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RESUMO

Os marcadores mitocondriais (mtDNA) e cromossomo Y tém sido utilizados para avaliar o
grau de miscigenacdo. No caso da América Latina, trés estoques principais originaram a
populacdo atual: europeus, amerindios e africanos. No Rio Grande do Sul além de
portugueses e espanhdis, foi marcante a imigracdo de outros europeus, especialmente alemaes
e italianos. O presente trabalho busca avaliar a contribuicdo europeia, amerindia e africana,
para a formagdo da populacdo galcha. Para isso foram utilizados os dois sistemas uniparentais
e sobrenomes dos individuos. Foram analisados 190 voluntarios, nascidos nas sete
mesorregides que compdem o Rio Grande do Sul, dos quais se coletou uma amostra de
sangue. Observou-se uma elevada frequéncia de contribui¢do europeia (87% no cromossomo
Y e 76% no mtDNA), condizente com a vinda de casais de imigrantes portugueses, alemaes e
italianos. Os dados de sobrenomes demonstram também serem estes 0s sobrenomes mais
encontrados na populacao gaucha.

Palavras-chave: cromossomo Y, mtDNA, Rio Grande do Sul



ABSTRACT

Mitochondrial markers (mtDNA) and Y chromosome have been used to assess degree of
miscigenation. In case of Latin America, main three stocks generated current population:
Europeans, Amerindians and Africans. In Rio Grande do Sul as well as Portuguese and
Spanish, was significant immigration from other European, especially Germans and Italians.
This study aims to evaluate the European, Amerindian and African contribution to formation
of gaucho population. For this we used the two uniparental systems and surnames of
individuals. Has been analysed 190 volunteers, borned in the seven mesoregions has
compound Rio Grande do Sul, those colected a blood sample. It was observed that a high
frequency of European contribution (87% on the Y chromosome and 76% in mtDNA),
consistent with the couple’s coming of Portuguese immigrants, Germans and Italians.
Surnames’ data demonstrate also these surnames are most commonly found in gaucho
population.

Keywords: Y-chromosome, mtDNA, Rio Grande do Sul
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1 INTRODUCAO

1.1 Estudos de genética de populagdes humanas

A preocupagdo em quantificar o grau de mistura interétnica comecou a quase um século,
sendo inicialmente utilizados grupos sanguineos e marcadores proteicos para quantificar as
propor¢des relativas de contribuicdo africana, amerindia e europeia nas populacdes da
America Latina (SALZANO, 2012).

Os marcadores genéticos, especialmente os uniparentais, vem sendo utilizados em
numerosos estudos que buscam elucidar eventos demograficos e historicos em populagdes
humanas. A origem de nossa especie foi mais bem compreendida com a anélise do DNA
mitocondrial (mtDNA), localizando no continente africano, ha cerca de 200.000 anos, o
surgimento do Homo sapiens (VIGILANT et al.,, 1991). O estudo do povoamento das
Américas também recebeu contribuicbes de dados de mtDNA e polimorfismos do
cromossomo Y, fornecendo uma estimativa de 13.000 a 19.000 anos para a divergéncia entre
as populacdes da America Central e do Sul (FUSELLI et al., 2003).

Vérias populacbes miscigenadas de sete paises da América Latina foram analisadas
por Wang et al. (2008), utilizando microssatélites autossémicos e do cromossomo Y. A
ancestralidade europeia alcancou maiores valores em Bage (70%), enquanto a contribuicédo

amerindia foi bastante elevada em Salta, Argentina (72%).

Diversos estudos encontraram um padrdo recorrente de assimetria nas contribuicGes
étnicas de mulheres (mtDNA) e homens (cromossomo Y). Na época colonial era restrito o
namero de mulheres europeias que vinham para as Américas, portanto havia um grande
namero de unides entre homens europeus e mulheres amerindias ou africanas (ALVES-
SILVA et al., 2000).

No Brasil, Alves-Silva et al. (2000) observaram alta influéncia indigena na ancestralidade
materna (MtDNA) na regido Norte (54%), enquanto na regido Sul, a contribuicdo dos
haplogrupos nativos foi marcantemente menor (11%). Quanto a ancestralidade paterna
(cromossomo Y), Carvalho-Silva et al. (2001) observaram que a vasta maioria apresentava
origem europeia, independente da regido do Brasil considerada, corroborando o conhecido

processo de assimetria dos intercruzamentos.



No Rio Grande do Sul, Marrero et al. (2005) observaram contribuicdo materna quase
exclusivamente europeia (97%, n= 79) e 100% de cromossomos Y europeus, na cidade
serrana de Verandpolis, conhecida por sua colonizacdo italiana. No mesmo estudo, uma
amostra de gauchos de diversas regifes do estado (n= 27) apresentou 48%, 16% e 36%,
respectivamente, de ancestralidade materna europeia, africana e amerindia. Os cromossomos

Y também eram todos de origem europeia.

Marrero et al. (2007) investigaram a contribuicdo europeia, amerindia e africana em uma
amostra da populacdo do Pampa gaicho (n=150), encontrando, para 0 mtDNA, 37%, 11% e
52% de contribuicdo, respectivamente. O trabalho revelou que dentre os haplogrupos
amerindios, que representam a maior parte da amostra, ha contribuicdo dos Guaranis e

Charruas (estes ultimos, ja extintos).

1.2 Marcadores mitocondriais

As mitocondrias sdo organelas presentes nas células dos organismos eucariotos. Sua
estrutura basica s6 foi claramente identificada em 1950 através da microscopia eletronica:
cada mitocondria apresenta dupla membrana, sendo que a membrana interna forma pregas
chamadas de cristas, nas quais existem as enzimas relacionadas ao processo respiratério. As
reacOes quimicas que ocorrem nas mitocondrias geram grande quantidade de adenosina
trifosfato (ATP), molécula que armazena energia em suas ligac6es, podendo libera-la para a

realizacdo de processos que requerem energia (KLUG et al., 2010).

Tanto as mitocondrias quanto os cloroplastos (organelas portadoras de clorofila,
pigmento necessario & fotossintese) possuem DNA circular e a capacidade de se duplicarem.
A maguinaria genética dessas organelas é muito semelhante a de organismos procariéticos,
um dos motivos que levou & elaboracdo da teoria da endossimbiose, segundo a qual tais
organelas teriam sido, no passado, organismos de vida livre que estabeleceram relacdes

simbidticas com células eucarioticas primitivas (MARGULIS, 2001).

Nos vertebrados, existem entre cinco e 10 mitocondrias em cada célula. Seu DNA
circular, fita dupla, diferencia-se do nuclear por ndo apresentar proteinas cromossémicas e
geralmente ndo possuir introns, repeticGes génicas ou DNA espacador intergénico. A
replicacdo mitocondrial depende de enzimas codificadas pelo DNA nuclear e a maioria das

enzimas necessarias a seu funcionamento é codificada por genes nucleares. As duas fitas do
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mtDNA possuem densidades diferentes: uma, mais pesada, conhecida como cadeia H (de
heavy, pesada), onde se situam a maioria dos genes mitocondriais; a outra, mais leve, é
conhecida como cadeia L (de light, leve) (STRACHAN; READ, 2002).

O numero de copias do DNA mitocondrial nas células é de cerca de 5.000, e sua
abundéancia aliada ao fato de que a forma circular confere maior resisténcia a degradacao,
torna esse tipo de DNA de grande interesse na area forense (em caso de grandes desastres,
como incéndios, 0 mtDNA é o material mais adequado para analise da identidade dos corpos).
Outros casos em que o0 uso de mtDNA se faz mais adequado é quando se dispde de pequena
quantidade de amostra (ha pouco DNA nuclear) ou quando se deseja fazer um exame de
maternidade e ndo é possivel obter material do pai (DOLINSKY; PEREIRA, 2007).

O mtDNA humano possui 16.569 pb e codifica para dois rRNAs (RNA ribossémico),
22 tRNAs (RNA transportador) e 13 polipeptideos essenciais as funcdes respiratorias
oxidativas das mitocondrias (fig. 1). Por estar localizado no citoplasma, 0 mtDNA apresenta
heranga exclusivamente materna: homens e mulheres herdam as mitocondrias de suas maes,
porém o0s homens ndo as transmitem a sua prole, pois as mitocondrias de seus

espermatozdides ndo sdo incorporadas ao zigoto ( JORDE et al, 2004).

O mtDNA ¢ especialmente vulneravel a mutagdes, possivelmente devido a duas
razdes: ndo possui a protecdo estrutural das histonas, presentes no DNA nuclear; ocorre
acumulacdo de radicais livres, gerados pelo processo respiratério. Algumas doencas séo
causadas por mutacGes no mtDNA, geralmente acometendo o sistema nervoso, que consome
cerca de 20% do ATP do corpo. A mais conhecida delas, a neuropatia Optica hereditaria de
Leber, € causada por mutacBes de sentido trocado em genes de mtDNA codificantes de
proteinas (KLUG et al., 2010).

O grande numero de mutacbes do mtDNA (cerca de 10 vezes mais que no DNA
nuclear) tem permitido avaliar as diferencas filogenéticas entre diferentes espécies ou taxons,
além do estudo da origem e migracdes de popula¢cdes de mamiferos, incluindo nossa espécie
(CREIGHTON, 1999). O passo inicial para a utilizacdo do mtDNA como ferramenta na
construcdo de filogenias moleculares da espécie humana foi seu sequenciamento. A sequéncia
completa do mtDNA humano foi publicada por Anderson et al. (1981) e foi designada como
“Cambridge reference sequence”(CRS). Trabalhos posteriores encontraram algumas

divergéncias entre a CRS e outras sequéncias mitocondriais, o que levou Andrews et al.
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(1999) a revisarem o trabalho de Anderson et al. (1981). Havia 11 erros na CRS e sete

polimorfismos raros, que foram corrigidos na nova sequéncia referéncia (rCRS).

O mtDNA humano possui uma regido chamada regido controle ou D-loop, constituida
por DNA nédo codificante e envolvida na regulacdo da transcricdo e replicacdo da molécula.
Seu tamanho é de cerca de 1.100 pb (estende-se da posicdo 16024 até 576) e contém trés
regides, chamadas sequéncias hipervariaveis, que apresentam elevada variacdo a nivel
populacional: HVS-I, HVS-II e HVS-lIl, poréem HVS-1 é a mais utilizada (estende-se
aproximadamente da posicdo 16024-16365) (CHINNERY, 2006).

Regido Controle (D-Loop)

rRNA 125 || citocromo B
\ I — /
-'_:j:‘[__—li,\
s g . Subunidades
RNATS p 7 naon

. AV A / desidrogenase
y f

T
1

Genes codificantes de 22 tRNA

Subunidades ! B | | Regides codificantes de 13
NADH < ) proteinas

desidrogenase ™

— T 7

®  Subunidades

: v NADH
’ desidrogenase
I‘""., _\'—_-l c " Subunidades

citocromo oxidase

Subunidades Subunidades ATP

citocromo oxidase sintetase

Fonte: Modificado de Cornell University, 2012

FIGURA 1- Esquema da molécula circular do DNA mitocondrial. A regido controle, ndo-codificante, é utilizada

em estudos populacionais.

A analise filogeografica das linhagens do mtDNA levou & identificacdo de
haplogrupos que sdo especificos para determinados povos (ALVES-SILVA, 2000). A
variacdo de sequéncias de mtDNA evoluiu em funcdo do acumulo de mutacdes ao longo das
linhagens femininas (VAN OVEN; KAYSER, 2008). Os primeiros haplogrupos descobertos
estavam presentes em nativo-americanos e foram denominados A, B, C e D; os haplogrupos

descobertos depois foram sendo designados pelas demais letras do alfabeto (fig. 2).
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FIGURA 2 — Filogenia simplificada do mtDNA. A estrela representa o ancestral comum mais recente dos
humanos. As cores diferenciam a ocorréncia geografica dos haplogrupos: em laranja, os haplogrupos
exclusivamente africanos; L3, em amarelo, é o Gnico haplogrupo que saiu da Africa e originou todos os demais;
em roxo, M e seus haplogrupos derivados, que ocorrem na Asia e América; em azul, N e seus haplogrupos
derivados, surgidos na Europa; dentre eles o R, que por sua vez se subdivide em varios haplogrupos.

Os haplogrupos com enraizamento mais antigo pertencem ao grupo L (LO, L1, L5, L2,
L6 e L4) e o fato de serem especificos da Africa corrobora a teoria de que nossa espécie
surgiu nesse continente. O haplogrupo L3 (éxodo da Africa) originou os haplogrupos M, N e
R (sendo este ultimo um subclado de N). A partir do haplogrupo M derivaram-se as linhagens
C,D, E, G, Qe Z Por outro lado, o haplogrupo N originou as linhagens A, I, S, W, X E Y.
De R partiram as linhagens designadas como B, F, HV, H, J, K, P, T, U e V (VAN OVEN,;
KAYSER, 2008). No site http://www.phylotreee.org esta disponivel a  arvore filogenética
completa do mtDNA, incluindo as informacdes sobre quais mutacbes determinam cada

haplogrupo.

De acordo com Underhill e Kivisild (2007) pode-se distinguir na arvore filogenética
do mtDNA humano (fig. 3) os seguintes momentos de divisdo: o primeiro ocorreu quando L3
originou os clados M e N (K=2, sendo K o nimero de clusters distintos no qual o conjunto
inicial se dividiu); na segunda divisdo distinguiram-se 0s haplogrupos dos cinco maiores
continentes menos a América (K=5) a partir de M, N e R. Na Ultima divisdo os haplogrupos

nativo-americanos A-D emergiram dos ramos do leste da Asia.
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As migragdes humanas foram, portanto, acompanhadas pelo surgimento de mutacdes,

que especificam os haplogrupos (fig. 4).

Sub-Saharan Africa
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Fonte: Underhill e Kivisild, 2007.

FIGURA 3- Estrutura dos haplogrupos da filogenia do mtDNA, mostrando a origem geografica dos haplogrupos

mitocondriais
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Fonte: Family Tree DNA, 2006

FIGURA 4- Mapa das rotas de migra¢gdes humanas e o surgimento dos haplogrupos do mtDNA.

1.3 Cromossomo Y

O cromossomo Y, caracteristicamente masculino, apresenta heranca paterna, ou seja, 0
pai o transmite aos seus filhos homens. Por ndo apresentar homologo, ndo sofre
recombinacdo, de modo que os alelos sdo herdados em bloco dos antepassados masculinos
(heranca haplotipica). Ha trés regibes distintas no cromossomo Y': duas pequenas regides (trés
milhdes de pares de bases- 3 Mb), situadas nas extremidades, recombinam com o
cromossomo X; a outra regido, chamada NRY (“non-recombining region”), compreende a
maior parte dos cerca de 60 Mb desse cromossomo, e ndo sofre recombinacdo. Devido a baixa
taxa de mutacdo, os mesmos hapldtipos podem ser encontrados em varias geracOes
masculinas, alcancando até mesmo centenas de anos no passado (JOBLING; TYLER-
SMITH, 2003; DOLINSKY; PEREIRA, 2007).
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Da mesma forma que para o0 mtDNA, é possivel tracar um mapa das migragdes
humanas e do surgimento de haplogrupos geogréfico-especificos (fig.5).

Convencionou-se que 0s cromossomos Y identificados por polimorfismos binarios
(SNPs) sdo chamados haplogrupos ou clados; quando s&o definidos apenas por repeti¢cdes em
tandem (STRs) sdo chamados haplotipos e descricGes combinando marcadores bialélicos e Y -
STRs sdo conhecidas como linhagens. Na arvore dos haplogrupos do cromossomo Y (fig.6) é
possivel observar que a primeira divisdo ocorreu com a formagdo dos haplogrupos A e B,
restritos & Africa. No momento em que K=2 (cerca de 60.000 anos) ocorre a diferenciacio dos
haplogrupos C e F (ndo africanos) do tronco africano. Posteriormente (K=5, 40.000 anos)
ocorre a diferenciacdo dos haplogrupos M (Oceania), IJ e R (oeste da Eurasia), H e L (sul da
Eurasia) e C, NO, Q (Leste da Eurasia). Finalmente (K=6, 25.000 anos) surgem o0s
haplogrupos nativo-americanos de sub-clados dos haplogrupos Q e C (UNDERHILL,;
KIVISILD, 2007).

Fonte: Family Tree DNA, 2006

FIGURA 5- Mapa das rotas de migragdes humanas e o surgimento dos haplogrupos do cromossomo Y.
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geograficas.



1.4 Polimorfismos do DNA

A variabilidade nas sequéncias de DNA em humanos é tal que duas pessoas,
escolhidas ao acaso na populacéo, diferem em cerca de uma a cada 500 pares de bases, ou
seja, possuem 6 milhdes de bases diferentes; considerando que o genoma humano possui
cerca de trés bilhdes de pares de bases, existe cerca de 99,95% de similaridade entre duas
pessoas. Cerca de 90% do genoma humano € constituido por sequéncias repetitivas, nao-
codificantes, nas quais se encontra a maior parte da variabilidade observada entre 0s
individuos. Tais regibes do DNA sdo consideradas hipervaridveis ou polimdrficas, e 0s
polimorfismos ali presentes séo de importancia forense (DOLINSKY; PEREIRA, 2007).

A técnica conhecida como PCR (“polymerase chain reaction”- reacdo em cadeia da
polimerase), desenvolvida em 1986 por Kary Mullis, acelerou o ritmo das pesquisas
biologicas. A PCR consiste em um metodo rapido de clonagem do DNA, realizado em
termocicladores, que envolve trés fases: inicialmente o DNA a ser clonado deve sofrer
desnaturacdo (separacao da fita dupla) a uma temperatura de 90-95/°C; a seguir a reagdo passa
a uma temperatura de anelamento (50-70°C) na qual primers ou iniciadores
(oligonucleotideos complementares as sequéncias flanqueadoras do DNA alvo) se ligam ao
DNA desnaturado. A terceira etapa é a extensdo: a temperaturas de 70-75°C a enzima Tag-
polimerase estende os iniciadores, adicionando nucleotideos. Esse ciclo de trés etapas é
repetido diversas vezes, sendo que ao final do processo, que consome menos de trés horas,
tem-se um numero bastante elevado de cdpias da sequéncia de DNA de interesse. Devido a
sua eficiéncia, a PCR é de grande utilidade na testagem genética, ciéncia forense e
paleontologia molecular, porém requer cuidados para evitar contaminacao, pois a técnica é
extremamente sensivel e amplifica mesmo pequenas quantidades de DNA (KLUG et al.,
2010).

O sequenciamento do DNA ¢ utilizado para se determinar o arranjo dos pares de base
de DNA que constituem determinado gene ou regido ndo-codificante, permitindo a detec¢édo
de mutaces especificas, como os SNPs (single nucleotide polymorfisms), que sdo mutacGes
em um par de bases. Atualmente os sequenciamentos sdo feitos de forma automatizada, tendo
surgido nos ultimos anos sequenciadores cada vez mais eficientes e rapidos (JORDE et al.,
2004).
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As enzimas de restricdo sdo proteinas bacterianas capazes de reconhecer sequéncias
curtas e especificas de DNA, clivando a fita dupla em um ponto especifico. Em bactérias sua
funcdo € de defesa contra DNA de fagos (virus que atacam bactérias). Em Biologia
Molecular, essas enzimas séo utilizadas para clivar determinados segmentos do DNA de
interesse, a fim de através do nimero de segmentos obtidos, determinar se existe determinada
mutacédo do tipo SNP (TORRES, 2005).

1.5 Historia do povoamento do Rio Grande do Sul

Os primeiros cronistas ddo conta que o Rio Grande do Sul foi “terra de ninguém” até
1737: era espago ocupado por indios, missionarios, aventureiros europeus, bandeirantes
paulistas. A partir daguele ano, com a expedicdo de Silva Pais, comecaram a se organizar 0s
primeiros povoados e o comércio (CESAR, 1981). A partir de 1732 os lagunenses passaram a
deslocar-se nos territérios dos Campos de Viamao, iniciando o povoamento permanente do
atual estado do Rio Grande do Sul. Surgiram as primeiras estancias, locais de habitacéo

permanente- antes havia os pousos, locais de apresamento de gado “xucro” (GARCIA, 2010).

Quando os europeus chegaram a Banda Oriental, na regido do atual estado do Rio Grande
do Sul e do Uruguai, encontraram uma populagdo nativa pouco numerosa, indigenas que
tinham habitos ndmades ou semissedentarios (KUHN, 2004). Os mais antigos registros
arqueoldgicos no Rio Grande do Sul ddo conta de que ha 10.000 a 12.000 A. P. (anos antes do
presente) ja existiam grupos indigenas habitando os vales dos rios Uruguai, Ibicui e Quarai.
Os primeiros habitantes do estado viveram em um clima mais frio e seco que o atual, e podem
ter convivido ainda com a fauna de grande porte conhecida como Megafauna (mastodontes,
preguicas terricolas gigantes, tigres dentes-de-sabre, etc) (KERN et al , 2009). As populacdes
mais antigas, provavelmente vindas da Asia pelo estreito de Bering, passando primeiro pela
América do Norte e Central, viviam da caca, pesca e coleta, sem praticar a agricultura
(SCHIMITZ, 2006).

Os indios guaranis eram 0s mais numerosos na época do inicio da colonizagdo: estima-
se que haviam 200.000 individuos, distribuidos no litoral e nos vales fluviais (noroeste e
centro da bacia do rio Jacui). Originarios da Amazdnia comegcaram a migrar para o sul ha
cerca de 2.000 anos; praticavam a agricultura e eram antrop6fagos. Na regido do Tape (centro

do Rio Grande do Sul, entre os rios Uruguai e Cai), em 1627, o padre jesuita espanhol
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(nascido no Paraguai) Roque Gonzales, fundou as primeiras missdes dos padres castelhanos.
A primeira experiéncia missioneira no Rio Grande do Sul teve fim em 1636, com as
investidas paulistas sobre os cerca de sessenta mil individuos que viviam na regido (KUHN,
2004).

Os kaigangues (também conhecidos como coroados, devido ao corte de cabelo dos
homens) pertencem ao tronco linguistico Jé. Iniciaram suas migracfes a cerca de 200 a.C.,
ocupando a regido do planalto, entre o rio Piratini e as cabeceiras do rio Pelotas; praticavam
agricultura e ndo eram antrop6fagos. Desde o século XVIII os colonizadores relatam
hostilidades desses indigenas, em funcdo da invasdo de suas terras; ao contrario dos guaranis,
ndo aceitaram facilmente a presenca dos brancos. “Em alguns locais houve conflito entre
colonizadores alemaes e os indios, tratados pelo nome de ‘bugres” e considerados selvagens.
No século XIX comegaram a serem criadas as reservas na regido do Alto Uruguai (Nonoai,
Guarita, Cacique Doble, etc), locais reservados para que ali pudessem viver os indigenas
desse grupo. Sua populacdo atual é de cerca de 13 mil individuos, nUmero que parece ter
permanecido relativamente estavel ao longo do tempo (KUHN, 2004; KERN et al , 2009).

O grupo indigena menos nNumMeroso eram 0S pampeanos, que compreendiam 0S
minuanos e 0s charruas. Juntos, totalizavam cerca de 2000 individuos & época da colonizagéo.
Cacadores, pescadores e coletores, ocupavam o Sul e o Sudoeste do atual Rio Grande do Sul:
os charruas viviam as margens do Rio Uruguai e 0s minuanos na costa atlantica, da lagoa
Mirim até perto de Montevidéu. Os charruas estiveram ligados a formacdo da parte
meridional do Uruguai, enquanto os minuanos tiveram maior contato com 0s portugueses e
moradores da Col6nia, com quem tiveram relacdo amistosa. Desse contato resultou a adogéo
do cavalo para transporte e 0 consumo da carne de gado, pelos indigenas. A chegada dos
europeus obrigou a uma mudanga na economia: charruas e minuanos comecaram a cagar e
eventualmente criar cavalos e bois para seu sustento e troca com os brancos. No fim do século
XVIII e inicio do século XIX a ocupacdo definitiva do territério por portugueses e espanhdis
selou a sorte dos indios pampeanos: recursos escassos, doencas, mortes em combates,
distribuicdo de mulheres e criancas entre familias de Montevidéu e Buenos Aires. Em 1830, o
exército uruguaio desfecha o golpe de morte desse povo, exterminando os Ultimos indigenas
pampeanos (KUHN, 2004).
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Os indios minuanos ja eram em pequeno nimero em 1750, devido a lutas com os tapes
e charruas, mais numerosos. Eram considerados améaveis gentis e de boas maneiras. Tinham
boa relacdo com os portugueses, chegando a pedir-lhes prote¢do contra outras tribos indigenas
(CESAR, 1981).

As missdes jesuiticas, os chamados Sete Povos das Missdes, tiveram lugar nos atuais
municipios de Santo Angelo, Sd0 Borja, Sd0 Luiz Gonzaga, S30 Nicolau, S0 Miguel, Sao
Jodo Baptista e Sdo Lourengo, no Noroeste do Rio Grande do Sul. Durante parte dos séculos
XVII e XVIII os jesuitas espanhdis mantiveram as reducdes, assentamentos onde os indios
guaranis eram catequizados e protegidos do ataque de bandeirantes, que buscavam mé&o-de-
obra na regido. Centenas de cabecas de gado foram trazidas do Uruguai e Argentina pelos
jesuitas, para o abastecimento das reducdes; apos o fim das missdes, esse gado solto atraiu os
paulistas, que capturam e levaram os animais para as regides mineradoras. Os indios que
viviam nas reducgdes aprenderam a adestrar cavalos e criar gado, sendo posteriormente
absorvidos nas estancias da Campanha Gaucha. O uso da boleadeira para a lida com o gado,
utilizada inicialmente para a caca de emas, € heranca indigena, assim como o consumo do

chimarrao, bebida feita de erva-mate que ¢ uma das marcas dos gauchos atuais (IBGE, 2006).

Relatos de finais do século XVIII ddo conta que os galchos vestiam-se e agiam de
forma grosseira e simples, apreciavam tabaco e erva-mate e 0s homens aprendiam a lacar
animais. Ja os descendentes de europeus eram retratados como “civilizados, atentos e
briosos”, as mulheres eram compostas ¢ honestas, tinham cabelos louros e pele clara e eram
asseadas, enquanto as mulheres gauchas tinham aparéncia descuidada, desgastada pelos
trabalhos domésticos (CESAR, 1981).

A regido da Campanha Galcha, caracterizada pelas coxilhas (areas
predominantemente planas, com leves ondula¢cdes no terreno) e pela vegetacdo de campos
(Bioma Pampa), que se estendem pelo vizinho Uruguai e Argentina, foi espaco de conflitos
entre portugueses e espanhois pelo limite das fronteiras. Embora pelo Tratado de Tordesilhas
(assinado em 1494) o estado do Rio Grande do Sul pertencesse a Espanha, Portugal expandiu
o territdrio a que tinha direito através da criacdo da col6nia do Sacramento, em 1680, no atual
Uruguai, e instalou o forte de Jesus Maria Jose, atual cidade de Rio Grande, em 1737, para
onde posteriormente foram trazidos colonos acorianos. Pelo Tratado de Madri (1750), um

acordo entre as Coroas Ibéricas vaticinou o fim das MissBes Jesuiticas (1756), cujo territorio
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passaria para Portugal, em troca da entrega da Col6nia do Sacramento aos espanhdis (IBGE,
2006).

A regido da serra gaucha foi o local escolhido, a partir do século XIX, para a
instalacdo de colonos vindos da Alemanha e Italia. O Império Brasileiro tinha interesse em
trazer imigrantes para garantir a posse das terras, ja que eram invadidas por castelhanos. A
estrutura das propriedades rurais, com frente estreita e estendendo-se até o inicio da encosta,
ficou conhecida como linhas. Os primeiros imigrantes alemées foram instalados na atual
cidade de Sdo Leopoldo, 1824; as coldnias constituidas depois se localizavam nas escarpas da
serra, zonas florestadas cujo solo fértil interessava para a agricultura. Em 1875 comegaram a
chegar ao estado os imigrantes italianos, que foram instalados nas cidades de Caxias do Sul,
Bento Gongalves e Garibaldi, em areas de matas. Os descendentes dos primeiros colonos
alemaes e italianos viram-se obrigados a buscar novas terras, ja que a reparticdo por heranca
era antiecondmica, chegando ao planalto noroeste do estado, Santa Catarina e sul do Parana.
Os primeiros tempos foram dificeis, devido ao relativo isolamento e falta de assisténcia por
parte do estado brasileiro. Os imigrantes desenvolveram a agricultura, e a partir dos lucros
obtidos com o comércio, puderam instalar inddstrias como as vinicolas e de méveis (IBGE,
2006).

Os italianos que vieram ao Rio Grande do Sul eram praticamente todos provenientes
da regido norte da Italia (Véneto, Lombardia), que foi a regido mais atingida pela crise
econémica ocorrida ap6s a unificacdo daquele pais. Ao contrario do que ocorreu em S&o
Paulo e na Argentina, por exemplo, aonde vieram principalmente homens solteiros ou
casados, mas sem suas esposas, para 0 estado vieram na maioria casais. Pais e filhos
constituiam a célula do trabalho familiar; o trabalho agroartesanal por eles realizado era visto
como uma suplementacdo da pecuéria dos grandes latifundiarios luso-brasileiros, porém ao
contrario destes, ndo se desejava que tivessem participacdo politica (DE BONI; COSTA,
1982).

No Rio Grande do Sul existia um grande vazio demografico, uma vez que até entdo
somente a campanha e o litoral eram habitados. Para mudar isso, o Brasil atraiu imigrantes
alemdes, embora com promessas exageradas, fantasiosas. Inicialmente foram ocupados os
vales dos rios Sinos, Cai e Taquari; Santa Cruz do Sul, Agudo e Sdo Lourenco do Sul. No
final do século XIX surgiram nucleos no Alto Uruguai, como Marcelino Ramos, as margens
do Rio ljui (DE BONI; COSTA, 1982).
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O periodo de maior expansdo econbémica do Rio Grande do Sul foi entre 1810 e 1825,
quando foram estruturadas as charqueadas, tendo crescido 112% o volume de escravos aqui
desembarcados em relacdo ao final do século XVIII. Dos escravos africanos que aqui
chegaram, via Rio de Janeiro, 71% vinham da Africa Centro Ocidental (principalmente
Benguela e Angola); 26% da Africa Ocidental e o restante da Africa Oriental (SILVA;
SANTOS; CARNEIRO, 2009).

Barrios (2001) nos fornece uma perspectiva sobre a cultura gadcha:

Quando os gatichos se reconhecerem como herdeiros da milenar cultura indigena a luta contra
os preconceitos em relacdo aos Guarani, Kaingang, Pampeanos e mesticos sera reforcada; os
sambaquis, 0s cerritos, as ruinas missioneiras e outros sitios arqueolédgicos receberdo a devida
atencdo; a recuperacdo e demarcacéo das terras indigenas e as melhorias nas reservas, contardo
com maiores apoios; a politica de cotas sera melhor compreendida; a cultura indigena e
gauchesca (ndo confundir com tradicionalismo) tera maiores espacos, estando lado a lado com

as culturas das outras etnias presentes na sociedade sul-rio-grandense.



2 OBJETIVOS

- Analisar marcadores moleculares de ancestralidade (mitocondriais e do cromossomo Y) de
uma amostra da populacdo gadlcha;

-Estimar a propor¢do de ancestralidade amerindia, africana e europeia em uma amostra da

populacédo do Rio Grande do Sul;

-Analisar a possivel origem geografica dos sobrenomes dos individuos e correlagdo com a
ancestralidade genética.



3 MATERIAL E METODOS

3.1 Coleta das amostras e extragéo do DNA

Participaram do estudo 190 voluntarios, nascidos em 68 cidades do Rio Grande do Sul
(Anexo 1). As coletas foram realizadas nos seguintes locais: CECLIMAR/Imbé (Centro de
Estudos Costeiros, Limnolégicos e Marinhos da UFRGS- Universidade Federal do Rio
Grande do Sul), UFRGS, Servico de Genética e Banco de Sangue do Hospital de Clinicas de
Porto Alegre, Candido God6i, Unipampa- Campus Sdo Gabriel e Exército- Sdo Gabriel.
Todos os doadores foram informados dos objetivos do estudo e assinaram um Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido. Essa investigacdo foi aprovada pelo Comité de Etica da
UFRGS (Setembro de 2010, parecer 18.208), sob o titulo “Fenotipo, Ancestralidade
Gendmica e Dinamica de Mestigagem”, sob coordenacdo da prof® Dr2 Lavinia Schiler Faccini

e profé Dr? Maria Catira Bortolini.

Trata-se de uma amostra de conveniéncia e o tamanho amostral foi calculado tendo
como base, estudos anteriores realizados sobre 0 mesmo tema (ALVES-SILVA et al., 2000;
MARRERO et al. , 2005).

Foi aplicado um questionario com o objetivo de levantar dados sobre os participantes,
tais como cidade de nascimento, percepcdo sobre sua ancestralidade, condi¢bes socio-

econdmicas.

Os individuos foram agrupados conforme a mesorregido de nascimento, segundo a
divisdo utilizada em Dornelles et al., 1999 (Fig. 7): Centro-Leste (CE), Centro-Oeste (CO),
Metropolitana de Porto Alegre (MPOA), Nordeste (NE), Noroeste (NO), Sudeste (SE) e
Sudoeste (SO).

O DNA foi extraido do sangue total periférico utilizando o kit comercial QlAamp

DNA Mini Kit (pequeno tubo), seguindo as orientacdes do fabricante.
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FIGURA 7- NUmero de participantes no presente estudo por mesoregido do Rio Grande do Sul

3.2 DNA mitocondrial

A sequéncia nucleotidica da regido hipervariavel I (HVS-1) e Il (HVS-1l) de 168
individuos (69 homens e 99 mulheres) foram amplificadas por PCR (polymerase chain
reaction), em termocicladores da marca Analitica, modelos TC-512 e TC-412, com primers e
condicBes descritas em Marrero et al. (2005). Ambas as fitas foram sequenciadas pela
empresa Macrogen®, que utiliza a técnica de sequenciamento por capilaridade. Os resultados
foram visualizados no programa Sequencher 5.0 (GENE CODES CORPORATION, 2011).
Os arquivos com as sequéncias foram inseridos no programa on-line Mitotool, para definicéo

do haplogrupo.
3.3 Marcadores do Cromossomo Y

Foram investigados cinco marcadores bialélicos (trés SNPs: 92R7, DYS199, M170,
uma insercdo Alu: YAP; e uma delecdo: 12f2) localizados na regido ndo recombinante do
cromossomo Y em 83 homens. Estes marcadores definem os seguintes haplogrupos: P(xQ3),
Q3, I, DE e J. Os haplogrupos P(xQ3), |1 e J sdo de origem europeia, DE de origem africana e
Q3 de origem amerindia. A nomenclatura dos haplogrupos segue as orientac@es de Jobling e
Tyler-Smith (2003).
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A tabela 1 descreve os primers e enzimas de restricdo para cada marcador utilizado,
além de seu estado ancestral e derivado.

A amplificacdo e andlise da insercdo Alu, da delecdo 12f2 e do SNP DYS199
demandaram a realizagcdo de PCR e posterior leitura direta dos resultados em gel de agarose
1%. Os marcadores 92R7 e M170 sofreram amplificacdo e digestdo com enzima de restrigéo,

e da mesma forma seu resultado foi visualizado em gel de agarose.

A seguir s8o descritos o0s protocolos e tamanhos de fragmentos de cada marcador:

DYS199: duas reacdes (uma com o primer C e outra primer T)- Primer C: 0,5 pL, Primer
reverse: 0,5 puL, dNTP:0,5uL, MgCl, :1,5 uL, Buffer: 2,5 puL, Tag DNA Pol.: 0,2 uL, H,O:
18,3 pL, DNA: 1 pL. Tamanho dos fragmentos: 105 pb (A/T) e 142 pb (G/C).

Programa: 1 ciclo a 95°C por 5 min, 33 ciclos de 94°C por 1 min, 61°C por 1 min e 72°C por
1 min, 1 ciclo a 72°C por 7 min.

YAP: Primer forward: 0,5 puL, Primer reverse: 0,5 pL, dNTP:0,5uL, MgCl, :1,5 pL, Buffer:
2,5 L, Tag DNA Pol.: 0,2 uL, H,0: 18,3 pL, DNA: 1 puL. Tamanho dos fragmentos: 455 pb

(com insercao- positivo) e 142pb (sem insercdo- negativo).

Programa: 1 ciclo a 95°C por 5 min, 38 ciclos de 94°C por 1 min, 52°C por 1 min e 72°C por

1 min, 1 ciclo a 72°C por 7 min.

92R7: Primer forward: 0,5 uL, Primer reverse: 0,5 uL, dNTP:0,5uL, MgCl; :1,5 uL, Buffer:
2,5 uL, Tag DNA Pol.: 0,2 uL, H,0: 18,3 uL, DNA: 1 pL.

Programa: 1 ciclo a 95°C por 5 min, 35 ciclos de 94°C por 1 min, 61°C por 1 min e 72°C por
90 seq, 1 ciclo a 72°C por 7 min.

Clivagem- DNA: 7 uL. Buffer: 0,8 uL, Enzima Hind Il1: 0,3 pL
Se clivar em dois fragmentos (512 pb e 197 pb) possui base C (ancestral para o0 marcador)

Se ndo clivar (fragmento Gnico de 709 pb) possui base T (derivado)
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12f2: : Primer forward: 1,5 pL, Primer reverse: 1,5 pL, dNTP:1,5uL, MgCl; :1,5 pL, Buffer:
2,5 L, Tag DNA Pol.: 0,2 pL, H,O: 15,3 pL, DNA: 1 pL. Tamanho dos fragmentos: delecéo
500 pb (derivado)

Programa: 1 ciclo a 95°C por 5 min, 33-35 ciclos de 94°C por 30 seg, 59°C por 30 seg e 72°C
por 45 seg, 1 ciclo a 72°C por 7 min.

M170: Primer forward: 0,5 pL, Primer reverse: 0,5 pL, dNTP:0,5uL, MgCl; :1,5 uL, Buffer:
2,5 pL, Tag DNA Pol.: 0,15 pL, H,0: 16,85 pL, DNA: 1 pL.

Programa: 1 ciclo a 94°C por 8 min, 18 ciclos de 94°C por 30 seg, 63°C por 1 min e 54°C por
1 min, 22 ciclos de 94°C por 30 seg, 54°C por 1 min e 72°C por 30 seg, 1 ciclo a 72°C por 7

min.

Clivagem- DNA: 5 pL. Buffer: 0,6 pL, Agua: 1 uL Enzima Bcl I: 0,4 pL Se clivar em dois
fragmentos (63 pb e 25 pb) possui base A (ancestral para o marcador). Se ndo clivar

(fragmento Unico de 88 pb) possui base C (derivado).



TABELA 1

Primers utilizados para cada marcador do cromossomo Y
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Loco

DYS199

YAP

92R7

12£2

M170

Sequéncia de primers (5’'-3")
TAATCAGTCTCCTCCCAGCA (primer
reverse)

AAAATTGTGAATCTTGAAATTTAAGG
(reverse controle)

GGTACCAGCTCTTCCTAATTG
(primer especifico alelo C)

GGTACCAGCTCTTCCTAATTA
(primer especifico alelo T)

CAGGGGAAGATAAAGAAATA
ACTGCTAAAGGGGATGGAT
GACCCGCTGTAGACCTGACT
GCCTATCTACTTCAGTGATTTCT

CTGACTGATCAAAATGCTTACAGATCTC
TTCTAGAATTTCTTCACAGAATTG

CTATTTTATTTACTTAAAAATCATTGAT
C

AGACCACACAAAACAGGTC

Variacéao
nucleotidica

C/T

A/G

C/T

Del 500 bp

A/C

Enzima de
restricéao

Hind III

BecI I

Referéncia

Underhill et
al., 1996

Hammer e
Horai, 1995

Bortolini et
al, 2003®

Rosser et
al., 2000

Flores
al.,2003

3.4 Analise dos sobrenomes

Os sobrenomes dos individuos e seus avds foram analisados quanto a sua possivel

origem geografica, utilizando as bases de dados do Instituto de Imigracdo e Colonizacdo da

Policia Maritima, Arquivo Historico Nacional e Instituto Historico e Geografico Brasileiro.



4 RESULTADOS

4.1 DNA mitocondrial

Do total de sequéncias de mtDNA amostradas, 26 (15%) pertencem a haplogrupos

nativo-americanos, 14 (8%) séo de origem africana e 128 (76%) sdo de haplogrupos europeus.

Conforme mostrado na tabela 2, a regido com maior contribuicdo africana foi a Sudoeste

(18%), enquanto na Regido Metropolitana (MPOA) e Centro-Oeste (CO) ndo houve nenhum

individuo com ancestralidade materna africana. CO teve a maior frequéncia de contribuicdo

nativo-americana (30%), enquanto na regido Nordeste (NE) ndo houve nenhuma sequéncia

pertencente a haplogrupos amerindios. Quanto as sequéncias de origem europeia, a maior

frequéncia foi na regido NE (90%) e a menor na regido Sudoeste (SO), de 66%.

O haplogrupo materno mais frequente foi o H (45%), enquanto os haplogrupo I, W e

X, tiveram as menores frequéncias, somando 5% do total (tab.3).

Contribuicdo parental nas diferentes mesorregides do RS baseada no DNA mitocondrial

TABELA 2

Grupo parental RS CE Cco MPOA NE NO SE SO
Amerindios’ 26(0,16) 1 (0,06) 4(0,3) 3(0,12) 0O 9(0,18) 2(0,15) 7(0,16)
Africanos® 14(0,08) 2(0,13) 0 0 1(0,1) 1(0,02) 2(0,15) 8(0,18)
Europeus® 128(0,76) 12 (0,8) 9(0,7) 21(0,88) 9(0,9) 39(0,8) 9(0,7) 29 (0,66)
Total 168 15 13 24 10 49 13 44

1-Haplogrupos amerindios: A, B, Ce D  2-Haplogrupo africano:L  3-Haplogrupos europeus: H, I, J, K, T, U, W, X.

RS- total do estado do Rio Grande do Sul NO: Regido Noroeste NE: Regido Nordeste CO: Regido Centro-Oeste CE: Regido

Centro-Leste MPOA: Regido Metropolitana de Porto Alegre SO: Regido Sudoeste SE: Regido Sudeste



Amerindios <

Europeus

Africanos

|

{

TABELA 3

Frequéncia dos haplogrupos mitocondriais encontrados no presente estudo

30

Hap. RS CE co MPOA  NE NO SE SO
A 8(0,05) 1(006)  2(015) 1(004) 0 2(0,04)  1(007) 1(0,02)
B 3002 O 0 1(0,04) 0 1(002) 0 1(0,02)
C 10(0,06) 0 2(015) 1(0,04) 0 3(006)  1(0,07) 3(0,07)
D 5003 0 0 0 0 3(006) O 2 (0,04)
H 75(045) 10(0,66)  3(0,23) 13(0,54) 4(0,04)  24(049)  7(054) 14(0,32)
| 3(002 O 1(0,07) 0 0 0 0 2 (0,04)
] 9(005) 0 0 1(0,04) 1(0001) 2(0,04) 0 5(0,11)
K 10(0,06) 1(006)  1(0,07) 1(004)  3(0,03)  1(0,02)  1(007) 2(0,04)
T 13(0,08) 0 1(007) 5(02)  1(0,01) 4(008  1(007) 2(0,04)
w 3(002 O 0 0 0 2(004) O 1(0,02)
X 2(001) 0 0 1(0,04) 0O 0 0 1(0,02)
] 9(005) O 0 1(0,04) 1(0001) 2(0,04) 0 5 (0,11)
L 14(0,08) 2(013) 0 0 1(001) 1(002  2(0,15 8(0,18)
Total 168 15 13 24 10 49 13 44

1-Haplogrupos amerindios: A, B, Ce D  2-Haplogrupo africano:L  3-Haplogrupos europeus: H, I, J, K, T, U, W, X.

RS- total do estado do Rio Grande do Sul NO: Regido Noroeste NE: Regido Nordeste CO: Regido Centro-Oeste CE: Regido

Centro-Leste MPOA: Regido Metropolitana de Porto Alegre SO: Regido Sudoeste SE: Regido Sudeste



4.2 Cromossomo Y

Do total de homens analisados (n=83), nenhum apresentou ancestralidade paterna
amerindia (tab.4). 13% dos individuos pertencem ao haplogrupo africano DE, 11% pertencem
ao haplogrupo I, 13% ao haplogrupo J e a maioria, 63%, ao haplogrupo P(xQ3), sendo 0s trés
haplogrupos de origem europeia. A regido com maior frequéncia de individuos portadores de
cromossomos Y de origem africana ¢ a Sudeste (33%). O haplogrupo P(xQ3) foi mais
frequente na regido Sudoeste (71%). O haplogrupo | alcangou maiores frequéncias na regido

metropolitana (33%) e o0 J, na regido Centro-Oeste (50%).

TABELA 4

Frequéncia dos haplogrupos do cromossomo Y nas sete mesorregides do Rio Grande do Sul

Haplogrupos RS CE co MPOA NE NO SE SO

DE 11(0,13) 2(0,15) 1(0,16) O 1(0,25) 2(0,11) 1(0,33) 4(0,14)
(Africano)

| (Europeu) 9(0,11) O 1(0,16) 4(0,33) O 1 (0,05) 0 3(0,1)

J (Europeu)  11(0,13) 2(0,15) 3(0,5) 1(0,08) 1(0,25) 3(0,17) 0 1 (0,03)
P(xQ3) 52(0,63) 9(0,7) 1(0,16) 7(0558) 2(05) 11(0,64) 2(0,67) 20(0,71)
(Europeu)

Q3 0 0 0 0 0 0 0 0
(Amerindio)

Total 83 13 6 12 4 17 3 28

RS- total do estado do Rio Grande do Sul NO: Regido Noroeste NE: Regido Nordeste CO: Regido Centro-Oeste CE: Regido

Centro-Leste MPOA: Regido Metropolitana de Porto Alegre SO: Regido Sudoeste SE: Regido Sudeste
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As unides que resultaram nos individuos amostrados (tab. 5) deram-se principalmente
entre progenitores de ancestralidade europeia (62,5%). O segundo tipo de unido mais

frequente foi entre mées de origem amerindia e pais de origem europeia (18,8%).

TABELAS

Origem das linhagens do mtDNA e cromossomo Y em 64 individuos (homens) tipados para

ambos os sistemas genéticos

mtDNA Cromossomo Y NUmero (%)
Europeu Europeu 41 (62,5)
Amerindio Europeu 12 (18,8)
Europeu Africano 7 (10,9)
Africano Europeu 3 (4,6)
Amerindio Africano 1(1,6)
Africano Amerindio -

4.3 Sobrenomes

Do total de sobrenomes analisados (n=329), a maioria (57%) é de origem ibérica
(portuguesa e espanhola), vindo a seguir aleméaes e italianos (20% cada) (tab. 6). Os demais

sobrenomes (arabes, franceses, outros) apresentaram frequéncia baixa, somando 5%.
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Na regido Noroeste 0s sobrenomes alemées sdo os mais frequentes (43%), enquanto na

regido Nordeste os italianos representam a maioria (80%). Os sobrenomes ibéricos s&o

maioria nas demais regides, tendo maior frequéncia na regido Sudoeste (80%).

Distribuicdo de sobrenomes dos individuos por origem e mesorregiao

TABELA 6

Sobrenomes RS NO NE CO CE MPOA SO  SE
Alemaes 66(0,2) 0,43 0,14 0,28 0,13 01 0,14
Arabes 3(0,01) 0,01 0,02
Franceses 3(0,01) 0,14 0,04 0,02

Ibéricos 189 (0,57) 0,25 0,16 05 05 07 08 07
Italianos 64(0,19) 03 08 0,36 018 0,13 0,07 01
Outros™* 2(0,01) 0,01 0,02 0,01 0,04
Total 328 77 15 22 28 47 111 28

*Eslavos, Poloneses

RS- total do estado do Rio Grande do Sul NO: Regido Noroeste NE: Regido Nordeste CO: Regido Centro-Oeste

CE: Regido Centro-Leste MPOA: Regido Metropolitana de Porto Alegre SO: Regido Sudoeste SE: Regido

Sudeste

Correlacionando-se os sobrenomes paternos com o haplogrupo do cromossomo Y (tab.7)
verifica-se que entre individuos com sobrenomes de mesma origem mais da metade
pertencem ao haplogrupo P (xQ3), e os demais pertencem aos haplogrupos DE, | e J.
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TABELA 7

Correlagéo entre sobrenomes paternos e haplogrupo do cromossomo Y (N=83)

Sobrenomes

Haplogrupos RS Alemaes Arabes  Franceses  Ibéricos Italianos
DE 11 (0,13) 3(0,16) 0 0 6 (0,12) 2(0,14)
[ 9(0,11) 1 (0,09) 0 0 6 (0,12) 2(0,14)
J 11 (0,13) 3(0,16) 0 1(0,5) 5(0,1) 2(0,14)
P(xQ3) 52 (0,63) 11 (0,6) 2(10) 1(05) 30(0,64)  8(0,57)
Q 0 0 0 0 0 0

Total 83 18 2 2 47 14

Quando se relaciona a cor autodeclarada e origem do haplogrupo mitocondrial (tab. 8),
observa-se que 79% dos individuos que se autodeclararam brancos ou europeus pertencem a
haplogrupos mitocondriais europeus. Os dois individuos que se autodeclararam negros
pertencem ao haplogrupo africano L. Todas as pessoas que se declaram miscigenadas ou
mesticas e mais da metade (62%) dos autodeclarados morenos ou pardos pertencem a

haplogrupos mitondriais europeus.
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TABELA 8

Relacdo entre a cor autodeclarada dos voluntérios e origem do haplogrupo do mtDNA ao qual
pertencem (N=168)

Origem haplogrupo mtDNA

Autodeclaragéo Africano Amerindio  Europeu Total
Branco/Europeu 9 (0,06) 21 (0,15) 111 (0,79) 141
Miscigenado/Mestico - - 4 (1,0) 4
Moreno/Pardo 3(0,16) 4 (0,22) 11(0,62) 18
Negro 2 (1,0) - - 2
Outro/néo declarado - 1(0,33) 2 (0,67) 3
Total 14 26 128 168

Comparando-se a cor autodeclarada com o haplogrupo do cromossomo Y (tab. 9),
percebe-se que em torno de 85% dos voluntarios que se autodeclararam como brancos ou
morenos pertencem a haplogrupos europeus, sendo que a Unica pessoa que se autodeclarou
negra pertence também a um haplogrupo europeu.

TABELA9

Relacdo entre a cor autodeclarada dos voluntarios e origem do haplogrupo do cromossomo Y
ao qual pertencem (N=83)

Origem haplogrupo mtDNA

Autodeclaracéo Africano Amerindio  Europeu Total
Branco/Europeu 10 (0,15) 0 54 (0,85) 64
Miscigenado/Mestico 0 0 3(1,0) 3
Moreno/Pardo/Mulato 2 (0,16) 0 10 (0,84) 12
Negro 0 0 1(1,0) 1
Outro/ndo declarado 0 0 3(1,0) 3

Total 12 0 71 83




5 DISCUSSAO

5.1 Linhagens maternas

Embora o processo de miscigenacgao ocorrido no Brasil de forma geral seja caracterizado
por maioria de mtDNA ndo-europeu (61%) (ALVES-SILVA et al., 2000), ndo foi 0 que se
observou no presente trabalho. As proporg¢des encontradas para os trés estoques populacionais
sdo semelhantes as de Alves-Silva et al. (2000) para a regidao Sul ( 22% Amerindios, 12%
Africanos e 66% Europeus; N=50) corroborando que nessa regido do pais a vinda de
mulheres europeias teve impacto sobre a ancestralidade materna da populacdo atual. No Rio
Grande do Sul a vinda de imigrantes alemaes e italianos, a partir do século XIX, e a vinda de

casais agorianos, contribuiram para o mtDNA majoritariamente europeu.

Segundo Marrero et al. (2007) as contribuicdes dos trés grupos para a regidao do Pampa
do Rio Grande do Sul (Sudoeste do estado) foram 52% amerindios, 11% africanos e 37%
europeus (N=106), portanto mostrando uma predominancia de ancestralidade materna
indigena. Em nosso trabalho o mtDNA amerindio representou somente 16% das sequéncias e
o mtDNA africano, 8%. Essas diferencas podem ser atribuidas ao tipo de amostragem
realizado, que no caso de nosso trabalho envolveu voluntarios predominantemente de cor
branca e muitos universitarios, camada social na qual é esperado que a ancestralidade fosse

predominantemente europeia.

Os trés principais estoques formadores da populacdo apresentaram diferentes
distribuicdes de acordo com a regido considerada, dentro do Rio Grande do Sul. Os
haplogrupos mitocondriais amerindios foram mais frequentes na regido Centro-Oeste do
estado (30%) e menos frequentes na Centro-Leste (6%). A regido CO ¢é até hoje habitada por

grupos Kaigang e Guarani, sendo que ha séculos a cidade de Santa Maria tem sido rota de
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passagem de povos indigenas, devido a sua localizagdo central no estado. Ali se desenrolaram
batalhas dos indigenas liderados por Sepé Tiaraju contra portugueses e espanhois, durante o

século 18 (BRASIL DE FATO, 2012).

A regido Centro-Leste, por outro lado, abrange cidades conhecidas por receber imigrantes
alemaes, como Estrela e Lajeado, do chamado Vale do Taquari (SANTQOS, 2012). A area era
ocupada pelos indios kainguangues, o que resultou em conflitos com o0s imigrantes e

progressiva reducdo de areas disponiveis para os habitantes nativos (KERN et al, 2009).

Conforme a tabela 2 verificou-se que as regibes Sudoeste e Sudeste sdo muito
semelhantes quanto a frequéncia de haplogrupos europeus, amerindios e africanos. A regido
Sul do Rio Grande do Sul distingue-se do restante do estado, caracterizando pelo predominio

de colonizacéo ibérica.

5.2 Linhagens paternas

O fato de ndo se observar cromossomos Y de origem amerindia nessa amostra
demonstra que os homens indigenas praticamente ndo deixaram descendentes nas populacdes
miscigenadas do estado. Esse fato certamente esta relacionado ao exterminio de grupos
indigenas nos séculos iniciais da colonizacdo, quando 0os homens, por serem guerreiros, eram
mortos em batalha, enquanto parte das mulheres era absorvida pelas comunidades dos
colonizadores. O haplogrupo J (cromossomo Y) é especifico do Oriente Médio, sendo muito
frequente em judeus; seu achado na populacdo é devido a vinda de judeus para o Brasil

durante a Il Guerra Mundial (HUNEMEIER, 2006).

No presente estudo o haplogrupo P(xQ),europeu, representou 63% dos cromossomos

Y amostrados e o DE, de origem africana, 13%. Tais resultados aproximam-se aos obtidos por
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Marrero et al. (2005), onde essas frequéncias foram de 63% e 6%, respectivamente (amostra

da cidade de Verandpolis, N=51).

As unides mais frequentes ocorrem entre homens e mulheres de origem europeia, 0
que revela mais uma vez a forte presenca do componente europeu como formador da
populacdo gaucha. Em menor proporcao, sdo observadas as unifes entre médes amerindias e
pais europeus (18,8%), o tipo de unido descrito como dos mais importantes no inicio da

colonizacéo no Brasil.

5.3 Sobrenomes

O predominio de sobrenomes portugueses e espanhois é explicado por serem estes 0s
colonizadores principais do estado, vindo posteriormente, imigrantes de outras
nacionalidades, principalmente alemédes e italianos. Marrero et al. (2007) demonstraram que

houve influéncia paterna espanhola maior do que no restante do Brasil.

Uma correlacdo entre sobrenomes paternos e haplogrupos do cromossomo Y
demonstra que individuos com o sobrenome de mesma origem podem pertencer a
haplogrupos diferentes, logo os sobrenomes ndo se mostram necessariamente como uma

marca de ancestralidade.



5.4 Comparacéo entre os dados de ancestralidade fornecidos por mtDNA, cromossomo

Y e sobrenomes

Com relacdo a amostra pertencente a haplogrupos amerindios, a maioria dos
individuos tem sobrenomede origem ibérica, porém alguns tem sobrenome italiano. As unibes
entre mulheres indigenas e homens portugueses foram caracteristicas do inicio da
colonizacéo; posteriormente, com a chegada de imigrantes italianos em algumas regides

habitadas por indigenas, deu-se o encontro desses dois povos.

A maioria da amostra pertence a haplogrupos mitocondriais europeus (76%) e do
cromossomo Y (87%). A elevada frequéncia de ancestralidade paterna europeia revela que 0s
homens europeus (colonizadores portugueses, imigrantes alemaes e italianos) tiveram grande
participacdo na formacgdo da populacdo atual. Em menor frequéncia foram encontrados
individuos portadores de cromossomos Y de origem africana; alguns desses individuos
possuem sobrenome paterno de origem alema e italiana, que ndo reflete sua ancestralidade

paterna (homens africanos geramente recebiam sobrenomes portugueses no Brasil).

A auséncia de cromossomos Y de origem amerindia demonstra a pequena participacao
que os homens indigenas tiveram na formacdo da populacdo miscigenada atual, uma vez que

estes sofreram grandes baixas, devido a batalhas e dizimacdo de suas populaces.



5.5 Importéancia do conhecimento sobre ancestralidade

O conhecimento sobre a ancestralidade de um individuo pode dar a este um ideia sobre
suas raizes, dando-lhe uma identidade. Como mostrado na relagdo de cor e ancestralidade
(Tab. 8), ndo ha correspondéncia total entre essas duas variaveis; logo, um individuo pode ser
surpreendido ao descobrir a origem de seu mtDNA e/ou cromossomo Y. O presente estudo
usou a abordagem dos marcadores uniparentais, a utilizagdo de outros marcadores

(autossdmicos, do cromossomo X) mostraria outra “face” da ancestralidade.

No nivel populacional, conhecer a ancestralidade tem interesse historico e demografico,
tracando um perfil sobre migracfes e povoamento, origem de determinados povos, etc. Outro
interesse € com relacdo a medicina personalizada e protecdo contra doencas: ja se sabe que
determinadas patologias como o mal de Alzheimer possuem frequéncias diferentes, onde se
mostrou que individuos de origem europeia possuem maior suscetibilidade a desenvolver esta
doenca comparativamente a asiaticos e africanos (TAYO et al., 2011; SCHLESINGER et al. ,

2013).



6 CONCLUSOES

Por meio dos dados obtidos no presente trabalho, foi possivel constatar a elevada
frequéncia de contribuicdo europeia paterna (87%) e materna (76%), 0 que concorda em parte
com dados obtidos por outros autores. Alguns trabalhos no estado encontraram predominio de
ancestralidade materna ndo europeia, 0 que certamente deve-se a diferencas no local de onde
as amostras foram obtidas. Este trabalho contou com amostras de diversas regifes do estado,
na tentativa de se obter um retrato mais geral da ancestralidade no estado.

A andlise de mesticagem tem sido objeto de varios trabalhos nos dltimos anos, e
contribuimos com uma parcela desse conhecimento, no que tange ao maior conhecimento

sobre a populacéo gadcha.
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8 APENDICE

Cidades de coleta por mesorregido e niamero de individuos por cidade

Regido Cidade N
Centro-Leste (CE) Bom Retiro do Sul 1
Cachoeira do Sul 6
Candeléria 1
Encantado 1
Estrela 1
Lajeado 4
Rio Pardo 2
Santa Cruz do Sul 2
Venancio Aires 1
Total 19
Centro-Oeste (CO) Faxinal do Soturno 1
Jaguari 1
Nova Palma 1
Santiago 1
Santa Maria 9
Total 13
Metropolitana de Porto Alegre Camaqua 2
(MPOA)
Capéo da Canoa 1
Canoas 6
Estancia Velha 1
Montenegro 1
Novo Hamburgo 3
Osorio 4
Porto Alegre 2

Santo Antonio da Patrulha 1
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Nordeste (NE)

Noroeste (NO)

S8o Leopoldo
Taquara
Viaméo
Total

Anta Gorda

Bento Goncalves
Caxias do Sul
Flores da Cunha
l16polis

Total

Ajuricaba

Aurea

Campina das Missdes
Candido Goddi
Casca

Carazinho

Cerro Largo
Constantina

Cruz Alta

Erechim

Frederico Westphalen
Gaurama

Girua

ljui

Jacutinga

Passo Fundo

Porto Lucena
Rondinha

Santa Rosa

Santo Cristo




Sudeste (SE)

Sudoeste (SO)

S&o José do Ouro
S8o Luiz Gonzaga
Selbach

Tapera

Tuparendi

Total

Cacapava do Sul
Jaguardo

Pelotas

Rio Grande

Total

Alegrete

Bagé

Itaqui

Quarai

Santana do Livramento
Séo Gabriel
Rosério do Sul
Uruguaiana

Total

Total geral

57
190
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