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RESUMO

Marcadores moleculares de cromossomo Y sdo essenciais a pericia em
genética forense. Os marcadores moleculares STR (Short Tandem Repeats)
especificos para o cromossomo Y sdao amplamente utilizados no Laboratério de
Pericias do RS. Entretanto, ndo havia dados estatisticos préprios do Estado do
Rio Grande do Sul, implicando na utilizacdo de bancos de dados alternativos
(brasileiro e europeu). Assim, a formacao de um banco de dados de haplétipos,
préprio da populagao do RS, com os perfis do cromossomo Y, permitiria a emissao
de Laudos Periciais com informacdes estatisticas mais fidedignas. Neste trabalho
foram tipados 255 individuos nao aparentados, pertencentes a sete mesoregides
do estado do Rio Grande do Sul. Foram colhidas amostras de sangue ou saliva a
partir das quais foi feita a extracdo de DNA, seguida da amplificacdo dos 17 loci
do cromossomo Y através do kit Y-STRs (AmpFtiSTR® Yfiler™ - Applied
Biosystems). Os produtos de amplificacdo foram analisados no ABI PRISM® 3100
Avant Genetic Analyzer (Applied Biosystems). Na analise dos dados foram
identificados 247 hapl6tipos, dos quais 239 unicos e 8 foram encontrados em dois
individuos, cada.*paniel A diversidade haplotipica de Y-STRs da populacado do Rio
Grande do Sul foi de 99,98% e o poder de discriminagcdo de 96,86%. As
distancias genéticas mostraram que a populacdo do RS, como um todo, ndo é
significativamente diferente das amostras do Brasil, Rio de Janeiro e Argentina; é
marginalmente diferente de Sao Paulo, Itdlia e do Norte de Portugal; mais distante
da Espanha, regiao Amazobnica e Alemanha; e muito distante da amostra de
nativos sul-americanos. Quando os dados do RS foram comparados por
mesoregido, alguns pares apresentaram diferenga significativa entre si, de acordo
com a histéria da imigracao, sendo a Mesoregiao Centro Oriental Rio-Grandense a
mais diferente. Porém, nenhuma regido apresentou diferenca significativa em

relacao a populacao brasileira.
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1.1.INTRODUGAO

O Cromossomo Y

O cromossomo Y possui um tamanho médio de aproximadamente 60
milhdes de pares de bases (Mb), representando 2% do genoma humano. Possui
um excesso de sequéncias repetitivas, é extremamente pobre em genes
funcionais, porém, apresenta fun¢des bioldgicas importantes como a determinacao
do sexo e a fertilidade masculina. Possui duas pequenas regides nos telomeros de
ambos o0s bracos, denominadas pseudo-autossémicas (PARs - Pseudo-
autossomal regions), uma maior (PAR 1) e outra menor (PAR 2), homodlogas as
sequéncias do cromossomo X e responsaveis pelo correto pareamento e
recombinacao entre os cromossomos X e Y durante a meiose de individuos do

sexo masculino [1,2].

A regidao maior, compreendendo 95% do cromossomo Y e delimitada pelas
regides pseudo-autossOmicas é denominada “Male Specific Y Region”. Essa
regiao € formada por sequéncia de DNA exclusiva masculina, onde nao ha
pareamento entre os cromossomos X e Y durante a meiose masculina. O
sequenciamento da porcdo nao recombinante do cromossomo Y (NRY) mostrou
que essa regido € formada pela Heterocromatina (40Mb) e pela Eucromatina
(20Mb) [3].

O DNA do cromossomo Y apresenta uma heranca paterna, na forma
hapléide, ou seja, ndo apresenta uma cépia homdloga, como acontece com o
resto dos cromossomos. A falta de recombinacdo na maior parte do cromossomo
Y faz com que ele se comporte como um fragmento Unico de DNA, que se
transmite intacto por via paterna a descendéncia masculina. A Unica fonte de
variacdo nessa regidao é representada pelas mutagdes que, com o tempo, se
acumulam gradativamente. A maioria das mutagdes ocorre nas regides de introns
e nas regides extragénicas. Desta maneira, diz-se que o cromossomo Y contém
uma gravacgao de todos os eventos mutacionais acontecidos ao longo da histéria e

possibilita a reconstru¢ao das linhagens paternas [4,5].



Desde a descoberta dos primeiros polimorfismos no cromossomo Y, o
namero de marcadores vem aumentando significativamente. A regido néo
recombinante do cromossomo Y possui diferentes tipos de polimorfismos que
apresentam taxas de mutacao diferentes, permitindo assim selecionar o tipo de
marcador mais adequado para os diferentes tipos de estudo e abordagens. A
analise de regides Y-especificas pode nos revelar a genealogia paterna e as
relacdes evolutivas entre diferentes grupos de individuos [6-8].

Marcadores Y-STRs

Os marcadores do tipo STRs (Short Tandem Repeat), também chamados
microssatélites, sdo seqiéncias de pequeno tamanho de fragmento, geralmente
de 2 a 4 nucleotideos, repetidas em pequenas unidades (motivos), que geram
polimorfismos multialélicos identificados e representados pelo numero de
repeticdes que se apresentem. Um marcador STR pode apresentar variagdo no
namero de repeticées de individuo para individuo [9,10].

Os Y-STRs sao marcadores genéticos de heranca uniparental, ou seja, sao
passados dos pais aos filhos homens e estao situados no cromossomo Y humano.
Ao conjunto da informacéo relativa a varios marcadores STRs num mesmo
cromossomo da-se o nome de haplétipo [10,11]. O conjunto de dados de loci
analisados pode caracterizar o individuo, sendo os mesmos alelos encontrados
nos irmaos, tios, primos, avd e demais antepassados masculinos. O conjunto

desses haplotipos também pode caracterizar populagdes [6,12].

Uma grande variedade de marcadores polimérficos que podem ser
genotipados por PCR esta disponivel para estudar a diversidade do cromossomo
Y. A disponibilidade de protocolos robustos de tipagem de Y-STR possibilita uma
crescente e util ferramenta para identificacdo masculina para estudos forenses
[13,17].

Polimorfismos do cromossomo Y-STRs sdo considerados de evolugao
rapida e sdo geralmente utilizados em estudos de analise de fendbmenos
populacionais recentes [11,17]. As analises estatisticas aplicadas no estudo do



cromossomo Y envolvem freqiiéncias haplotipicas, nao podendo ser estimadas
como produtos de frequéncias alélicas [14,15]. Dai advém a importancia em
genotipar cada individuo para o maior numero de loci possivel, o que faz com que
as linhagens sejam melhor discriminadas [16].

A maioria dos STRs encontrados no cromossomo Y exibe menor grau de
polimorfismo quando comparados aos STRs autossémicos. Entretanto,
diferentemente dos STRs autossdmicos, eles freqientemente mostram diferencas

marcantes nas distribuicées das freqiiéncias alélicas entre grupos étnicos [18].



CONSIDERACOES FINAIS

Os Y-STRs da populagédo do Rio Grande do Sul relacionados neste trabalho
apresentaram diversidade haplotipica de 99,98%, indice bem maior quando
comparado com 99,37% considerando o haplétipo minimo (minHt) e com 99,83%
considerando o haplétipo extendido (ExtHt). Este resultado confere ao conjunto
dos 17 Y-STR loci, um poder de discriminacao de 96,86%.

A comparacdo dos dados da populacdo do RS com os da populagcéao
brasileira demonstrou que n&o sao significativamente diferentes (P>0,05),
considerando andlise dos 17 Y-STR Joci. Quando os dados do RS foram
separados em sete regides geopoliticas (mesoregides), algumas regides foram
significativamente diferentes entre si, em especial a Mesoregiao Centro Oriental
Rio-Grandense, porém nenhuma regiao apresentou diferencgas significativas com a
populacao brasileira. As distancias genéticas mostraram que a populacdo do RS
nao é significativamente diferente das amostras do Brasil, Rio de Janeiro e
Argentina; é marginalmente diferente de Sao Paulo, Italia, e do Norte de Portugal;
mais distante da Espanha, regido Amazénica, e Alemanha; e muito distante da

amostra de nativos sul-americanos.

Conforme esperado, niveis elevados de contribuicdo européia foram
encontrados na populacdao do Rio Grande do Sul, destacando-se a italiana por
apresentar distancia genética menor entre as populacoes. Estes resultados estao
diretamente relacionados com o processo de colonizacédo e imigragdo do estado.
Observou-se também a forte contribuicdo portuguesa seguida da espanhola.
Porém, uma distancia genética maior da populacao alema foi encontrada,
concordando com 0s niveis mais baixos da contribuicdo desta imigracao para a
formacao do estado.

O banco de dados de haplétipos da populacdo do Estado do Rio Grande do
Sul realizado neste trabalho servird de referéncia, permitindo a busca de
haplétipos encontrados na casuistica forense do nosso Estado. Conforme



preconizado por diversos autores, bases de dados regionais permitem analises
estatisticas mais fidedignas.

A auséncia de diferencgas significativas entre os dados haplotipicos do RS
com a populacado de outras regides brasileiras permite a aplicagcdo de bases de
dados de maior amplitude populacional, considerando os mesmos marcadores.

Apesar de nenhuma das sete mesoregides apresentar diferencas
significativas com a populacdo brasileira, algumas regides foram
significativamente diferentes entre si, sendo importante a continuacdo destes
estudos, ampliando o nimero de amostras analisadas, permitindo, dessa forma,

comparacoes futuras com outras populagoes.



