na população do Rio de Janeiro. As principais conclusões referentes ao estudo são: 

 

1. Os marcadores genéticos TH01 e D7S820 apresentaram o menor número de alelos; 

2. O locus D21S11 foi o mais polimórfico, seguido do marcador genético FGA; 

3. O alelo 8, do marcador genético TPOX, foi o mais frequentemente observado e o 

locus TPOX apresentou o menor Poder de Discriminação (PD), Poder de Exclusão 

(PE) e Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC) e a maior Probabilidade de 

Coincidência Aleatória (PM), dentre os analisados; 

4. No locus Penta E, foi obsevado o maior Poder de Discriminação (PD), Poder de 

Exclusão (PE) e Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC) e a menor Probabilidade 

de Coincidência Aleatória (PM); 

5. O marcador genético D2S1338 apresentou o segundo maior Poder de Discriminação 

(PD), Conteúdo de Informação Polimórfica (PIC) e a segunda menor Probabilidade de 

Coincidência Aleatória (PM), enquanto o locus D18S51 apresentou o segundo maior 

Poder de Exclusão (PE); 

6. Foram observadas frequências ainda não descritas, na população do Rio de Janeiro, 

para o locus Penta D e para os seguintes alelos: 13, 19.2, 30.2, 31.2 e 32 (FGA); 5 

(TH01); 5 (TPOX); 22 (vWA); 18 (D8S1179); 5 e 12.1 (D16S539); 24 (D18S51); 19, 

20, 23.2, 35.2 e 37 (D21S11); 
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7. O teste exato para a hipótese de Equilíbrio de Hardy-Weinberg demonstrou que os 

marcadores genéticos estudados não apresentaram desvio significativo em relação ao 

equilíbrio; 

8. O valor médio do coeficiente de endogamia de Wright (FIS) foi de 0,0196; 

9. A árvore filogenética, desenvolvida pelo método de Neighbor-Joining, possibilitou 

detectar uma semelhança entre população do Rio de Janeiro e a população do Nordeste 

brasileiro; 

10. Não foram observados valores estatisticamente significativos na análise de FST par a 

par entre a população do Rio de Janeiro e as populações das demais regiões brasileiras, 

indicando ausência de estruturação, importante característica no caso de marcadores 

genéticos utilizados em testes de identificação humana; 

11. O gráfico “Triangle Plot” populacional, gerado no software Structure, sugere que, em 

média, os indivíduos não apresentam contribuição maior determinado grupo étnico em 

comparação com os demais, podendo a população ser formada por similar 

contribuição dos grupos étnicos principais; 

12. A comparação das frequências alélicas, dos marcadores genéticos estudados, permitiu 

observar que, de forma geral, os alelos frequentemente observados na população do 

Rio de Janeiro apresentaram ampla distribuição nas diversas populações mundiais. 
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8. ANEXOS 

 

CSF1PO 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
12 0,312 

População Estudada 
11 0,276 

Egito - Andaima 
12 0,323 

Coudray et al., 2007a 
10 0,318 

Espanha - Andaluzia 

10 0,338 

Coudray et al., 2007c 11 0,286 

12 0,286 

Sul da Espanha 
11 0,361 

Gaibar et al., 2010 
10 0,278 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira 

12 0,393 
Mendes-Junior, 2001 

10 0,284 

Itália 
12 0,325 

Brisighelli et al., 2009 
11 0,317 

Japão 
12 0,427 

Okamoto et al., 2003 
11 0,203 

Líbia 
12 0,330 

Immel et al., 2006 
10 0,316 

Marrocos - Asni 
12 0,338 

Coudray et al., 2007b 
10 0,300 

Marrocos - Bouhria 
10 0,370 

Coudray et al., 2007b 
11 0,288 

Moçambique 
12 0,349 

Alves et al., 2004 
10 0,275 

Namíbia 
10 0,269 

Muro et al., 2008 
11 0,264 

Centro Portugal 
11 0,334 

Lopes et al., 2009 
12 0,325 

Nordeste Portugal 
12 0,325 

Pinheiro et al., 2005 
10 0,305 

Norte Portugal 
12 0,315 

Alves et al., 2011 
10 0,309 

Síria 
12 0,339 

Abdin et al., 2003 
11 0,311 

Tanzânia 
10 0,288 

Forward et al., 2008 
12 0,279 

 

Tabela 8.1: Alelos mais frequentes, no loci CSF1PO, em diferentes populações. 
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FGA 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
22 0,170 

População Estudada 
21 0,163 

Alemanha 
22 0,212 Reichenpfader et al., 

2003 21 0,175 

China 
22 0,224 

Gusmão et al., 2010 
23 0,184 

Egito - Andaima 
23 0,182 

Coudray et al., 2007a 
21 0,157 

Espanha - Andaluzia 
21 0,272 

Coudray et al., 2007c 
24 0,154 

Sul da Espanha 
22 0,183 

Gaibar et al., 2010 
24 0,172 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

24 0,350 
Manta et al., 2012 

25 0,205 

Itália 
22 0,189 

Brisighelli et al., 2009 
21 0,167 

Japão 
22 0,240 

Okamoto et al., 2003 
24 0,178 

Líbia 
22 0,191 

Immel et al., 2006 
24 0,167 

Marrocos - Asni 
22 0,195 

Coudray et al., 2007b 
23 0,176 

Marrocos - Bouhria 
21 0,226 

Coudray et al., 2007b 
24 0,163 

Moçambique 
24 0,191 

Alves et al., 2004 
23 0,188 

Centro Portugal 
21 0,193 

Lopes et al., 2009 
22 0,178 

Norte de Portugal 
21 0,190 

Amorim et al., 2001 
23 0,173 

Nordeste Portugal 
23 0,188 

Gusmão et al., 2000 
22 0,168 

Nordeste Portugal 
22 0,180 

Pinheiro et al., 2005 
21 0,170 

Namíbia 
22 0,185 

Muro et al., 2008 
24 0,177 

Síria 

24 0,279 

Abdin et al., 2003 23 0,172 

21 0,172 

 

Tabela 8.2: Alelos mais frequentes, no loci FGA, em diferentes populações. 

 



78 

 

TH01 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
7 0,261 

População Estudada 
9 0,192 

Alemanha 
9.3 0,331 Reichenpfader et al., 

2003 6 0,226 

Egito - Andaima 
9 0,343 

Coudray et al., 2007a 
7 0,268 

Espanha - Andaluzia 
9 0,250 

Coudray et al., 2007c 
9.3 0,224 

Sul da Espanha 

6 0,256 

Gaibar et al., 2010 9 0,211 

9.3 0,211 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

7 0,487 
Manta et al., 2012 

6 0,043 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira 

7 0,446 
Mendes-Junior, 2001 

6 0,389 

Itália 
6 0,269 

Brisighelli et al., 2009 
9 0,222 

Japão 
9 0,415 

Okamoto et al., 2003 
7 0,285 

Líbia 
9 0,267 

Immel et al., 2006 
6 0,243 

Marrocos - Asni 
7 0,295 

Coudray et al., 2007b 
9 0,248 

Marrocos - Bouhria 
9 0,293 

Coudray et al., 2007b 
6 0,207 

Moçambique 
7 0,342 

Alves et al., 2004 
8 0,299 

Namíbia 
7 0,400 

Muro et al., 2008 
8 0,364 

Centro Portugal 
9.3 0,293 

Manco et al., 2008 
9 0,231 

Centro Portugal 
9.3 0,328 

Lopes et al., 2009 
6 0,210 

Nordeste Portugal 
9.3 0,285 

Pinheiro et al., 2005 
6 0,202 

Norte de Portugal 
9.3 0,267 

Alves et al., 2011 
6 0,212 

Síria 
6 0,267 

Abdin et al., 2003 
9 0,254 

Tanzânia 
7 0,366 

Forward et al., 2008 
8 0,233 

 

Tabela 8.3: Alelos mais frequentes, no loci TH01, em diferentes populações. 
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TPOX 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
8 0,432 

População Estudada 
11 0,261 

Egito - Andaima 
8 0,424 

Coudray et al., 2007a 
11 0,258 

Espanha - Andaluzia 
8 0,482 

Coudray et al., 2007c 
11 0,294 

Sul da Espanha 
8 0,483 

Gaibar et al., 2010 
11 0,289 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira 

11 0,470 
Mendes-Junior, 2001 

12 0,294 

Itália 
8 0,537 

Brisighelli et al., 2009 
11 0,254 

Japão 
8 0,483 

Okamoto et al., 2003 
11 0,308 

Líbia 
8 0,500 

Immel et al., 2006 
11 0,250 

Marrocos - Asni 
8 0,438 

Coudray et al., 2007b 
11 0,267 

Marrocos - Bouhria 
8 0,447 

Coudray et al., 2007b 
11 0,365 

Namíbia 
8 0,336 

Muro et al., 2008 
11 0,315 

Centro Portugal 
8 0,552 

Manco et al., 2008 
11 0,294 

Centro Portugal 
8 0,498 

Lopes et al., 2009 
11 0,303 

Nordeste Portugal 
8 0,528 

Pinheiro et al., 2005 
11 0,273 

Norte de Portugal 
8 0,246 

Alves et al., 2011 
11 0,335 

Síria 
8 0,450 

Abdin et al., 2003 
11 0,248 

Tanzânia 
9 0,284 

Forward et al., 2008 
11 0,257 

 

Tabela 8.4: Alelos mais frequentes, no loci TPOX, em diferentes populações. 
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vWA 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
17 0,250 

População Estudada 
16 0,234 

Alemanha 
17 0,278 Reichenpfader et al., 

2003 18 0,225 

China 
14 0,299 

Gusmão et al., 2010 
17 0,230 

Egito - Andaima 
17 0,328 

Coudray et al., 2007a 
16 0,242 

Espanha - Andaluzia 
16 0,272 

Coudray et al., 2007c 
17 0,254 

Sul da Espanha 
17 0,289 

Gaibar et al., 2010 
16 0,283 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

16 0,509 
Manta et al., 2012 

17 0,252 

Itália 
17 0,286 

Brisighelli et al., 2009 
16 0,237 

Japão 
17 0,277 

Okamoto et al., 2003 
18 0,209 

Líbia 
17 0,291 

Immel et al., 2006 
16 0,214 

Marrocos - Asni 
15 0,257 

Coudray et al., 2007b 
17 0,257 

Marrocos - Bouhria 
17 0,269 

Coudray et al., 2007b 
18 0,212 

Moçambique 
16 0,306 

Alves et al., 2004 
15 0,236 

Namíbia 
16 0,218 

Muro et al., 2008 
15 0,200 

Centro Portugal 
17 0,253 

Lopes et al., 2009 
16 0,246 

Nordeste Portugal 
17 0,277 

Pinheiro et al., 2005 
16 0,248 

Norte de Portugal 
16 0,253 

Amorim et al., 2001 
17 0,234 

Síria 
17 0,331 

Abdin et al., 2003 
16 0,269 

Tanzânia 
16 0,262 

Forward et al., 2008 
15 0,242 

 

Tabela 8.5: Alelos mais frequentes, no loci vWA, em diferentes populações. 
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D3S1358 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
15 0,307 

População Estudada 
16 0,284 

Alemanha 
16 0,244 Reichenpfader et al., 

2003 15 0,235 

China 
15 0,351 

Gusmão et al., 2010 
16 0,322 

Egito - Andaima 
17 0,293 

Coudray et al., 2007a 
16 0,247 

Espanha - Andaluzia 
17 0,241 

Coudray et al., 2007c 
18 0,211 

Sul da Espanha 
15 0,233 

Gaibar et al., 2010 
18 0,233 

Indígenas da Amazônia Brasileira 

(Terenas) 

15 0,608 
Manta et al., 2012 

16 0,220 

Itália 
16 0,257 

Brisighelli et al., 2009 
15 0,240 

Japão 
15 0,384 

Okamoto et al., 2003 
16 0,305 

Líbia 
15 0,320 

Immel et al., 2006 
17 0,352 

Marrocos - Asni 
16 0,271 

Coudray et al., 2007b 
17 0,281 

Marrocos - Bouhria 
16 0,361 

Coudray et al., 2007b 
17 0,279 

Moçambique 
16 0,380 

Alves et al., 2004 
15 0,303 

Namíbia 
16 0,372 

Muro et al., 2008 
15 0,274 

Centro Portugal 
15 0,258 

Lopes et al., 2009 
16 0,202 

Nordeste Portugal 
15 0,325 

Gusmão et al., 2000 
16 0,230 

Nordeste Portugal 
15 0,245 

Pinheiro et al., 2005 
17 0,230 

Norte de Portugal 
15 0,289 

Amorim et al., 2001 
16 0,241 

Síria 
15 0,277 

Abdin et al., 2003 
16 0,277 

Tanzânia 
16 0,427 

Forward et al., 2008 
15 0,233 

 

Tabela 8.6: Alelos mais frequentes, no loci D3S1358, em diferentes populações. 
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D5S818 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
12 0,347 

População Estudada 
11 0,300 

China 
11 0,374 

Gusmão et al., 2010 
10 0,213 

Egito - Andaima 
11 0,318 

Coudray et al., 2007a 
12 0,268 

Espanha - Andaluzia 
11 0,377 

Coudray et al., 2007c 
12 0,355 

Sul da Espanha 
12 0,394 

Gaibar et al., 2010 
11 0,356 

Itália 
12 0,382 

Brisighelli et al., 2009 
11 0,272 

Japão 
11 0,319 

Okamoto et al., 2003 
12 0,254 

Líbia 
12 0,325 

Immel et al., 2006 
11 0,257 

Marrocos - Asni 
12 0,371 

Coudray et al., 2007b 
11 0,257 

Marrocos - Bouhria 
12 0,361 

Coudray et al., 2007b 
13 0,288 

Moçambique 
12 0,370 

Alves et al., 2004 
11 0,236 

Namíbia 
13 0,379 

Muro et al., 2008 
12 0,313 

Centro Portugal 
12 0,379 

Lopes et al., 2009 
11 0,354 

Nordeste Portugal 
12 0,381 

Gusmão et al., 2000 
11 0,352 

Nordeste Portugal 
12 0,403 

Pinheiro et al., 2005 
11 0,335 

Norte de Portugal 
12 0,374 

Amorim et al., 2001 
11 0,346 

Síria 
12 0,372 

Abdin et al., 2003 
11 0,281 

Tanzânia 
12 0,380 

Forward et al., 2008 
13 0,207 

 

Tabela 8.7: Alelos mais frequentes, no loci D5S818, em diferentes populações. 
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D7S820 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
10 0,300 

População Estudada 
11 0,209 

China 
11 0,368 

Gusmão et al., 2010 
12 0,201 

Egito - Andaima 
10 0,409 

Coudray et al., 2007a 
11 0,197 

Espanha - Andaluzia 
10 0,303 

Coudray et al., 2007c 
11 0,232 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

11 0,332 
Manta et al., 2012 

12 0,263 

Itália 
10 0,300 Brisighelli et al., 

2009 11 0,234 

Japão 
11 0,316 

Okamoto et al., 2003 
10 0,229 

Sul da Espanha 
11 0,272 

Gaibar et al., 2010 
12 0,189 

Líbia 
10 0,359 

Immel et al., 2006 
11 0,233 

Marrocos - Asni 
11 0,348 

Coudray et al., 2007b 
10 0,314 

Marrocos - Bouhria 
10 0,313 

Coudray et al., 2007b 
11 0,279 

Moçambique 
10 0,391 

Alves et al., 2004 
11 0,204 

Namíbia 
10 0,331 

Muro et al., 2008 
8 0,272 

Centro Portugal 
10 0,271 

Manco et al., 2008 
11 0,207 

Centro Portugal 
10 0,280 

Lopes et al., 2009 
11 0,232 

Nordeste Portugal 
10 0,266 

Gusmão et al., 2000 
11 0,206 

Nordeste Portugal 
10 0,278 

Pinheiro et al., 2005 
11 0,200 

Norte de Portugal 
10 0,258 

Amorim et al., 2001 
11 0,207 

Síria 
10 0,319 

Abdin et al., 2003 
11 0,273 

Tanzânia 

10 0,391 

Forward et al., 2008 8 0,196 

11 0,196 

 

Tabela 8.8: Alelos mais frequentes, no loci D7S820, em diferentes populações. 
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D8S1179 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
14 0,294 

População Estudada 
13 0,264 

Alemanha 
13 0,347 Reichenpfader et al., 

2003 14 0,179 

China 
13 0,195 

Gusmão et al., 2010 
14 0,184 

Egito - Andaima 
13 0,247 

Coudray et al., 2007a 
15 0,227 

Espanha - Andaluzia 
13 0,268 

Coudray et al., 2007c 
14 0,224 

Sul da Espanha 
13 0,278 

Gaibar et al., 2010 
14 0,239 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

13 0,315 
Manta et al., 2012 

14 0,262 

Itália 
13 0,312 

Brisighelli et al., 2009 
14 0,226 

Japão 
13 0,251 

Okamoto et al., 2003 
14 0,195 

Líbia 
13 0,301 

Immel et al., 2006 
15 0,218 

Marrocos - Asni 
15 0,243 

Coudray et al., 2007b 
13 0,238 

Marrocos - Bouhria 
13 0,260 

Coudray et al., 2007b 
14 0,216 

Moçambique 
14 0,320 

Alves et al., 2004 
13 0,211 

Namíbia 
14 0,477 

Muro et al., 2008 
13 0,177 

Centro Portugal 
13 0,313 

Lopes et al., 2009 
14 0,219 

Nordeste Portugal 
13 0,325 

Gusmão et al., 2000 
14 0,200 

Nordeste Portugal 
13 0,290 

Pinheiro et al., 2005 
14 0,240 

Norte de Portugal 
13 0,301 

Amorim et al., 2001 
14 0,207 

Síria 
13 0,296 

Abdin et al., 2003 
15 0,179 

Tanzânia 

14 0,298 

Forward et al., 2008 13 0,207 

15 0,207 

 

Tabela 8.9: Alelos mais frequentes, no loci D8S1179, em diferentes populações. 
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D13S317 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
12 0,335 

População Estudada 
11 0,298 

China 
8 0,299 

Gusmão et al., 2010 
11 0,201 

Egito - Andaima 
12 0,369 

Coudray et al., 2007a 
11 0,273 

Sul da Espanha 
15 0,233 

Gaibar et al., 2010 
18 0,233 

Espanha - Andaluzia 
11 0,320 

Coudray et al., 2007c 
12 0,219 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

10.2 0,261 
Manta et al., 2012 

11 0,261 

Itália 
11 0,300 Brisighelli et al., 

2009 12 0,299 

Japão 
8 0,243 

Okamoto et al., 2003 
11 0,243 

Líbia 
12 0,369 

Immel et al., 2006 
11 0,216 

Marrocos - Asni 
12 0,371 

Coudray et al., 2007b 
11 0,362 

Marrocos - Bouhria 
12 0,433 

Coudray et al., 2007b 
11 0,293 

Moçambique 
12 0,384 

Alves et al., 2004 
11 0,299 

Namíbia 
12 0,503 

Muro et al., 2008 
11 0,308 

Centro de Portugal 
11 0,361 

Manco et al., 2008 
12 0,243 

Centro Portugal 
11 0,332 

Lopes et al., 2009 
12 0,253 

Nordeste Portugal 
11 0,320 

Gusmão et al., 2000 
12 0,285 

Nordeste Portugal 
11 0,302 

Pinheiro et al., 2005 
12 0,295 

Norte de Portugal 
11 0,335 

Amorim et al., 2001 
12 0,254 

Síria 
11 0,332 

Abdin et al., 2003 
12 0,252 

Tanzânia 
12 0,404 

Forward et al., 2008 
11 0,307 

 

Tabela 8.10: Alelos mais frequentes, no loci D13S317, em diferentes populações. 
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D16S539 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
11 0,284 

População Estudada 
12 0,235 

Alemanha 
11 0,299 Reichenpfader et al., 

2003 12 0,291 

Áustria 
12 0,335 Reichenpfader et al., 

2003 11 0,310 

Egito - Andaima 
11 0,278 

Coudray et al., 2007a 
12 0,263 

Espanha - Andaluzia 
11 0,329 

Coudray et al., 2007c 
12 0,303 

Sul da Espanha 
12 0,278 

Gaibar et al., 2010 
11 0,267 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

11 0,410 
Manta et al., 2012 

12 0,184 

Itália 
11 0,314 

Brisighelli et al., 2009 
12 0,270 

Japão 
9 0,280 

Okamoto et al., 2003 
11 0,243 

Líbia 
11 0,422 

Immel et al., 2006 
12 0,180 

Marrocos - Asni 
12 0,310 

Coudray et al., 2007b 
11 0,243 

Marrocos - Bouhria 
11 0,346 

Coudray et al., 2007b 
12 0,178 

Moçambique 
11 0,296 

Alves et al., 2004 
9 0,243 

Namíbia 
9 0,279 

Muro et al., 2008 
11 0,277 

Centro de Portugal 
11 0,338 

Manco et al., 2008 
13 0,216 

Centro Portugal 
12 0,287 

Lopes et al., 2009 
11 0,286 

Nordeste Portugal 
12 0,312 

Pinheiro et al., 2005 
11 0,290 

Síria 
12 0,279 

Abdin et al., 2003 
11 0,230 

Tanzânia 
11 0,340 

Forward et al., 2008 
9 0,212 

 

Tabela 8.11: Alelos mais frequentes, no loci D16S539, em diferentes populações. 
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D18S51 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
15 0,170 

População Estudada 
16 0,156 

Alemanha 
15 0,177 Reichenpfader et al., 

2003 14 0,153 

China 
15 0,213 

Gusmão et al., 2010 
14 0,201 

Egito - Andaima 
20 0,167 

Coudray et al., 2007a 
14 0,141 

Espanha - Andaluzia 
14 0,180 

Coudray et al., 2007c 
12 0,171 

Sul da Espanha 
12 0,167 

Gaibar et al., 2010 
17 0,150 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

14 0,278 
Manta et al., 2012 

17 0,183 

Itália 
14 0,171 

Brisighelli et al., 2009 
13 0,154 

Japão 
14 0,218 

Okamoto et al., 2003 
13 0,195 

Líbia 

14 0,186 

Immel et al., 2006 13 0,147 

16 0,147 

Marrocos - Asni 

16 0,181 

Coudray et al., 2007b 12 0,138 

14 0,138 

Marrocos - Bouhria 
12 0,173 

Coudray et al., 2007b 
14 0,149 

Moçambique 
16 0,194 

Alves et al., 2004 
17 0,194 

Namíbia 
17 0,238 

Muro et al., 2008 
16 0,205 

Síria 
14 0,208 

Abdin et al., 2003 
12 0,159 

Tanzânia 
16 0,196 

Forward et al., 2008 
17 0,187 

Centro Portugal 
14 0,150 

Lopes et al., 2009 
15 0,149 

Nordeste Portugal 
15 0,181 

Gusmão et al., 2000 
14 0,176 

Nordeste Portugal 
16 0,180 

Pinheiro et al., 2005 
17 0,148 

Norte de Portugal 
14 0,167 

Amorim et al., 2001 
16 0,164 

 

Tabela 8.12: Alelos mais frequentes, no loci D18S51, em diferentes populações. 



88 

 

D21S11 

População 

Alelos mais 

Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
30 0,242 

População Estudada 
29 0,216 

Alemanha 
29 0,218 Reichenpfader et al., 

2003 30 0,210 

China 
29 0,328 

Gusmão et al., 2010 
30 0,282 

Egito - Andaima 
29 0,359 

Coudray et al., 2007a 
30 0,307 

Espanha - Andaluzia 
29 0,228 

Coudray et al., 2007c 
30 0,197 

Sul da Espanha 
30 0,300 

Gaibar et al., 2010 
29 0,239 

Indígenas da Amazônia Brasileira 

(Terenas) 

30 0,245 
Manta et al., 2012 

31 0,133 

Itália 
29 0,244 

Brisighelli et al., 2009 
30 0,214 

Japão 
30 0,384 

Okamoto et al., 2003 
29 0,226 

Líbia 
30 0,286 

Immel et al., 2006 
29 0,233 

Marrocos - Asni 
29 0,257 

Coudray et al., 2007b 
30 0,238 

Marrocos - Bouhria 
29 0,303 

Coudray et al., 2007b 
30 0,231 

Moçambique 
28 0,243 

Alves et al., 2004 
29 0,201 

Namíbia 
28 0,238 

Muro et al., 2008 
30 0,192 

Centro Portugal 
30 0,250 

Lopes et al., 2009 
29 0,231 

Nordeste Portugal 
30 0,215 

Gusmão et al., 2000 
28 0,195 

Nordeste Portugal 
30 0,252 

Pinheiro et al., 2005 
28 0,157 

Norte de Portugal 
30 0,239 

Amorim et al., 2001 
29 0,191 

Síria 
29 0,219 

Abdin et al., 2003 
32.2 0,127 

Tanzânia 
28 0,257 

Forward et al., 2008 
29 0,192 

  

Tabela 8.13: Alelos mais frequentes, no loci D21S11, em diferentes populações. 
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D2S1338 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
17 0,182 

População Estudada 
19 0,152 

Alemanha 
17 0,215 

Reichenpfader et al., 2003 
20 0,141 

Áustria 
17 0,180 

Reichenpfader et al., 2003 
20 0,125 

Egito - Andaima 
18 0,157 

Coudray et al., 2007a 
20 0,126 

Espanha - Andaluzia 
17 0,268 

Coudray et al., 2007c 
20 0,149 

Sul da Espanha 

17 0,278 

Gaibar et al., 2010 20 0,139 

25 0,139 

Marrocos - Asni 
17 0,300 

Coudray et al., 2007b 
20 0,181 

Marrocos - Bouhria 
17 0,346 

Coudray et al., 2007b 
20 0,144 

Moçambique 
22 0,194 

Alves et al., 2004 
21 0,162 

Namíbia 
19 0,218 

Muro et al., 2008 
21 0,136 

Centro Portugal 
17 0,273 

Lopes et al., 2009 
20 0,147 

Tanzânia 
21 0,186 

Forward et al., 2008 
19 0,177 

 

Tabela 8.14: Alelos mais frequentes, no loci D2S1338, em diferentes populações. 

 

 

 



90 

 

 

 

 

 

D19S433 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
13 0,258 

População Estudada 
14 0,249 

Alemanha 
14 0,293 

Reichenpfader et al., 2003 
13 0,245 

Áustria 
14 0,340 

Reichenpfader et al., 2003 
13 0,210 

Egito - Andaima 
13 0,247 

Coudray et al., 2007a 
14 0,197 

Espanha - Andaluzia 
14 0,355 

Coudray et al., 2007c 
13 0,316 

Sul da Espanha 
14 0,333 

Gaibar et al., 2010 
13 0,289 

Marrocos - Asni 
13 0,290 

Coudray et al., 2007b 
14 0,200 

Marrocos - Bouhria 
14 0,238 

Coudray et al., 2007b 
13 0,264 

Moçambique 
13 0,324 

Alves et al., 2004 
14 0,229 

Namíbia 
13 0,310 

Muro et al., 2008 
14 0,210 

Centro Portugal 
14 0,313 

Lopes et al., 2009 
13 0,265 

Tanzânia 
13 0,265 

Forward et al., 2008 
14 0,224 

 

Tabela 8.15: Alelos mais frequentes, no loci D19S433, em diferentes populações. 
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Penta E 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
12 0,159 

População Estudada 
11 0,125 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

14 0,180 
Manta et al., 2012 

12 0,162 

Itália 
12 0,172 

Brisighelli et al., 2009 
7 0,155 

Japão 

15 0,150 

Okamoto et al., 2003 11 0,121 

16 0,121 

Líbia 
11 0,165 

Immel et al., 2006 
12 0,150 

Moçambique 
8 0,174 

Alves et al., 2004 
13 0,130 

Centro Portugal 
12 0,213 

Lopes et al., 2009 
7 0,153 

Nordeste Portugal 
12 0,192 

Pinheiro et al., 2005 
7 0,140 

Síria 

12 0,185 

Abdin et al., 2003 13 0,112 

7 0,122 

Tabela 8.16: Alelos mais frequentes, no loci Penta E, em diferentes populações. 

 

Penta D 

População Alelos mais Frequentes Frequência Referência 

Rio de Janeiro 
9 0,182 

População Estudada 
12 0,166 

Indígenas da Amazônia 

Brasileira (Terenas) 

10 0,294 
Manta et al., 2012 

12 0,259 

Japão 
9 0,297 Okamoto et al., 

2003 10 0,220 

Líbia 
13 0,241 

Immel et al., 2006 
9 0,168 

Moçambique 
10 0,201 

Alves et al., 2004 
8 0,146 

Centro Portugal 
13 0,205 

Lopes et al., 2009 
9 0,198 

Nordeste Portugal 
13 0,235 

Pinheiro et al., 2005 
9 0,217 

Síria 
13 0,200 

Abdin et al., 2003 
12 0,178 

Tabela 8.17: Alelos mais frequentes, no loci Penta D, em diferentes populações. 


