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RESUMO 
 

Estudos utilizando marcadores genéticos moleculares têm sido realizados com 

amostras das populações mundiais com o objetivo de amplicar o conhecimento de 

migrações humanas e além disso fornecer informações aplicadas à identificação 

humana. A Líbia é um país da África do Norte e tomou parte na história humana desde 

um passado muito remoto. A população da Líbia atual é composta de grupos étnicos 

distintos entre os quais os de origem Árabe e Berbere são os majoritários. Neste 

trabalho utilizamos marcadores genéticos de DNA STR de cromossomos 

autossômicos e do cromossomo Y, além das regiões HVI e HVII do DNA mitocondrial 

de uma amostra da população da Libia com objetivo de obter parâmetros genéticos 

populacionais. Analisamos 55 indivíduos não relacionados, com 15 marcadores 

autossômicos, que não mostraram desvio significativo do Equilíbrio de Hardy-

Weinberg. Com os dados de oito marcadores disponíveis para outras 4 populações, 

Egito, Tunísia, Grécia e Itália, calculamos as distâncias genéticas (FST) e observamos 

a separação entre países da Europa e África do Norte e também entre Grécia e Itália e 

entre Egito, Libia e Tunísia. A análise do cromosssomo Y com 10 marcadores para 

130 indivíduos Líbios do sexo masculino mostrou 102 haplótipos entre Líbios Árabes 

(n=85) e Berberes (n=45), com diversidade haplotípica de 0,9827 e 0,9679, 

respectivamente. Destes haplotipos, 64% não foram descritos em outras populções 

mundiais. A partir da frequência de haplótipos com 7 marcadores, encontrados na 

literatura em 14 populações, calculamos FST entre as populações da África do Norte, 

Europa, Ásia e África Sub-Saariana. A maior distância genética foi entre Saharawi e 

Moçambicanos e a menor distância foi entre Argelianos e Líbios (Árabes e Berberes) e 

entre os Líbios Árabes e Líbios Berberes. Líbios Berberes e Líbios Árabes não são 

diferentes, sob a análise do cromossomo Y. Haplogrupos de DNA mitocondrial 

presentes em populações Européias, Africanas e Asiáticas estão representados em 

ambas os grupos étnicos da Líbia: Árabe (n=92) e Berbere (n=62). A diversidade 

genética entre Líbios Árabes foi de 0,9145 e entre os Líbios Berberes, 0,9149. O 

cálculo de FST (0,002) entre as duas etnias sugere que não existe diferença entre elas. 

Com objetivo de compreender a expansão dos haplótipos de DNA mitocondrial no 

Norte da África, comparamos populações vizinhas e aquelas que tem participação na 

historia da Líbia. As populações dos países da África do Norte foram agrupados e os 
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Berberes ficaram mais próximas da Europa enquanto que as populações Árabes 

voltadas para Egito, Iêmen e Arábia Saudita e o restante da África. Podemos sugerir 

que populações geograficamente próximas e com mesma linguagem (Norte da África) 

são geneticamente semelhantes, corroborando o fato de que estes marcadores podem 

ser utilizados na investigação da história recente de uma população. 
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ABSTRACT 

Studies using molecular genetic markers have been carried out with samples of 

the worldwide populations with the objective to extend the knowledge of human 

migrations. Moreover, this knowledge supplies information that is applied into the 

human identification. Libya is one of the North Africa countries that took part in the 

human history since the dawn of modern man. The population of the current Libya is 

composed of distinct ethnic groups whose origins Arab and Berber are the majorities.  

In this work we have used DNA genetic markers such as STRs of autosomic 

chromosomes, Y chromosome and HVI and HVII regions of the mitochondrial DNA of a 

sample of Libyan population in order to get population genetic parameters. We have 

analyzed samples from 55 unrelated people, using 15 autosomic markers, which did 

not show significant deviation from Hardy-Weinberg Equilibrium. We have generate the 

genetic distance (FST) based on data of eight markers available from four other 

populations, Egypt, Tunisia, Greece and Italy. We have observed the separation 

among countries of the Europe and North Africa and the separation between Greece 

and Italy; and among Egypt, Libya and Tunisia. We have also analyzed 10 STR 

markers of the Y chromosome, for 130 Libyan male individuals. We observed 102 

different haplotypes being Libyan Arabs (n=85) and Berbers (n=45), with haplotypic 

diversity of 0.9827 and 0.9679, respectively. Sixty four percent of these haplotypes had 

not been described in other populations of the world. The frequency of haplotypes with 

seven markers, found in the literature for 14 populations from North Africa, Europe, 

Asia and Sub-Saharian – Africa were used to calculate FST. The largest genetic 

distance was found between Saharawi and Mozambicans. The shortest genetic 

distance was found between Algerian and Libyan Arabs and Libyan Berbers. These 

two ethnic samples (Arabs and Berbers) are not different, according to the analysis of 

the Y chromosome. Mitochondrial DNA haplogroups present in European populations, 

Africans and Asians are represented in the two ethnic groups of the Libyan population 

[Arab (n=92) and Berber (n=62)]. The genetic diversity of Libyans Arab was of 0.9145 

and Libyans Berber, 0.9149. The calculation of FST (0.002) for the two ethnic groups 

suggests no difference between them. In order to understand the expansion of the 

haplotypes of mitochondrial DNA in North Africa, we compare neighbor populations 

and those that participated in the Libyan history. Countries of North Africa were 
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grouped and Berber populations were next to Europeans while populations of Arab 

content were similar to Egypt, Yemen and Saudi Arabia and the rest of Africa. We can 

suggest that the populations geographically related and those with the same language 

(North Africa) are genetically similar, corroborating the fact that these markers can be 

used in the inquiry of the recent history of a population. 
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1 Introdução 

Uma das questões mais pertinentes do homem moderno é conhecer a história de 

sua dispersão pela Terra. Por tradição, este sempre foi assunto dos antropologistas. 

Atualmente, os geneticistas têm contribuído para o entendimento de nossa migração 

pelo mundo. No entanto, as evidências genéticas devem ser analisadas no contexto 

dos preceitos antropológicos, dos achados arqueológicos e condições do clima onde 

traços de civilização foram encontrados. Modelos de origem e dispersão do Homo 

sapiens têm sido propostos e combatidos. Um dos modelos de dispersão do Homem é 

chamado de multiregional (MR). Neste modelo o Homo erectus deixou a África se 

dispersando para regiões do Velho Mundo. Essas populações regionais então 

evoluíram lentamente até o homem moderno (GOLDSTEIN & CHIKHI, 2002). 

No modelo mais atual, sugerido em 1980, os homens modernos surgiram na África 

entre 200 a 120 mil anos atrás e se espalharam ao redor do mundo, sem contudo ter 

adquirido muita contribuição genética das populações de hominídeos a quem se 

sobrepunham. A este modelo foi dado o nome de ―Out of Africa‖ ou ―Recent African 

Origin‖ (RAO). Recentemente a diversidade genética observada nos cromossomos 

sexuais e autossômicos foi examinada fornecendo mais sustentação para validar o 

modelo de evolução demográfica humana (Out of Africa), previamente baseado em 

análises do DNA mitocondrial. A diversidade genética decresce progressivamente com 

a distância tendo como referência o leste da África, o que sugere que a diversidade foi 

perdida progressivamente em gargalos genéticos (bottlenecks), associados com a 

colonização de novos territórios por uma população fundadora de tamanho pequeno 

(CURRAT & EXCOFFIER, 2004).  Trabalhos científicos utilizando marcadores de DNA 
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mitocondrial mostram que a população da África possui mais diversidade genética do 

que as populações não Africanas (CAVALLI-SFORZA et al., 1994; HARPENDING & 

ROGERS 2000; LIU et al., 2002).  O modelo Out of Africa sugere que o homem 

moderno saiu da África pela Etiópia, passando pelo Mar Vermelho até o Iêmen. Outra 

possibilidade, sugerida por Forster e Matsumura, é de que o homem tenha seguido o 

caminho pelo Norte da África pelo Rio Nilo (FORSTER & MATSUMURA, 2005; 

PORTIN, 2007). 

  

1.1 Situação geográfica da Líbia 

A Líbia é um país localizado no Norte da África (Figura 1), possui uma área de 

1.760.000 Km2 e uma costa Mediterrânea de aproximadamente 1.800 Km. Situa-se em 

uma área com fácil acesso aos países da Europa e liga os países Árabes do Norte da 

África com o Oriente Médio. Além disso permite, atualmente, o trânsito comercial entre 

Europa e os países Africanos do Sub-Saara. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 1: Mapa político atual do Norte da África e Europa Mediterrânea. Podemos 

observar os países de fronteira com a Líbia. 
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1.2 História da Líbia 

Registros arqueológicos identificam a presença de atividade humana na Líbia 

desde o neolítico (HISCOCK, 1996). Os habitantes naturais da Líbia são membros das 

tribos nativas, chamadas de Berberes. Em torno de 1200 aC os Fenícios colonizaram 

a parte oeste da Líbia, chamada de Tripolitânia, e foi saqueada pela povo Cartagenês. 

Os Gregos colonizaram a parte leste, chamada de Cirenaica. A Líbia pertenceu ao 

Ímpério Romano do século primeiro dC até seu declínio (146 aC a 436 dC) (METZ, 

1987; VILLARD, 1956). Parte deste período a região foi saqueada por Vândalos. Em 

642 dC a Líbia foi invadida por forças Árabes. No início do século XVI, as regiões 

designadas como Tripolitânia e Cirenaica tornaram-se parte do Império Otomano. Em 

1911, a Itália invadiu e dominou oficialmente a Líbia até a Segunda Guerra Mundial, no 

entanto o contingente Italiano permaneceu no país até 1970. A Líbia alcançou a 

independência em 1952 com ajuda das Organização da Nações Unidas (ONU).  Na 

Figura 2 vemos um diagrama desta história. 

 

Figura 2. Diagrama da linha do tempo representando a história da Líbia. As 

indicações mostram os períodos de invasões e domínios de diferentes civilizações na 

região da Líbia. 
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1.3 Composição étnica da população da Líbia 

A Líbia é um país de grande extensão no continente Norte Africano e no entanto 

é pouco povoado. O censo de 2006 mostrou uma população de 5.670.688 de 

habitantes, uma das menores do continente. A maioria dos habitantes (65 %) mora na 

região Tripolitânia onde fica a capital do país, Trípoli. Mais de 30 % dos habitantes 

moram na região Cirenaica. O restante dos habitantes (5 %) é distribuído em outras 

regiões da Líbia, principalmente na região do Fezzan. No mapa da Figura 3 são 

mostradas as três regiões da Líbia -Tripolitânia, Cirenaica e Fezzan- e as respectivas 

densidades populacionais. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 

Figura 3. Distribuição Demográfica da População da Líbia e suas regiões; 

Tripolitânia, Cirenaica e Fezzan.  
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A identidade étnica e sua coesão são definidas pela linguagem e não pela 

organização social ou geografia. A população da Líbia atual é composta de vários 

grupos étnicos distintos. A identidade étnica e sua coesão são definidas pela 

linguagem e não pela organização social ou geografia. Os Árabes trouxeram sua 

língua e sua cultura para Líbia entre os séculos VII e XI, mas o casamento intercultural 

com os Berberes e outros povos locais, por séculos, produziu um povo miscigenado, 

de modo que poucos Líbios podem ser chamados de Árabes, ou predominantemente 

de ancestral Árabe (METZ, 1987; VILLARD, 1956). 

 

1.3.1 Árabes 

As sucessivas ondas de migração de Árabes que chegaram no início do século 

VII impuseram o Islamismo e o idioma Árabe junto com a dominação política.  Mas na 

realidade, os Árabes misturaram-se com os Berberes pelo casamento na região de 

Tripolitânia. Os Árabes que não se misturaram permaneceram na região Cirenaica 

perto da fronteira com o Egito. A absorção genética e cultural dos Árabes pelos 

Berberes avançou mais na Líbia do que em outras regiões do Norte da África como 

em Marrocos e Argélia, possivelmente devido à posição geográfica da Líbia, onde 

permaneceram etnias minoritárias (METZ, 1987; VILLARD, 1956). 

 

1.3.2 Berberes 

Os Berberes, que chamam a si próprios Imazighen, ou seja, "homens livres", 

são um conjunto de povos do Norte de África que falam línguas Berberes, da família 

de línguas afro-asiáticas. Entre 750.000 e 1.000.000 indivíduos Berberes vivem na 

Líbia. Estima-se que existam entre 20 e 25 milhões de pessoas que falam estas 

http://pt.wikipedia.org/wiki/Povo
http://pt.wikipedia.org/wiki/Norte_de_%C3%81frica
http://pt.wikipedia.org/wiki/L%C3%ADnguas_berberes
http://pt.wikipedia.org/wiki/L%C3%ADnguas_afro-asi%C3%A1ticas
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línguas, principalmente em Marrocos e Argélia (METZ, 1987; VILLARD, 1956). 

Atualmente existem mais de um milhão de Berberes em vários países Europeus. 

 

1.3.3 Tuaregues 

Os tuaregues são um grupo étnico da região do Saara que falam um dialeto da 

língua Berbere. Eles chamam a si próprios Kel Tamasheq ou Kel Tamajaq ("falantes 

de Tamasheq"), e também Imuhagh, ou Imashaghen ("os livres"). Estima-se que 

existam entre 0,1 a 3,5 milhões dos Tuaregues nos vários países que partilham o 

deserto de Saara e região Sub-Saara, e este grupo não ocupa uma país específica 

(METZ, 1987; VILLARD, 1956).  

 

1.3.4 Tebu e Negros Africanos 

A linguagem Tebu é um membro da família do Nilo-Saara. 2.500 indivíduos 

Tebus vivem no sul da Líbia, como parte de um grupo maior de 215.000 com 

distribuição no norte de Chade, Niger e Sudão. Outro grupo distinto menor de negros 

são os harathin, de origem obscura que aparentemente serviam a Tuaregues. Vivem 

há milênios no deserto do Saara (METZ, 1987; VILLARD, 1956). 

http://pt.wikipedia.org/wiki/Marrocos
http://pt.wikipedia.org/wiki/Arg%C3%A9lia
http://pt.wikipedia.org/wiki/Grupo_%C3%A9tnico
http://pt.wikipedia.org/wiki/L%C3%ADnguas_berber
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2. Histórico dos Polimorfismos de DNA 

As investigações do DNA presente em células humanas revelaram uma 

abundante quantidade de variações entre indivíduos normais, que são chamadas de 

polimorfismos. Existem diferentes tipos de polimorfismo de DNA, que podem ser 

classificados de acordo com a sua natureza molecular e sua localização no genoma. 

Quando uma variante é encontrada em mais de 1% dos cromossomos na população 

geral, seja o locus codificante ou não, constitui o que é conhecido como um 

polimorfismo genético (OTTO et al., 1998; PENA & BORTOLINI, 2004). 

O estudo da composição genética das diferentes populações humanas sempre 

ocupou uma posição de destaque na ciência.  Nesse sentido foram, e ainda são 

utilizados, diversos tipos de marcadores genéticos polimórficos, como os grupos 

sangüíneos, como sistema ABO e Rh, imunoglobulinas, sistemas de 

histocompatibilidade (HLA- Human leucocyte antigen) e polimorfismos de DNA 

(VOGEL & MOTULSKY, 1997).  As variações nos nucleotídeos do DNA devido à 

mutação, deleção, inserção e inversão, podem ser detectadas por diversas técnicas 

atuais de biologia molecular, tais como sequenciamento, reação em cadeia da 

polimerase (PCR, Polymerase Chain Reaction), ou com a obtenção de fragmentos 

gerados por digestão com enzimas de restrição, polimorfismos de tamanho de 

fragmento de restrição (RFLP, Restriction Fragment Length Polymorphism) (VOGEL & 

MOTULSKY, 1997).   

 

2.1 Classificação de Polimorfismos de DNA 

Podemos classificar os polimorfismos de DNA em dois grupos principais: os 

polimorfismos de sequência e os polimorfismos de tamanho de número de repetição.  
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2.1.1 Polimorfismo de sequência 

Neste grupo se incluem o polimorfismo de nucleotídeo único - SNPs (Single 

Nucleotide Polymorphism) e as inserções e deleções de uma sequência – Indel 

(insertion/deletion). Estes, por apresentarem duas opções de alelos, são chamados de 

marcadores bialélicos. 

O polimorfismo de nucleotídeo único (SNP) é uma substituição de base entre 

duas sequências homólogas de DNA. Os SNPs pressupõem a existência de dois 

alelos na população, sendo que podem ocorrer em pelo menos 1% da amostra. Os 

SNPs estão presentes em cromossomos autossômicos e não autossômicos, assim 

como no DNA mitocondrial. Estes polimorfismos podem estar em a genes 

relacionados a doenças como câncer, hipertensão, transtorno bipolar, entre outras. A 

padronização de vários SNPs em uma cromátide é caracterizada como um haplótipo. 

A determinação de haplótipos em diferentes regiões do genoma humano pode trazer 

informaçõe sobre sua origem, evolução e etnias (HURLES et al., 2008).  

Diversas inserções/deleções são descritas no genoma humano, sendo as mais 

conhecidas e abundantes as sequências de retroelementos pequenos dispersos os 

SINE (Short Interspersed Nuclear Element) ou polimorfismos de inserção de 

sequências Alu (23% do genoma). Esta fonte de variabilidade de inserções e deleções 

de pequenas sequências Alu (500-2000 pares de bases), são específicas de humanos 

(CARDOSO et al., 2008). Essas sequências apresentam algumas características 

semelhantes aos SNPs, como baixa taxa de mutação. Algumas destes polimorfismos 

estão associados a doenças como, por exemplo, a hepatite C crônica causada pelo 

vírus da hepatite C (HCV).  
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2.1.2 Polimorfismo de tamanho de número de repetição 

Estes polimorfismos são definidos por apresentarem padrões de sequências 

repetidas em tandem, e podem ser classificados, de acordo com a unidade de 

repetição, como microssatélites e minissatélite. 

I. Microssatélites 

Entre as diversas sequências repetidas em tandem presentes no genoma 

humano, algumas são do tipo simples, formadas por um ou poucos nucleotídeos. Tais 

repetições curtas em tandem, STR (Short Tandem Repeat), são denominadas de 

microssatélites. Os STRs são sequências repetidas de 1 a 8 nucleotídeos espalhadas 

pelo genoma de um indivíduo. Cada região genômica que contenha um determinado 

número de repetições de uma destas sequências constitui-se num locus genético, 

altamente variável entre indivíduos e multialélico, portanto altamente informativo 

(FOISSAC et al., 2000). 

II. Minissatélite 

Os minissatélites ou locus de número varíavel de repetições em tandem (VNTR, 

Variable Number of Tandem Repeats) são regiões dispersas no genoma que contêm 

repeticões de um núcleo comum de 8 a 15 pares de bases (JEFFREYS et al., 1985). 

Podem ser analisados através de polimorfismo de tamanho de fragmento de restrição 

(RFLPs) ou por reação em cadeia da polimerase (PCR). Muitos dos minissatélites são 

altamente polimórficos, produzindo um grande número de fragmentos. Os 

minissatélites são marcadores genéticos que constituiem impressões digitais de DNA, 

e consequentemente são específicos de um indivíduo (CAVALLI-SFORZA, 2003; 

CULLEN et al., 2003; FOISSAC et al., 1997). 
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2.2 Marcadores genéticos de cromossomos autossômicos 

Polimorfismos mendelianos (autossômicos) no genoma humano são excelentes 

marcadores de indivíduos. Em organismos diplóides a ocorrência de recombinação 

embaralha os diferentes loci genéticos, juntamente com as mutações ocasionalmente 

adquiridas ao longo da evolução. A recombinação dos autossomos a cada geração é 

efêmera e impede que duas pessoas tenham o mesmo genoma.  Portanto, cada um 

dos nossos cromossomos tem segmentos herdados de praticamente todos os nossos 

antepassados (KLINTSCHAR et al., 1999). Se pudéssemos sequenciar 

completamente o genoma de cada um de nós e se tivéssemos a capacidade de 

interpretar apropriadamente a informação, teríamos descortinado todos os nossos 

antepassados evolutivos. Na impossibilidade de fazer isto, fazemos uma amostragem 

de um grande número de regiões filogeograficamente relevantes do genoma para 

obter, pela comparação com bancos de dados e através de uma sofisticada análise 

estatística, uma estimativa da ancestralidade biogeográfica daquele genoma (SILVA & 

MOURA-NETO, 2004). Estas diferenças podem ser utilizadas para caracterização de 

populações e, de forma mais aplicada, em identificação humana e criminalística. 

 

2.3 Marcadores genéticos do Cromossomo Y 

O cromossomo Y tem um baixo número de genes. Os 57.772.954 Mpb do 

cromossomo Y codificam 89 genes de proteínas comparado com 868 genes nos 

154.913.754 Mpb do cromossomo X  http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/). O 

cromossomo Y é enriquecido com muitos tipos diferentes de repetições, que incluem 

inserções do tipo SINE, retrovirais e duplicações segmentares. Altas taxas de mutação 

observadas no cromossomo Y resultam exclusivamente de sua passagem pela 

http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/
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meiose para geração de gametas. Portanto, este processo é mais mutagênico na 

linhagem paterna do que na linhagem germinal feminina. A análise de haplótipos de 

SNPs do cromossomo Y mostra correlação com o grupo étnico predominante e sub-

estrutura da população (ZHIVOTOVSKY et al., 2004). Assim um painel de SNPs de Y 

pode variar entre áreas geográficas.  

Os marcadores de cromossomo Y podem ser aplicados a estudos das 

linhagens paternas. O cromossomo Y é transmitido de geração a geração, através da 

linhagem paterna sem alterações, a não ser pela ocorrência de novas mutações. 

Consequentemente, os marcadores do Y são marcadores de linhagem e não de 

indivíduos, o que permite sua utilização em estudos evolutivos para inferir a história 

das linhagens presentes atualmente entre os humanos (SANTOS et al., 1999). A 

utilização de marcadores bialélicos de cromossomo Y tem auxiliado na investigação 

de linhagens em populações humanas. A variação de haplogrupos do cromossoma Y 

permite o estudo e análise de fluxo populacional associados a fatores culturais e 

geográficos (JOBLING & TYLER-SMITH, 2003; SCHAFFNER, 2004). 

Os marcadores polimórficos de repetição, tais como STR, também são 

encontrados no cromossomo Y. O Banco de Dados Y-STR Haplotype Reference 

Database (www.yhrd.org) organizados por Pascali e colaboradores (1999) estabeleceu 

a utilização de um haplótipo mínimo para determinação da frequência de 

microssatélites do cromossomo Y (PASCALI et al., 1999). Estes marcadores 

compreendem um conjunto de pelo menos 9 marcadores STRs de cromossomo Y. 

http://www.yhrd.org/
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2.4 Marcadores genéticos de DNA mitocondrial (mtDNA) 

Comparado com a tipagem do DNA nuclear, o mtDNA apresenta vantagens 

como marcador. O mtDNA é transmitido exclusivamente por linhagem materna, para 

os filhos, sem recombinação (HUTCHISON et al., 1974). Assim, a probabilidade de um 

parentesco materno pode ser calculada por comparação direta das sequências de 

DNA, o que permite portanto traçar linhagens maternas ancestrais. O mtDNA está 

presente em um alto número de cópias e pode ser útil em particular na investigação 

forense, quando o material biológico contiver pouco ou nenhum DNA nuclear 

(WILSON et al., 1995). Isso permite, por exemplo, a análise de fios de cabelo, dentes, 

ossos antigos, tecidos putrefatos, entre outros. 

O mtDNA humano, esquematizado na Figura 4, possui 16.569 pares de bases e 

contém 37 genes, dos quais 22 codificam RNAs transportadores, dois codificam RNAs 

ribossomais e 13 codificam proteínas envolvidas na cadeia transportadora de elétrons 

da fosforização oxidativa e produção de ATP (WALLACE, 1992).  

O mtDNA possui ainda a região não-codificante ou região controle que é 

responsável pela regulação da replicação e transcrição de genes da molécula de DNA 

mitocondrial, também conhecida como alça-D (D-loop), devido a estruturas visíveis 

pelo microscópio eletrônico que são formadas durante a replicação (UPHOLT & 

DAWID, 1977). Regiões delimitadas na região controle são altamente polimórficas na 

população humana e são conhecidas como regiões hipervariáveis I, II e III (HVI, HVII e 

HVIII) (ISENBERG & MOORE, 1999).  
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Figura 4. Mapa do genoma mitocondrial humano e diagrama expandido da região 

controle não-codificante. Estão listados os genes para os RNAs ribossomais 12S e 

16S, subunidades do complexo NADH-coenzima Q oxidoredutase (ND), complexo 

citocromo C oxidase (CO), citocromo b (CIT B), ATPase, 22 tRNAs (representados 

pela letra do aminoácido que carregam) e origem de replicação das fitas Light (OL) e 

Heavy (OH). O diagrama da região controle mostra o flanqueamento dos genes de 

tRNAs e a localização da região hiperveriável 1 (HVI) e 2 (HVII); O sistema de 

numeração segue o da sequência de referência padrão (ANDERSON et al., 1981). 

Adaptado de www.mitomap.org. 

http://www.mitomap.org/
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A primeira sequência de nucleotídeos obtida do genoma mitocondrial foi 

determinada em 1981 (ANDERSON et al., 1981). Posteriormente esta sequência foi 

revisada e atualmente é utilizada como referência para a designação de 

polimorfismos- sequência referência de Cambridge - rCRS (ANDREWS et al., 1999). 

As duas fitas do mtDNA têm diferenças significativas em relação às suas 

composições: a fita ou cadeia pesada H (Heavy) é rica em guaninas e a cadeia leve L 

(Light) é rica em citosinas. 

O DNA mitocondrial evolui cerca de cinco vezes mais rápido que o DNA nuclear 

(CANN & WILSON, 1983; GREENBERG et al., 1983). Essa variação se deve, em 

primeiro lugar, ao fato da mitocôndria ser uma grande geradora de radicais livres, 

proporcionando um ambiente favorável a mutações no DNA. Outra causa seria a 

ausência de histonas, que exercem um papel protetor no DNA nuclear (YAKES & VAN 

HOUTEN, 1997). Além disso, a enzima DNA polimerase mitocondrial possui baixa 

atividade corretora quando comparada à DNA polimerase nuclear (KUNKEL & LOEB, 

1981) e a reparação do DNA dependente de excisão de nucleotídeos não está 

presente em mitocôndrias (CROTEAU et al., 1999).  

Também deve-se considerar a estrutura típica D-loop, onde há a formação 

momentânea de fita-simples, que pode influenciar o padrão de mutação pontual, já que a 

taxa de depurinação de DNA fita-simples é quatro vezes maior que do DNA fita-dupla 

(LINDAHL & NYBERG, 1972; REYES et al., 1998). 

 

2.4.1 Variação genética populacional do DNA mitocondrial 

No estudo do mtDNA de amostras provenientes de várias populações, têm sido 

observado que os indivíduos geralmente se encaixam em haplogrupos, que podem ser 
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definidos como sequências de nucleotídeos específicas de cada região geográfica 

(RUIZ-PESINI et al., 2004). Esses haplogrupos foram originalmente definidos no final 

das décadas de 80 e 90. Padrões iguais ou similares de amostras foram submetidas a 

uma série de digestões com enzimas de restrição, para agrupar as populações do 

mundo em tipos de mtDNA. Os haplogrupos têm sido correlacionados com 

polimorfismos de HVI/HVII, bem como variações no genoma mitocondrial inteiro. O 

genoma mitocondrial tem servido não só para esclarecer a origem de nossa espécie 

(CANN et al., 1987), como também, em conjunto com outros marcadores genéticos, 

para seguir o rastro das migrações de populações humanas (CAVALLI-SFORZA, 

2007). 

Os grupos de humanos que originalmente saíram da África para ocupar outras 

regiões geográficas tiveram que se adaptar à mudança na disponibilidade calórica 

(alimentar) das novas regiões e a condições climáticas diferentes, acumulando 

mutações de uma maneira seqüencial nas linhagens de mtDNA (WALLACE, 2005; 

CAMPBEL & TISHKOF, 2008). Assim, as linhagens do mtDNA têm uma distribuição 

geográfica que corresponde a das populações humanas. Como mostrado na Figura 

5A, a distribuição geográfica dos haplogrupos A, B, C, D, E, F, G, M e N estão 

tipicamente associados com Asiáticos enquanto a maioria dos nativos americanos é 

representada dentro dos haplogrupos A, B, C, D e X. Haplogrupos L0, L1, L2 e L3 são 

africanos e os haplogrupos H, I, J, K, T, U, V, W e X estão tipicamente associados com 

populações européias. Os haplogrupos L4, L5, L6 e L7 não estão representados no 

mapa. Na Figura 5B mostra a relação evolutiva dos haplogrupos de mtDNA. 

A caracterização das linhagens mitocondriais permite entender a variação 

genética entre populações e a diversidade genética dentro das populações.  
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Figura 5. Haplogrupos de DNA mitocondrial (mtDNA); A- Distribuição dos 

haplogrupos refletindo o padrão das migrações humanas. B- Relação evolutiva dos 

haplogrupos de mtDNA humano. Baseado em http://www.mitomap.org. 

  

http://www.mitomap.org/
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2.4.2 As linhagens mitocondriais da África 

Cerca de 76% de todos os mtDNAs africanos da região Sub-Saariana caem 

dentro dos haplogrupos L0, L1 e L2 do macro-haplogrupo L. O haplogrupo L0 é 

considerado a linhagem mais antiga de mtDNA, existindo há no mínimo 150.000 anos. 

O haplogrupo L3 representa só uma pequena porcentagem dos mtDNAs africanos, 

mas parece ser o progenitor dos haplogrupos M e N, que apareceram no norte da 

África e expandiram-se pela Europa e Ásia quando os indivíduos portadores desses 

haplogrupos saíram da África para colonizar outros continentes. Sendo assim, o 

haplogrupo L3 é considerado a linhagem ancestral de metade de todos os mtDNAs 

europeus, Asiáticos e de nativo-americanos. No geral, os mtDNAs africanos 

apresentam uma grande heterogeneidade; sendo os mais antigos e com maior 

diversidade genética comparado com outros continentes (WALLACE et al., 1999; 

INGMAN et al., 2000). Os haplogrupos L4, L5 e L6 foram recentemente encontrados 

na Etiópia e/ou Iêmen (ABU-AMERO et al., 2007; KNIGHT et al., 2003). 

 

2.4.3 As linhagens mitocondriais da Europa 

A Europa se caracteriza por uma grande homogeneidade genética, já que cerca 

de 99% dos mtDNAs europeus podem ser encaixados dentro de nove haplogrupos 

(Figura 5), designados como H, I, J, K, T, U, V, W e X (TORRONI et al., 1996) e são 

todos derivados do macro-haplogrupo N (MISHMAR et al., 2003). 

 

2.4.4 As linhagens mitocondriais da Ásia 

Na Ásia, 77% de todos os mtDNAs derivam do macro-haplogrupo M. As 

linhagens mitocondriais asiáticas derivadas do macro-haplogrupo M são os 



 18 

haplogrupos C, D, G e Z; e o restante dos mtDNAs derivam do macrohaplogrupo N, 

pertencendo aos haplogrupos A, B, F, Y (Figura 5B). Devido à grandeza do seu 

território e a complexidade de sua população, a Ásia apresenta grande diversidade de 

frequências haplogrupos (WALLACE et al., 1999). 

 

2.4.5 As linhagens mitocondriais das Américas 

Nas populações de nativo-americanos, os cinco haplogrupos A, B, C, D e X 

englobam 100% da variação genética do mtDNA. Os haplogrupos A, C, D 

representam 58% das linhagens do norte da Sibéria e sua presença nas Américas 

seria consequência da travessia pelo estreito de Bering dos indivíduos portadores 

desses haplogrupos. O haplogrupo B está presente em toda a costa asiática do 

pacífico, mas praticamente ausente na Sibéria e pouco freqüente na América do 

Norte. O haplogrupo X está presente principalmente na América do Norte, contudo sua 

distribuição ainda não está bem estabelecida (FAGUNDES et al., 2008; KEYEUX et 

al., 2002). 

 

2.5 Distância genética entre populações 

Na comparação entre populações utilizando marcadores genéticos, são 

utilizados tratamentos estatísticos que devem resumir a quantidade de variação 

observada em determinados números. A diversidade genética humana atual contém 

informações sobre parâmetros populacionais do passado e de sua história de 

adaptação às constantes variações do ambiente. Algumas análises da variação 

genética contemporânea têm sido realizadas para traçar aspectos do passado dos 

seres humanos. Combinações de padrões moleculares devem ser utilizados para 



 19 

validação das afirmações indicadas pelos resultados. Deste modo, podemos 

descrever a distribuição da diversidade genética atual entre as populações humanas 

ou ainda fazer inferências sobre como a diversidade moderna evoluiu. A maioria das 

populações humanas se reproduz de modo não randômico, portanto não é 

homogênea. Para cálculos de distribuição espacial da subpopulação são necessários 

valores que agreguem estimativas do número, tamanho, fluxo gênico e migração (NEI, 

1972; CHAKRABORTY & RAO, 1991).  

 

2.6 Estudos Genéticos da População da África do Norte 

Com o interesse de mapear as distribuições e miscigenações da população do 

Norte da África, alguns estudos foram realizados e as origens das populações foram 

determinadas. Uma intensa pesquisa bibliográfica dos dados disponíveis de 

frequências alélicas de marcadores genéticos clássicos foi realizada em populações 

do Norte da África (BOSCH et al., 1997). Os dados foram utilizados com o objetivo de 

reconstruir a história demográfica usando dois métodos complementares: análise do 

componente principal e distância filogenética. Em ambas análises a principal 

característica do perfil genético do Norte da África é da variação do padrão leste-

oeste, indicando a diferenciação entre os grupos de população Berberes e Árabes do 

nordeste, e das populações da Líbia e Egito. Estas populações apresentam uma 

menor distância genética com as populações européias, incluindo a Península Ibérica 

(BOSCH et al., 1997). 

Um estudo de análise da região HVI do mtDNA com Tunísios Berberes 

(FADHLAOUI-ZID et al., 2004),  mostrou que o haplogrupo U6 é comum no Norte da 

África, e quando comparado com outros haplogrupos da região sugere que a 
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expansão deste grupo de linhagem aconteceu em torno de 10.500 anos atrás, se 

expandindo a populações vizinhas. Os grupos mais isolados, Mauritâneos, Tuaregues 

e Berberes do sul da Argélia, foram os mais diferenciados, embora sem estrutura 

claramente definida entre os indivíduos de língua Árabe e Berbere. Os Árabes 

estariam mais próximos dos Egípcios e Líbios. Em contraste, a contribuição genética 

da população do sub-Saara parece ser pequena. Estudos de polimorfismos genéticos 

clássicos posicionam Egito e Líbia relacionados com os Europeus, enquanto que 

outros estudos com marcadores de STR autossômicos sugerem diferenças genéticas 

entre populações Européias e Egípcias (KLINTSCHAR et al., 1999; RANDO et al., 

1998). Estudos com marcadores genéticos de DNA na população da Líbia são 

escassos e os resultados obtidos foram muito pouco discutidos (IMMEL et al., 2006). 

Este trabalho pretende, portanto, analisar a composição genética da população 

da Líbia usando marcadores moleculares e discutir possíves diferenças entre seus 

grupos étnicos, assim como a relação entre a população da Líbia e as populações que 

tiveram papel na história da Líbia. 

Com o objetivo de entender a composição da população Líbia através de 

marcadores genéticos e produzir parâmetros populacionais para emprego em banco 

de dados, coletamos material biológico de amostras desta região divididas em origem 

étnica Árabe e Berbere. 
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3. Objetivo Geral 

No contexto da dispersão da população no Norte da África, temos como 

objetivo geral a análise de estrutura e organização genética da população da 

Líbia, através do estudo de marcadores moleculares autossômicos e de linhagens 

materna e paterna. 

 

3.1 Objetivos Específicos: 

1- Em amostras de DNA coletadas da população Líbia de dois grupos de origem 

étnica, Árabe e Berbere, determinar: 

- Genótipos e distribuição de frequência alélica de marcadores autossômicos. 

- Genótipos e distribuição de haplótipos de loci de microssatélites no cromossomo Y.  

- Haplótipos e haplogrupos do DNA mitocondrial das regiões HVI e HVII. 

 

2- Análise de parâmetros genéticos e estatísticos dos marcadores genéticos da 

população Líbia de origem Árabe e Berbere. 

 

3- Comparação dos grupos étnicos da Líbia de origem Árabe e Berbere com 

outros grupos populacionais associados geograficamente ou culturalmente.  
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4. Material e Métodos 

4.1 Lista de Tampões e Soluções 

Tampão de lise de membrana (hemácias) 155 mM NH4Cl 

10 mM KHCO3 

1mM EDTA pH 7.4 

 
Tampão de lise de núcleo 10 mM Tris-HCl 

400 mM NaCl 

2,0mM EDTA pH 8,2 

 

T.E. 10 mM Tris-HCl pH 8,0 

1 mM EDTA 

 
T.B.E 89 89 mM Tris-borato 

2 mM EDTA pH 8,0 

 

Tampão de amostra (loading buffer) Azul de bromofenol 0,025 % 

Xileno-cianol 0,025 % 

Glicerol 30 % 

 
Tampão de amostra (loading buffer) 
desnaturante 

Azul de bromofenol 0,025 % 

Xileno-cianol 0,025 % 

Formamida deionizada 98 % 

10 mM EDTA pH8,0  

 
Solução de revelação da Prata Carbonato de Sódio 30 % 

Formaldeído 0,05 % 

Tiosulfato de Sódio 0,002 % 

 
Solução de fixação e parada Ácido acético 15 % 

 

Solução de impregnação com Prata Nitrato de prata 0,1 % 

Formaldeído 0,05 % 
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4.2 Coleta e procedência das amostras 

As amostras de sangue foram coletadas nas cidades de Trípoli e Yfrin (vizinha a 

Tripoli ~100 Km) por 4 coletores independentes, totalizando 457 amostras de sangue de 

homens e mulheres. As pessoas foram identificadas através de um questionário e 

informadas a respeito dos objetivos deste estudo e dos procedimentos que seriam 

realizados. Assinaram um termo de consentimento livre e esclarecido concordando assim 

em participar desta pesquisa (ANEXO V).  Neste questionário constava a cidade natal e a 

de origem dos pais. As amostras de sangue foram coletados em tubos de vidro 

(Vacutainer) com EDTA. Após a coleta, o material foi prontamente enviado ao Brasil ou 

mantido a - 20o C para posterior envio ao laboratório. O transporte foi realizado em duas 

remessas a temperatura ambiente. Em uma delas o material ficou mais de um mês no 

porto de Miami devido a um furacão (2005). Após a liberação pela ANVISA, o material foi 

encaminhado para o laboratório e prosseguimos com as etapas de extração do DNA, que 

por este motivo foram utilizadas diferentes técnicas. 

Desta forma as amostras de sangue de pessoas não relacionadas foram 

selecionadas e agrupadas de acordo com a origem étnica: Árabe ou Berbere. Foram 

removidas desta seleção aquelas que não representavam grupos étnicos da Líbia ou 

estavam degradadas restando então 419 amostras. Na Tabela 1 estão indicadas as 

amostras disponíveis para o estudo. 
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Tabela 1. Amostras disponíveis para o estudo separadas por gênero e grupo 

étnico. 

 

 

4.3 Extração do DNA genômico 

O sangue foi processado para extração de DNA por três protocolos diferentes: 

extração não orgânica, extração orgânica e resina magnética, dependendo da 

condição da amostra. 

 

4.3.1 Extração não orgânica 

O DNA genômico foi extraído a partir de leucócitos do sangue total (MILLER et 

al., 1988). Brevemente, foram adicionados 10 mL de tampão de lise de hemácias a 5 

mL de sangue, mantidos por 30 minutos sob agitação orbital constante. Concluído este 

tempo, o material foi submetido à centrifugação por 4 minutos a 1000 rpm em 

centrífuga clínica. O precipitado resultante foi lavado duas vezes com 5 mL do mesmo 

tampão de lise de hemácias para remoção dos debris celulares. 

Coletores Grupo étnico 

 Árabe Berbere  

 Masculino Feminino Masculino Feminino Total 

A 16 35 7 11 69 

R 32 59 4 11 106 

L 71 70 25 28 194 

LB 3 0 35 12 50 

Sub-total 122 164 71 62  

Total 286 133 419 
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O precipitado celular foi ressuspenso em 1 mL de tampão de lise de núcleo, ao 

qual foram adicionados 100 L de SDS 10 % e 7,5 L de proteinase K 20 mg/mL com 

incubação a 37o C, por 16 horas, ou a 55o C, por 2 horas. As proteínas foram 

removidas com adição de 1mL de solução de 6 M NaCl em agitação contínua por 30 

segundos. Posteriormente a solução foi centrifugada durante 10 minutos, a 3.000 rpm. 

O sobrenadante foi transferido para um tubo novo e o DNA precipitado adicionando-se 

dois volumes de etanol absoluto. O DNA foi colhido centrifugando-se o material por 5 

minutos 3000 rpm, posteriormente ressuspendido em T.E. e incubado a 65o C, por 30 

minutos, e mantido a 4o C. 

A quantificação do DNA foi feita através de espectrofotometria (260 nm) e parte 

do estoque foi diluído a 50 ng/L em água milli Q e mantido à -20 o C. 

 

4.3.2 Extração com solvente orgânico 

A extração foi feita como descrito por Sambrook e colaboradores (SAMBROOK, 

et al., 1989). Brevemente, foram adicionados 700 L sangue e 700 L de fenol 

clorofórmio (saturado em 0,1M Tris-HCl pH 8.0). O material foi agitado vigorosamente 

por um minuto e centrifugado por cinco minutos a 12.000 rpm à temperatura ambiente. 

A fase aquosa foi retirada e cuidadosamente transferida para outro microtubo (400 

L). Foram adicionados 5 l de glicogênio (10 mg/mL) e a mistura agitada por um 

minuto. Igual volume de clorofórmio foi adicionado e a mistura foi agitada 

vigorosamente durante um minuto. A mistura foi centrifugada durante cinco minutos a 

12.000 rpm. A fase aquosa foi retirada para novo tubo e adicionada 50 L de NaCl 

0,4M. Dois volumes de etanol foram adicionados e o tubo mantido à -20o C por no 

mínimo por 30 minutos.  O material foi centrifugado por 10 minutos, a 12.000 rpm. O 
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sobrenadante foi removido por pipetagem ou por inversão do tubo, com cuidado para 

não perder o sedimento. O precipitado foi mantido a 37o C por 10 minutos. O DNA foi 

ressuspenso em 60 L de água mili Q, incubado à 37o C, por 30 minutos, e guardado à 

-20o C. 

 

4.3.3 Resina magnética e sistema automatizado 

Isolamos DNA de 200 amostras de sangue por este sistema, que consiste em 

um instrumento pré-programado e cartuchos já preenchidos com os reagentes, 

processando até 16 amostras em cerca de trinta minutos, automaticamente em Robô 

Promega Maxwell™ 16 (Promega). As amostras (200 L/sangue) foram adicionadas 

diretamente aos cartuchos e preparadas de acordo com indicações do fabricante.  

 

4.4 Eletroforese em gel de agarose 

Avaliação do DNA genômico e produtos de PCR foi realizada por eletrforese em 

gel de agarose 0,8 % ou 1,5 % em tampão TBE 1x (SAMBROOK, et al., 1989). O gel 

foi submetido a uma corrente de 70-90V. O material contido no gel foi corado com 

brometo de etídeo (5 g/L) e fotografado sobre transiluminador de UV. 

 

4.5 Análise dos produtos de amplificação por eletroforese 
em gel de poliacrilamida desnaturante  

Os diferentes alelos, obtidos pela amplificação das amostras de DNA, foram 

analisados através de eletroforese em gel desnaturante de poliacrilamida 6 % por 55 

minutos e visualizados por impregnação com prata. O gel (7,5 mM de uréia, 5,7 % de 

acrilamida, 0,3% de bisacrilamida (38:2), tampão TBE 1x, 0,09 % de TEMED 
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(N,N,N’’,N’tetrametiletilenomediamino) e 1 % de persulfato de amônio foi preparado 

num volume final de 30 mL suficiente para o preenchimento de uma placa de 19,5 cm 

x 36 cm e 0,4 mm de espessura (SAMBROOK, et al., 1989). 

Os produtos de PCR foram desnaturados a uma temperatura de 90º C por 5 

minutos em ―loading buffer‖ e imediatamente transferidos para o gelo. A corrida 

eletroforética foi realizada a potência constante de 40W, voltagem de 1540V e 

amperagem de 35mA, o gel permanecia à temperatura de 50º C. 

 

4.6 Revelação do DNA em gel de poliacrilamida através de 
impregnação com prata 

Após a corrida de eletroforese, as placas foram separadas e o gel, devidamente 

aderido à placa de vidro, foi mergulhado numa solução de ácido acético 15% para 

fixação das amostras, numa bandeja sob agitação por 20 minutos no mínimo (ou até 

durante a noite) num agitador orbital de mesa. 

O gel em seguida foi mergulhado em água destilada e mantido sob agitação por 

2 minutos por 3 vezes, para retirar-se o ácido acético. A impregnação pela prata dava 

mergulhando a placa com o gel em 500 mL de uma solução 0,1 % de nitrato de prata e 

formaldeído 0,05 % e mantendo-se sob agitação por 20 minutos (SAMBROOK, et al., 

1989). 

Antes da etapa de revelação, o excesso de prata foi retirado, lavando-se 

rapidamente a placa com água destilada (10 segundos). A revelação ocorreu com 250 

mL de uma solução de revelação da prata. A visualização dos fragmentos foi possível 

entre 3 e 6 minutos. Os géis foram fixados com ácido acético 15 % por 10 minutos e 

fotografados. 



 28 

4.7 Análise do STR autossômicos 

 O Kit PowerPlex®16 System (Promega)  foi utilizado para realização de PCR.  

Este kit permite a amplificação de 16 STRs (Penta E, D18S51, D21S11, TH01, 

D3S1358, FGA, TPOX, D8S1179, Penta D, CSF1PO, D16S539, D7S820, D13S317, 

D5S818 e vWA) e da amelogenina (Tabela 2), sendo essas regiões do DNA 

comumente utilizadas para identificação humana.  

A reação de amplificação seguiu o protocolo do fabricante, bem como os ciclos 

de ampliciação no termociclador AB9600 (Applied Biosystems). 

 

4.8 Análise do Cromossomo Y 

Os Kits AmpFISTR® Y Filer (Applied Biosystems) e PowerPlex® Y (Promega) 

foram utilizados para a tipagem das amostras. O kit da Applied Biosystems permite a 

amplificação de 16 STRs de Y (DYS19, DYS3898I, DYS3898II, DYS390, DYS391, 

DYS392, DYS393, DYS385a/b, DYS438, DYS439, DYS437, DYS448, DYS456, 

DYS458, YGATA H4 e DYS635). O kit da Promega apresenta 11 marcadores (DYS19, 

DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS385 a/b, DYS438, 

DYS439, DYS437) (Tabela 3). 

A reação de amplificação seguiu o protocolo dos fabricantes, bem como os 

ciclos de amplificação no termociclador AB9600 (Applied Biosystems). 
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Tabela 2. Marcadores STR autossômicos utilizados no estudo: local no cromossomo, 
tipo de repetição e respectivo fluoróforo. 

a Locais cromossomais dos marcadores presentes no kit Power Plex16, Promega. b 

Número de repetição (escada alélica) indica o tamanho em pares de bases dos 
produtos de PCR que são observados para os diferentes marcadores de STR de 
cromossomos autossomos. c O gene Amelogenina codifica uma proteína de baixo 
peso molecular encontrado no desenvolvimento do esmalte do dente e está presente 
em ambos os cromossomo X e Y é utilizado para a identificação de Gênero. Tem como 
alvo uma sequência que no cromossomo X possui uma deleção de 6 pares de bases 
no intron 1 comparado com o local no Y. d JOE 6- carboxi-4´,5´-dicloro-2´,7´-
dimetoxifluoresceina, FL, fluoresceina; TMR carboxi-tetrametil-rodamina. 

Comossomo Marcador/lócus 
Localização no 
cromossomo

a
 

Número de repetições 
(alelos conhecidos)

b
 

Repetição 
5َ-3َ 

Fluorocromos
d
 

2 
TPOX HUMTPOX, 
Human thyroid 
peroxidase gene 

2 p23-2per 6-a 13 AATG TMR 

3 D3S1358  3p 12 a 19 TCTA FL 

4 
FGA HUMFIBRA, 
Human fibrinogen 
alpha chain 

4 q28 

17 a 26, 26.2, 27-30, 
30.2, 31.2, 32.2,33.2, 
42.2, 43.2, 44.2, 45.2, 
46.2, 47.2,48.2, 50.2, 
51.2 

TTTC TMR 

5 D5S818  5 q21-31  7 a 16  AGAT JOE 

5 

CSF1P0  Human c-
fms proto-
oncogene for CSF-
1 receptor gene  

5 q33.3-34 6 a 15 AGAT JOE 

7 D7S820 7 q11.21-22 6 a 15 GATA JOE 

8 D8S1179 8q24.13 8 a 19 TCTA TMR 

11 
TH01  Human 
tyrosine 
hydroxylase gene 

11p15-5 4 a 9, 9.3, 10, 11, 13.3 AATG FL 

12 
vWA Human von 
Willebrand factor 
gene Complex 

12 p12-pter  11 a 24  TCTA TMR 

13 D13S317  13 q22-31  8 a 15  TATC JOE 

15 Penta E  15q26.2 5 a 24 AAAGA  FL 

16 D16S539  16 q24-qter  5.8 a 15 GATA JOE 

18 D18S51  18 q21.3  
7, 9, 10, 10.2, 11-13, 
13.2, 14, 14.2, 15-27 

AGAA FL 

21 Penta D  21 q 2.2 a 17  AAAGA  JOE 

21 D21S11  21 q11.2-q21  

24, 24.2, 25-28, 28.2, 
29, 29.2, 30,30.2,31, 
31.2, 32, 32.2, 33, 33.2, 
34,34.2, 35, 35.2, 36-38  

TCTA FL 

X, Y  
Amelogenina

c
 

HUMAMEL 

X p22.1-22.3 X, 
Y  

Não se aplica - TMR 



 30 

Tabela 3. Marcadores de STR do cromossomo Y utilizados no estudo 

Marcadores Localização 
física a partir 
do telomero 

Número de 

repetição 

Repetição GenBank Fluorocromos
a
 

Y-filer(1) PPY(2) 

D
YS19 

10,12 10-19 [TAGA]3tagg[TAGA]n AC017019 VIC® JOE 

DYS385a/b 19,19/19,23 7-28 GAAA AC022486 VIC® TMR 

DYS389I 13,05 9-17 (TCTG) (TCTA) AC004617 6-FAM™ FL 

DYS389II 13,05 24-34 (TCTG) (TCTA) AC004617 6-FAM™ FL 

DYS390 15,71 17-28 (TCTA) (TCTG) AC011289 6-FAM™ TMR 

DYS391 12,54 6-14 TCTA AC011302 NED™ FL 

DYS392 20,97 6-17 TAT AC011745 NED™ JOE 

DYS393 3,7 9-17 AGAT AC006152 NED™ TMR 

DYS437  13-17 TCTA AC002992 PET® TMR 

DYS438 13,38 6-14 TTTTC AC002531 PET® TMR 

DYS439 12,95 9-14 AGAT AC002992 NED™ FL 

Y
GATA H4 

- 8—13 [TAGA]n N12 [GATC]2 aa 
[TAGA]4 

AC011751 PET® - 

DYS456 - 13-18 AGAT AC010106 6-FAM™ - 

DYS458 - 13-20 GAAA AC010902 VIC® - 

DYS448  20-26 AGAGAT AC025227 PET® - 

DYS635  17-27 [TCTA]4(TGTA)2[TCTA]2 

(TGTA)2[TCTA]2(TGTA)

2 [TCTA]n 

AC004772 NED™ - 

(1). AmpFISTR Yfiler, (2). PowerPlexY. Número de repetição (escada alelica) 
indica o tamanho em pares de bases dos produtos de PCR que são observados para 
os diferentes marcadores de STR do cromossomo Y. 
a TMR = Carboxi-tetrametil-rodamina, FL = Fluoresceina, JOE = 6-carboxi-4′,5′ –

dicoloro-2′,7′ -dimetoxifluoresceina;NED; 6-FAM(6-Carboxifluoresceina); 

PET;VIC   
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Os produtos da amplificação foram separados por eletroforese capilar em 

analisador genético como descrito abaixo. O kit PowerPlex Y requer aparelho que faça 

a leitura de 4 fluorocromos e o AmpFISTR Yfiler requer aparelho que possa 

analisar 5 fluorocromos. Alternativamente, dois loci que falharam na amplificação com 

os kits foram analisados por amplificação específica utilizando oligonucleotídeos em 

reação monoplex, cujo produto foi visualizado em gel de acrilaminada corado com 

prata. Estes produtos de amplificação foram posteriormente sequenciados, para 

confirmação do número de repetições. Para este fim, foram utilizados os seguintes 

pares de inciadores:  

DYS19: 

5’-CTACTGAGTTTCTGTTATAGT-3’; 5’-ATGGCCATGTAGTGAGGACA-3’    e  

DYS392: 

 5’-AAAAGCCAAGAAGGAAAACAAA-3’; 5’-AAACCTACCAATCCCATTCCTT-3’. 

 

4.9 Eletroforese dos produtos de PCR em analisador 
genético capilar 

Os produtos de PCR obtidos (1 L) foram adicionados a 9 L da mistura de 

formamida (9 L) e padrão de peso molecular fluorescente (1 L) [LIZ500 (Applied 

Biosystems) ou ILS600 (Promega)] em placa de 96 poços, aquecidos a 95 °C por 3 

minutos, resfriados em banho de gelo e carregados em aparelho analisador genético 

capilar, 3100 Avant ou 3130 XL (Applied Biosystems). As condições de eletroforese 

foram as recomendadas pelo fabricante. A eletroforese e a coleta de dados referente 

às amostras foram realizadas pelo programa Data Collection (Applied Biosystems). Os 

arquivos *.fsa (* = nome da amostra) gerados para cada amostra foram analisados no 

programa Gene Mapper v3.2 (Applied Biosystems). A discriminação e nomeação dos 
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alelos foram feitas pela comparação das distâncias percorridas, medida pelo padrão 

de peso molecular interno em cada amostra, comparando-os com um padrão de alelos 

conhecidos (escada alélica). 

 

4.10 Amplificação de mtDNA e sequenciamento 

A amplificação de ambas as regiões hipervariáveis (HVI e HVII) foi executada 

de acordo com o protocolo descrito por BUDOWLE et al. (2003) com os seguintes 

pares de primers: 

 HVI: 

 A1 (L15997):-  (5′- CAC CAT TAG CAC CCA AAG CTA AGA- 3′ ) e    

B1 (H16391):-  (5′- GAG GAT GGT GGT CAA GGG ACC CCT- 3′).  

Que amplificam a região entre os nucleotideos 16024 e 16365. 

HVII: 

 C1 (L048):-  (5′- CTC ACG GGA GCT CTC CAT GC- 3′) e 

 D1 (H408):- (5′- CTG TTA AAA GTG CAT ACC GCC A- 3′).  

Que amplificam a região entre os nucleotides 73 e 340. 

A reação de PCR continha: tampão de PCR (1X); MgCl2 (1,2 mM); dNTP (0,25 

mM); BSA (0,16 g); iniciadores (0,6 mM); Taq DNA polimerase (0,04 U) em um 

volume total de 25 L. O programa de PCR era: 95° C por 1 minuto; 30 ciclos (95° C 

por 10 segundos; 60° C por 30 segundos; 72° C por 30 segundos); 15° C por 10 

minutos. As reações de PCR foram feitas nos termocicladores MJ Research PTC200 

MJ Research) e Ependorff Master Cycler Gradient (Ependorff). Os produtos de PCR 

foram visualizados em gel de agarose corados com brometo de etídio e preparados 

para a reação de sequenciamento, como descrito a seguir. 
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4.10.1 Reação de sequenciamento e análise de alinhamento 

Os produtos de PCR das regiões HVI e HVII foram analisados em gel de 

agarose como descrito no item 4.4. De acordo com a intensidade do produto 

amplificado, 1 L de uma diluição 1:5 em água foi utilizado para a reação de 

sequenciamento de ambas as fitas da molécula de cada fragmento, usando os 

mesmos iniciadores (2 M final) da reação de PCR original e 4 l da mistura de 

sequenciamento do kit Dye terminator da GE (Healthcare). 

Após a reação de PCR no termociclador Ependorff Master Cycler Gradient 

(Ependorff) em placa de 96 poços, o material foi precipitado com 3,25 M de acetato de 

amônia e 2,5 volumes de etanol absoluto.  Então, o material foi centrifugado a 3.000-

3.100 g, por 30 minutos à temperatura ambiente. O sobrenadante foi então descartado 

e ao precipitado foram adicionados 100 L de etanol 70%. O material neste momento 

foi então centrifugado a 3.000-3.100 g por 15 minutos à temperatura ambiente e o 

sobrenadante descartado. O material foi ressupenso em 10 l de tampão de corrida do 

kit Dye terminator da GE (Healthcare). 

As condições de corrida foram aquelas descritas no protocolo do fabricante. 

Após a corrida eletroforética capilar no sequenciador MEGABACE (GE) os arquivos 

*.rsd (*nome da amostra) foram gerados pelo software Sequence Analyser
®

(GE
®

), 

responsável pela produção do eletroferograma representativo da sequência de bases 

detectadas nas amostras. O eletroferograma foi visualizado pelo programa Chromas 

Lite 2.0, que também pode traduzir o eletroferograma em um arquivo *.txt (*nome da 

amostra) em formato FASTA (www.technelysium.com.au). O formato fasta é um 

formato de texto padrão utilizado para submissão de sequência a diversos programas 

http://www.technelysium.com.au/


 34 

de bioinformática, como por exemplo, o BLAST (Basic Local Alignment Search Tool) 

(ALTSCHUL et al., 1990). 

O sequenciamento foi realizado nas duas fitas do DNA nos fragmentos dos 

produtos amplificados de cada região As sequências obtidas de cada produto foram 

comparadas entre si e eventualmente foram corrigidos artefatos de sequenciamento. 

Após a obtenção das sequência das regiões HVI e HVII de cada indivíduo, estas foram 

comparadas com a sequência referência de Cambridge (rCRS) através de 

alinhamento no Blast (www.ncbi.nlm.nih.gov/) (Figura 6). A diferenças tais como 

transição, transversão, inserção e deleção nas posições dos nucleotídeos foram 

anotadas gerando os haplótipos de DNA mitocondrial para cada indivíduo. Os 

haplótipos foram designados em haplogrupos de acordo com nomenclatura 

estabelecida (ALLARD et al. 2002; 2004; 2005).  

 

 

 

 

 

                                                                                   Se                   sequencia 
                                                                                                             reversa 

 

Figura 6. Comparação das sequências obtidas nas duas fitas de mesma amostra 

com a sequência referência de Cambridge (rCRS) para dentificação de mutações 

de mtDNA. Eletroferograma de sequência de uma amostra para região HVI alinhada 

usando Chromas Lite 2.0. O eletroferograma superior mostra sequência obtida com o 

primer forward (A1) e o eletroferograma inferior, com primer reverse (B1). 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
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4.11 Análise Estatística 

Os dados obtidos foram processados por diversos pacotes estatísticos, 

descritos abaixo. 

 

4.11.1 Statistical Package for the Social Sciences v.14 (SPSS) 

O programa SPSS (SPSS Inc. 2005) foi usado para gerar o gráfico de escala 

multidimensional (MDS), a partir dos programas GDA, Dispan e Arlequin. 

 

4.11.2 Genetic Data Analysis (GDA) 

Em relação aos loci genéticos nos cromossomos autossômicos, o programa 

GDA (LEWIS & ZAYKIN, 2001) foi usado para calcular a frequência alélica, a 

heterozigosidade esperada (Hesp), observada (Hobs), o valor de p correspondente ao 

desvio de Hardy-Weinberg (STARK, 2005), para cada marcador.  Em relação aos 

locais genéticos no cromossomo Y, o programa foi usado para calcular o valor de FST 

entre as populações estudadas.  A partir da matriz de FST, o programa GDA gerou uma 

árvore filogenética, apresentada através do programa TreeView 

(www.taxonomy.zoology.gla.ac.uk/rod/treeview.html). 

 

4.11.3 Dispan (Genetic Distance and Phylogenetic Analysis) 

O programa Dispan (www.bio.psu.edu/People/Faculty/Nei/Lab/Programs.html) 

foi usado para calcular as distâncias genéticas (FST), par-a-par, entre os populações 

estudadas. A matriz obtida foi usada para gerar uma árvore filogenética através o 

programa GDA.  Esta mesma matriz foi usada para gerar um gráfico de escala 

multidimensional (MDS) com o programa SPSS. 

http://www.taxonomy.zoology.gla.ac.uk/rod/treeview.html
http://www.bio.psu.edu/People/Faculty/Nei/Lab/Programs.html
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4.11.4 Cálculo de diversidade haplotípica 

A diversidade haplótipica (h) foi calculada pela seguinte equação: 

h=1-ixi
2 

onde Xi é a frequência relativa dos enésimos haplótipos na amostra. (TORRONI et al., 

2001), ou de acordo com Nei e Tajima no pacote Arlequim v 3.11 (NEI & TAJIMA, 

1981). 

 

4.11.5 Arlequin 3.11 

O programa Arlequin (EXCOFFIER et al., 2005) foi usado para calcular as 

distâncias genéticas (FST), usando as frequências dos haplogrupos, entre os 

populações estudadas. A matriz obtida foi usada para gerar uma árvore filogenética 

através do programa GDA. 

 

4.11.6 Median Joining Network 4.5.1.0 

O programa Median Joining Network (www.fluxus-engineering.com) foi usado 

para gerar um árvore em rede, usando as sequências do DNA mitocondrial, região 

HVI, das amostras da Líbia. O programa foi usado, também, com os haplótipos de 

STR do cromossomo Y. 

http://www.fluxus-engineering.com/
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5. Resultados 

5.1 Marcadores de repetições em tandem (STR) em 
cromossomos autossômicos 

Analisamos 55 amostras, de indivíduos não relacionados  selecionados ao 

acaso, entre homens (31) e mulheres (24) nos loci D3S1358, TH01, D21S11, D18S51, 

Penta E, D5S818, D13S317, D7S820, D16S539, CSF1PO, Penta D, vWA, D8S1179, 

TPOX, FGA, em reações de PCR multiplex conforme descrito em material e métodos 

(item 4.7). Todas as amostras foram concomitantemente tipadas com o gene da 

amelogenina situado no cromossomo X e Y.  Deste modo foi confirmado o gênero dos 

indivíduos, como mostrado no eletroferograma (Figura 7) do produto de PCR com a 

amostra A16. Na Tabela 4 observamos os dados de genotipagem obtidos para os 

alelos nesta amostra da população da Líbia. Para estabelecer índices para cálculos 

populacionais desta amostra, utilizamos o programa DISPAN, (Genetic Distance and 

Phylogenetic Analysis), que computa os dados de frequência gênica, heterozigose e 

teste estatístico para desvios do Equilíbrio de Hardy-Weinberg (Tabela 5). Nesta 

tabela pode ser vistas as frequências alélicas dos 15 marcadores autossômicos, a 

heterozigose esperada e observada que revelam que estes marcadores são 

informativos para utilização forense e estão em equilíbrio de Hardy-Weinberg (STARK, 

2005) para sua utilização em Bancos de Dados. 

Esta análise inicial de 55 indivíduos em nosso trabalho sugere que as amostras 

foram selecionadas ao acaso não mostrando p (p < 0,05) significativo para desvio do 

Equilíbrio de Hardy-Weinberg -HWE (0,0727; 0,2527; 0,2028; 0,0489; 0,0763; 0,0749; 

0,7473; 0,8534; 0,0478; 0,0115; 0,6089; 0,3555; 0,1362; 0,5684; 0,0483), respecti-

vamente com D3S1358; TH01; D21S11; D18S51; Penta E; D5S818; D13S317; 

D13S317; D7S820; D16S539; Penta D; vWA; D8S1179; TPOX; FGA, com exceção do 
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Figura 7. Eletroferograma do perfil de STR autossômicos de uma amostra (A16). Os 

produtos de PCR da reação multiplex com 15 marcadores mais amelogenina foram separados 

por eletroforese capilar em analisador genético AB3130. Os dados foram gerados pelo 

programa GeneMapper v3.2. Os picos de diferentes fluorocromos (Tabela 2 em materiais e 

métodos) indicam o tamanho do alelo em pares de bases (linha superior do eletroferograma) 

com o correspondente número de repetições designando o alelo (caixas com número). No 

último retângulo está indicada a determinação do gênero masculino da amostra (X,Y). 
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 locus CSF1PO. Este locus apresentou um desvio do equilíbrio de Hardy-Weinberg (p 

= 0,0115) com a detecção de 18 homozigotos em 47 amostras (38,3%). Este 

fenômeno é conhecido como Efeito Wahlund (HARTL & CLARK, 1997), em que 

observamos um aumento desproporcional de homozigotos devido a (1) amostragem 

insuficiente, ou (2) sub-estruturação desta população. Como somente neste locus foi 

observado este efeito, acreditamos que ele possa ser atribuído a uma questão de 

amostragem. O fato de que alguns loci não foram amplificados em algumas amostras 

indica que existe polimorfismo nos sítios de ligação dos iniciadores presentes neste kit 

(BUTLER et al., 2003). 

Com o objetivo de observar se estes marcadores podem discriminar a relação 

entre as populações que fazem parte da história da colonização e dominação na Líbia 

(Itália e Grécia) e de povos vizinhos (Egito e Tunísia) comparamos dados disponíveis 

na literatura científica (CIUNA et al., 2006; SÁNCHEZ-DIZ et al., 2008; OMRAN et al., 

2009; MAHFOUDH-LAHIANI et al., 2006). No anexo I mostramos as frequências 

alélicas de oito marcadores nestas populações (D16S539, D18S51, D21S11, 

D3S1358, D8S1179, FGA, TH01 e vWA) cujos dados foram utilizados, no programa 

Dispan, para gerar a distância genética (FST) mostrada na Tabela 6. A partir destes 

dados e com o objetivo de avaliar a relação entre distância genética e regiões 

geográficas, construímos um gráfico de escala multidimensional-MDS (Figura 8A) e 

uma árvore filogenética (Figura 8B). Na Figura 8A visualizamos o gráfico MDS obtido 

pelo programa SPSS v14. Para gerar a árvore utilizamos o programa GDA (Genetic 

Data Analysis) com o algoritmo UPGMA (unweighted pair-group method with arithmetic 

mean) seguido do programa TreeView. Observamos a separação entre países da 

Europa e África do Norte e também a separação entre Grécia e Itália; separação entre 

Egito e Líbia/Tunísia.  
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Tabela 4: Genotipagem de 55 amostras da população da Líbia com marcadores autossômicos (STR) 

No. Amostra D3S1358 TH01 D21S11 D18S51 Penta E D5S818 D13S317 D7S820 D16S539 CSF1PO Penta D vWA D8S1179 TPOX FGA 

1- A02-F 15/16 7/9 29/30 12/15 13/18 11/14 8/12 10/11 8/11 10/12 10/12 16/17 11/12 10/11 21/25 

2- A03-F 16/16 7/7 31/32.2 15/15 7/12 12/12 - 10/10 10/10 10/10 9/13 17/17 12/13 - - 

3- A10-M 12/16 7/7 31/31.2 13/18 12/12 11/12 11/12 10/12 10/11 10/12 8/14 17/18 11/14 8/8 22/23 

4- A12-M 16/17 9/9.3 30/31 15/15 10/15 11/13 8/11 10/11 9/9 9/12 9/11 15/15 13/14 8/8 19/22 

5- A15-M 16/17 7/9 28/30 12/18 8/12 12/13 12/14 10/11 12/13 10/12 10/16 16/17 11/12 8/11 23/24 

6- A16-M 15/16 8/9 29/30 13/16 7/18 12/12 11/12 11/13 8/12 11/12 13/13 16/18 12/14 8/8 20/26 

7- A19-M 16/18 6/8 29/30 14/17 5/13 12/13 8/11 8/8 11/11 11/12 10/10 13/18 11/15 8/9 20/20 

8- A21-M 15/17 6/9 29/33.2 12/18 7/11 8/12 8/11 8/12 10/13 10/10 9/10 - 13/14 8/8 - 

9- A24-M 14/18 7/9 30/32.2 11 /12 17/19 12/12 10/12 9 /11 12/12 11/12 10/13 16/18 13/14 11/11 23/23 

10- A26-M 14/17 7/9 29/31.2 13/19 17/17 11/ 13 11/11 9/11 12/13 11/12 10/12 14/18 10/15 8 /9 23/24 

11- A27-M 15/19 7/9 29/32.2 14/15 11/12 12/12 8/11 10/11 11/13 10/11 9/13 15/16 10/15 8/8 21/21 

12- A29-F 15/16 6/9 28/31.2 13/13.2 11/14 10/11 8/ 9 10/11 11/12 11/12 9/9 15/16 14/14 8/11 22/22 

13- A30-M 16/17 6/7 33.2/36 17/18 5/9 11/12 12/12 11/11 11/12 11/11 12/12 16/18 13/14 8/8 20/22 

14- A32-F 16/17 7/8 30/31.2 12 / 13 18/19 8/13 10/13 10/10 11/13 11/13 14/14 14/16 11/15 - - 

15- A33-M 16/17 7/7 29/32.2 17/17 12/12 12/12 10/12 10/11 9/10 12/13 9/14 17/18 13/14 8/12 21/21 

16- A34-F 15/16 6/9.3 30/31 11/15 11/15 11/13 11/14 10/13 11/12 11/12 11/12 15/18 14/16 9/11 23/23 

17- A35-F 16/17 8/9 30/31.2 16/16 12/13 11/12 11/12 10/10 9/11 11/11 12/15 17/19 14/15 8/11 23/24 

18- A39-M 15/17 8/9 31.2/35 15/16 13/18 11/12 7/11 11/11 12/15 11/11 9/10 16/17 14/14 8/11 20/21 

19- A41-M 16/17 7/9 28/30 16/19 13/17 12/13 10/11 9/11 12/13 10/10 10/13 15/16 - 8/8 23/23 

20- A42-M 15/15 8/8 28/34.2 15/17 5/11 12/12 11/12 9/9 11/12 8/8 12/13 16/16 12/15 8/8 2226 

21- A45-M 15/17 6/9 30/32.2 16/17 10/12 9/12 8/12 8/10 11/14 11/11 11/13 14/15 15/15 8/8 21/24 

22- A47-F 16/18 7/8 30/32.2 13/15 7/18 10/11 11/14 8/9 11/11 11/12 9/11 16/18 11/14 10/11 22/24 

23- A48-F 15/16 7/9.3 30/31.2 12/15 10/11 11/12 12/12 8/12 10/12 11/12 9/11 16/18 13/13 8/9 22/23 

24- A49-F 16/17 6/9 30/31.2 9/13 11/12 10/13 8/11 9/11 11/11 10/11 10/14 15/18 11/11 8/11 23/24 

25- A50-M 15/16 6/7 27/28 14/14 - 10/10 - 12/12 - 12/12 - 16/16 - 8/11 21/22 

26- A51-F 15/18 7/9 28/28 12/15 10/12 12/12 11/13 7/10 9/12 11/11 10/10 14/15 11/15 11/11 19/23 

27- A52-M 15/18 8/9 28/30 15/16 1213 12/12 12/13 8/10 9/9 10/10 13/13 15/15 13/15 8/9 20/23 

28- A53-F 15/17 6/9.3 30/32 13/17 5/12 13/13 8/13 9/10 10/12 11/12 10/11 15/18 13/15 8/10 21/25 

29- A54-F 16/17 6/7 29/29 16/16 11/14 11/12 9/12 9/10 12/13 11/12 9/10 16/17 14/15 8/11 21/23 

30- A55-F 16/16 8/9 30/33.2 15/17 7/12 9/12 7/12 - 9/11 10/12 10/12 15/17 - 8/11 19/21 

31- A58-F 17/17 6/6 29/32.2 14/17 12/17 12/13 11/12 8/14 12/12 10/12 9/15 17/18 13/14 8/8 23/23 

32- A66-F 15/18 9.3/9.3 31.2/31.2 12/14 7/10 11/12 12/13 11/11 11/12 10/11 9/14 16/16 13/15 9/11 20/30 

33- A71-F 15/19 9/9 29/30 16/16 7/12 11/13 11/12 9/10 9/11 11/12 9/11 17/19 13/15 811 21/22 

34- A73-F 17/18 6/9 30/32.2 15/16 13/16 10/13 8/11 9/11 11/11 11/11 13/13 17/19 13/14 9/11 21/24.2 
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No. Amostra D3S1358 TH01 D21S11 D18S51 Penta E D5S818 D13S317 D7S820 D16S539 CSF1PO Penta D vWA D8S1179 TPOX FGA 

35- A76-F 15/16 6/6 29/31.2 12/18 12/12 8/11 8/12 8/11 11/11 11/11 12/14 14/15 12/12 8/9 22/22 

36- A79-F 15/16 9/10 31.2/32.2 12/14 11/13 12/13 13/14 10/10 11/13 11/11 10/13 17/20 14/14 9/10 23/23 

37- A80-F 16/16 8/9 31/31.2 12/14 7/7 11/12 8/8 8/9 10/10 - 10/12 18/18 14/16 8/11 21/25 

38- A82-F 16/17 8/10 29/32.2 15/15 11/13 12/12 11/11 11/11 11/11 11/11 10/11 17/18 13/13 8/8 22/23 

39- A200-F 16/16 7/9 30/31.2 13/13 8/12 11/12 11/11 10/12 9/9 - 11/13 16/16 12/14 8/8 20/24 

40- R01-M 16/16 9/9 29/31.2 16/16 11/11 12/12 11/12 11/12 - - 13/14 16/19 11/15 - 19.2/20 

41- R06-M 16/16 7/9 32.2/32.2 15/22 17/17 11/13 12/12 10/10 11/13 10/11 12/13 17/18 13/15 9/11 21/21 

42- R13-M 16/17 8/9 29/32.2 12/15 11/13 10/11 11/12 10/11 11/12 11/12 9/10 14/16 11/11 9/11 22/23 

43- R18-M 15/17 6/9 29/33.2 13/13 5/15 11/12 12/12 10/10 13/13 10/10 14/17 - - - 21/25 

44- R67-M 14/14 6/6 29/29 14/14 13/13 11/11 12/13 - - - - 15/17 13/14 8/8 22/23 

45- R70-M 15/16 6/9.3 32/32.2 12/17 17/17 11/11 11/11 10/11 11/11 - 12/13 15/16 13/15 8/11 22/22 

56- R81-M 14/17 7/8 28/28 14/18 5/5 12/13 11/11 10/12 - - 2.2/12 16/18 12/14 8/9 19/24 

47- R92-M 15/17 6/9 29/33.2 12/17 7/11 8/11 12/12 11/12 11/12 12/13 11/13 14/16 14/15 8/8 21/25 

48- R99-M 16/19 6/7 27/33.2 19/19 7/7 12/12 11/12 8/10 9/9 11/12 2.2/8 17/18 15/15 8/8 22/23 

49- R106-M 15/17 8/9 29/33.2 - - 12/13 7/12 9/10 - - - 15/16 14/14 10/11 20/20 

50- R107-M 16/16 - 28/31 18/19 12/13 12/12 8/11 10/12 12/12 10/11 11/13 - 12/12 8/8 22/24 

51- R117-M 16/17 6/7 29/30 14/14 13/15 12/12 11/12 9/12 11/12 11/12 11/17 14/15 14/15 8/11 20/24 

52- R118-M 16/17 7/9 28/30 12/12 - - 8/11 8/8 - - 9/9 17/19 12/14 8/9 20/24 

53- R119-F 16/17 7/10 28/30 13/18 5/12 8/11 11/12 10/12 11/12 10/11 11/11 16/17 13/14 8/9 22/24 

54- R120-M 14/18 6/6 29/29 14/15 13/13 11/11 12/13 12/12 - 11/11 9/9 15/17 13/14 8/8 22/23 

55- R121-F 15/17 6/7 31.2/32.2 13/17 8/17 10/10 11/12 9/10 12/12 11/11 9/14 14/14 11/14 8/10 22/23 
 

Todas as amostras foram tipadas para o gene amelogenina situado nos cromossomos X e Y, de modo que foram conferidos os 
gêneros das amostras. Cada amostra foi identificada como F (gênero feminino) e M (gênero masculino). O símbolo (-) indica que 
não houve amplificação para o locus genético. 
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Tabela 5: Frequência alélica e parâmetros populacionais de 15 marcadores autossômicos (STR). 

Alelo D3S1358 TH01 D21S11 D18S51 Penta E D5S818 D13S317 D7S820 D16S539 CSF1PO Penta D vWA D8S1179 TPOX FGA 

2.2           0,0192     

5     0,0769           

6  0,2315              

7  0,2500   0,1154  0,0283 0,0094        

8  0,1389   0,0288 0,0463 0,1415 0,1226 0,0208 0,0213 0,0192   0,5588  

9  0,2870  0,0093 0,0096 0,0185 0,0189 0,1415 0,1354 0,0106 0,1923   0,1373  

9.3  0,0648              

10  0,0278   0,0481 0,0833 0,0377 0,3302 0,0938 0,2234 0,1827  0,0196 0,0588  

11    0,0185 0,1346 0,2593 0,3302 0,2358 0,3438 0,4574 0,1346  0,1275 0,2353  

12 0,0091   0,1481 0,2019 0,4259 0,3302 0,1321 0,2708 0,2553 0,1250  0,1176 0,0098  

13    0,1296 0,1538 0,1574 0,0755 0,0189 0,1146 0,0319 0,1827 0,0096 0,2059   

13.2    0,0093            

14 0,0545   0,1296 0,0192 0,0093 0,0377 0,0094 0,0104  0,0962 0,0962 0,3039   

15 0,2182   0,1852 0,0385    0,0104  0,0192 0,1827 0,2059   

16 0,3727   0,1296 0,0096      0,0096 0,2788 0,0196   

17 0,2455   0,1111 0,0962      0,0192 0,2019    

18 0,0727   0,0741 0,0481       0,1827    

19 0,0273   0,0463 0,0192       0,0481   0,0385 

19.2               0,0096 

20            0,0096   0,1250 

21               0,1731 

22    0,0093           0,2115 

23               0,2404 

24               0,1154 

24.2               0,0096 

25               0,0481 

26               0,0192 

27   0,0185             

28   0,1111             

29   0,2130             

30   0,2037            0,0096 

31   0,0556             
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Alelo D3S1358 TH01 D21S11 D18S51 Penta E D5S818 D13S317 D7S820 D16S539 CSF1PO Penta D vWA D8S1179 TPOX FGA 

31.2   0,1481             

32   0,0185             

32.2   0,1389             

33.2   0,0648             

34.2   0,0093             

35   0,0093             

36   0,0093             

n 110 108 110 108 104 108 106 106 96 94 104 104 102 102 104 

Hesp 0,7510 0,7845 0,8593 0,8809 0,8897 0,7238 0,7594 0,7898 0,7757 0,6813 0,8600 0,8108 0,7998 0,6160 0,8422 

Hobs 0,8182 0,7963 0,8704 0,7222 0,7692 0,6481 0,7925 0,7170 0,6250 0,6170 0,7885 0,8269 0,7647 0,6275 0,7500 

HWE 0,0727 0,2527 0,2028 0,0489 0,0763 0,0749 0,7473 0,8534 0,0478 0,0115 0,6089 0,3555 0,1362 0,5684 0,0483 

n, número de cromossomos; Hesp heterozigose esperada; Hbs , heterozigose observada; HWE, valor de p para o teste de Equilíbrio 

de Hardy-Weinberg. 
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Tabela 6. Distância genética (FST) entre Líbia, Egito, Tunísia, Grécia e Itália com 8 

marcadores autossômicos (D16S539, D18S51, D21S11, D3S1358, D8S1179, 

FGA, TH01 e vWA). 

 

 

 

 

 

 

 
As distâncias genéticas foram geradas a partir dos dados apresentados no 

ANEXO I utilizando o programa Dispan.  

1OMRAN et al., 2009 

2MAHFOUDH-LAHIANI, et al., 2006 

3SÁNCHEZ-DIZ et al., 2008 

4CIUNA et al, 2006 

 Líbia Egito Tunísia Grécia Itália 

Líbia 0     

Egito1 0,0079 0    

Tunísia2 0,0045 0,0142 0   

Grécia3 0,0323 0,0338 0,0287 0  

Itália4 0,0251 0,0225 0,0250 0,0071 0 
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Figura 8A: Posicionamento da população da Líbia em relação a países da 

Europa e África do Norte. Gráfico em escala multidimensional. Na primeira 

dimensão observamos a separação entre países da Europa e África do Norte. Na 

segunda dimensão observamos a separação entre Grécia e Itália; separação 

entre Egito e Líbia/Tunísia. 
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Figura 8B: Árvore filogenética das distâncias FST (marcadores 

autossômicos) entre populações de países da Europa e África do Norte. 

Dados obtidos através do programa GDA com algoritmo UPGMA e visualizados 

pelo TreeView. 

0.01 

Líbia 

Tunísia 

Egito 

Grécia Itália 
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5.2 Marcadores de STR do Cromossomo Y 

Considerando a posição geográfica e a história da Líbia, a análise do 

cromossomo Y poderia acrescentar informações que esclarecessem o perfil da 

distribuição dos haplótipos atuais em relação ao período de crescimento de sua 

população. Além disso, os dados de haplótipos servirão para a formação de um 

banco de dados específicos da Líbia, visando o seu uso forense, tanto em casos 

criminais como em disputas cíveis. 

As análises dos marcadores de STR do cromossomo Y foram realizadas a 

utilizando dois kits de amplificação de DNA comercialmente disponíveis. Os 16 

marcadores (Tabela 3 em materiais e métodos) foram analisados  em 130 

indivíduos distribuídos em dois grupos étnicos: Árabes e Berberes. Na Figura 9 é 

mostrado o eletroferograma de uma análise da amostra R59 gerado pelo software 

de análise de fragmentos Gene Mapper v3.2. Este, em particular mostra a 

duplicação (15/16) no marcador do locus DYS19. Mais tarde esta duplicação foi 

confirmada pela análise da amostra de DNA do pai. No Anexo II e III podemos 

observar as tipagens de 130 indivíduos, em relação ao STR de cromossomo Y, 

utilizando os kits da Applied Biosystems, n=40 (A) e Promega, n=91 (B). Alguns 

loci em algumas amostras que falharam na amplificação multiplex com os kits, 

foram amplificados separadamente em PCR específicos, para estes loci os 

produtos foram visualizados em gel de poliacrilamida, corados com prata. Parte 

dos produtos de amplificação foi sequenciada para confirmação do número de 

repetições. 
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Figura 9. Eletroferograma de perfil de STR de cromossomo Y de um 

indivíduo (amostra R59). Os produtos de PCR da reação multiplex com 16 

marcadores foram gerados com o kit AmpFISTR Y Filer PCR Amplification 

separados por eletroforese capilar em analisador genético AB3130. Os dados 

foram gerados pelo programa GeneMapper v3.2. Os picos de diferentes 

fluorocromos (tabela 3 em materiais e métodos) indicam o tamanho do alelo em 

pares de bases (linha superior do eletroferograma) com o correspondente número 

de repetições designando o alelo (caixas com número). O círculo indica 

duplicação (15/16) no locus do marcador DYS19. 
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Observamos na Figura 9 a presença de uma duplicação no locus DYS19 

(15/16) na amostra R59 confirmada com material do pai.  Outra duplicação foi 

observada no locus DYS439 (10/11) na amostra A40 (ANEXO II). Estas 

duplicações já foram observadas em outras populações, de acordo com o banco 

de dados on line Y-STR haplotype reference database - YHRD (www.yhrd.org). A 

duplicação DYS19 (15/16) foi observada, até esta data, em 34 de 68108 

haplótipos de 524 populações (<0,05 %) estando presente na Europa, leste da 

Ásia, e entre Afro-Americanos, populações contendo misturas étnicas. A 

duplicação DYS439 (10/11) foi observada em 4 de 40591 haplótipos de 308 

populações (<0,001 %) sendo encontrada na Europa e leste da Ásia.  

Outras variações, como microvariantes, foram observadas em nossas 

amostras. A microvariante de DYS458 (alelo 18.2) foram observadas em 5 

amostras (R13, R17, A21, A26 e A45) (ANEXO II). Este microvariante encontra-se 

presente em 126 de 13139 haplótipos (0,9 %) em 80 populações, até a dada, 

segundo o banco de dados  Y-STR haplotype reference database - YHRD 

(www.yhrd.org). Em DYS385a/b encontramos 15.3, 16.3 e 17.3 em 3 haplótipos 

diferentes (15.3/15.3; 16.3/16.3; 16.3/17.3). Microvariantes com estes haplótipos 

ainda não foram relatados no banco de dados, com exceção do 15.3/15.3 

encontrado em 2 de 66312 haplótipos (<0,003 %) em 490 populações (Sudeste da 

Europa e Sub-Saara). Até a presente data estes microvariantes foram relatados 

em outros haplótipos (14/16.3; 10/16.3; 12/16.3; 13/16.3; 12/15.3; 13/15.3; 

14/15.3; 11/17.3; 13/17.3; 14/17.3; 15/17.3; 15.3/17.3) (www.yhrd.org). 

http://www.yhrd.org/
http://www.yhrd.org/
http://www.yhrd.org/
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5.2.1 Diversidade de haplótipos do cromossomo Y 

A Tabela 7 mostra os haplótipos mínimos (contendo 10 marcadores STR) 

observados para 130 indivíduos Líbios do genêro masculino, compondo 102 

haplótipos entre Líbios Árabes e Berberes. A diversidade haplotípica dos Líbios 

Árabes foi 0,9827 e dos Líbios Berberes de 0,9679, calculada usando o programa 

Arlequin. 

Com o objetivo de investigar a possível distribuição em populações do 

mundo dos haplótipos (102) encontrados na Líbia, pesquisamos os haplótipos 

mínimos (10 STRs de cromossomo Y: DYS19, DYS389I, DYS389II, DYS390, 

DYS391, DYS392, DYS393, DYS385, DYS438, DYS439) em Banco de Dados de 

Referência (www.yhrd.org) do cromossomo Y (Y-STR haplotype reference 

database - YHRD) quanto à sua frequência em outras populações. A Figura 10 

mostra este resultado em percentual. Os perfis de STR do cromossomo Y 

mostram que 64% dos haplótipos encontrados na nossa população não são 

encontrados no Banco de Dado, sugerindo que são únicos da população da Líbia, 

e 26% dos haplótipos são encontrados em Banco de Dados de populações  

Africanas. 

Com o objetivo de saber que tipo de relação existe entre as etnias Líbio 

Árabe e Líbio Berbere, utilizamos a frequência destes haplótipos para a 

construção de um gráfico que relaciona indivíduos com mesmos haplótipos em 

círculos, que são unidos a outros em forma de rede (programa Median joining 

Network). Deste modo podemos associar grupos de indivíduos com haplótipos 

mais próximos. Na Figura 11 observamos que os grupos Líbios Berberes e Líbios 

Árabes compartilham haplótipos mínimos do cromossomo Y, sugerindo que não é 

possível identificar haplótipos mais frequentes ou específicos de cada etnia. 

 

http://www.yhrd.org/
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Tabela 7. Haplogrupos de STR do Cromossomo Y entre os grupos étnicos majoritários da Líbia: Árabes e Berberes 

Haplogrupo Amostras 

Haplótipo Mínimo*  

DYS19, DYS389I, DYS389II, DYS390, DYS391, 

DYS392, DYS393, DYS385, DYS438, DYS439 

Árabe Berbere Total 

HG01 A10 13, 12, 28, 24, 10, 11, 13, 13/15, 10, 11 1  1 

HG02 R16 13, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 16/18, 10, 10  1 1 

HG03 L216 13, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 17/17, 10, 11 1  1 

HG04 A22, L41 13, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 17/18, 10, 10 2  2 

HG05 L211 13, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 17/18, 10, 11 1  1 

HG06 L195 13, 12, 29, 24, 10, 11, 13, 17/19, 10, 10 1  1 

HG07 R03 13, 12, 29, 24, 11, 11, 13, 18/19, 10, 10 1  1 

HG08 A12 13, 12, 30, 24, 10, 11, 13, 17/19, 10, 10 1  1 

HG09 A42 13, 12, 30, 25, 10, 11, 13, 17/19, 11, 10  1 1 

HG10 L02 13, 13, 29, 23, 10, 11, 13, 16/16, 10, 14 1  1 

HG11 LB05, LB26, LB32, R70 13, 13, 29, 24, 09, 11, 13, 13/14, 10, 10  4 4 

HG12 A52, L177, R01, L14 13, 13, 29, 24, 09, 11, 13, 13/15, 10, 10 3 1 4 

HG13 L122 13, 13, 29, 24, 09, 11, 13, 13/16, 10, 10 1  1 

HG14 A39 13, 13, 29, 24, 09, 11, 13, 13/17, 10, 10 1  1 

HG15 R12 13, 13, 29, 24, 12, 11, 13, 13/13, 10, 10 1  1 

HG16 L145 13, 13, 30, 24, 11, 12, 13, 13/15, 10, 10  1 1 

HG17 L03 13, 13, 31, 25, 10, 12, 13, 16/16, 10, 14 1  1 

HG18 R65 13, 13, 32, 22, 09, 11, 13, 14/15, 10, 13 1  1 

HG19 LB10 13, 13, 32, 25, 10, 12, 13, 15/15.3, 10, 13  1 1 

HG20 L119 13, 14, 30, 23, 09, 11, 13, 13/14, 08, 10 1  1 

HG21 L10 13, 14, 30, 23, 10, 11, 13, 12/12, 10, 11 1  1 

HG22 L22 13, 14, 30, 23, 9/11, 11, 13, 12/15, 10, 11 1  1 

HG23 R45 13, 14, 30, 24, 09, 10, 13, 13/15, 10, 10 1  1 



 52 

HG24 A33 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 12/13, 10, 11  1 1 

HG25 LB31, R20 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 12/15, 10, 10 2  2 

HG26 L15 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 13/13, 10, 10 1  1 

HG27 L181 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 13/14, 09, 10  1 1 

HG28 L124, L37, L72, LB25 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 13/14, 10, 10 2 2 4 

HG29 LB29 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 13/14, 10, 11  1 1 

HG30 L34 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 13/15, 09, 13  1 1 

HG31 A41, L06, L07, L141, L29 13, 14, 30, 24, 09, 11, 13, 13/15, 10, 10 3 2 5 

HG32 L126 13, 14, 30, 24, 10, 10, 13, 13/15, 10, 10 1  1 

HG33 R05 13, 14, 30, 24, 10, 11, 13, 13/14, 10, 10 1  1 

HG34 LB22 13, 14, 30, 25, 09, 11, 07, 14/15, 10, 13  1 1 

HG35 L136 13, 15, 29, 24, 09, 11, 13, 13/14, 10, 10  1 1 

HG36 L38 14, 11, 27, 22, 10, 10, 14, 15/18, 10, 10 1  1 

HG37 L19 14, 12, 28, 24, 10, 11, 13, 17/18, 10, 10  1 1 

HG38 L52 14, 12, 28, 25, 11, 13, 13, 11/14, 11, 11  1 1 

HG39 L157 14, 12, 29, 23, 10, 07, 13, 17/18, 10, 10  1 1 

HG40 LB27 14, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 16.3/17.3, 10, 10  1 1 

HG41 A45 14, 12, 29, 24, 11, 11, 12, 13/20, 10, 11 1  1 

HG42 L18 14, 12, 29, 25, 09, 12, 13, 17/18, 10, 13 1  1 

HG43 R92 14, 13, 27, 22, 10, 10, 11, 17/17, 10, 11 1  1 

HG44 R68 14, 13, 27, 25, 12, 11, 12, 13/13, 11, 11 1  1 

HG45 A44, LB07 14, 13, 29, 22, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11  2 2 

HG46 L117 14, 13, 29, 22, 11, 12, 12, 13/19, 10, 11 1  1 

HG47 L186 14, 13, 29, 23, 10, 10, 12, 14/19, 09, 11 1  1 

HG48 L04 14, 13, 29, 25, 11, 13, 12, 11/14, 12, 12 1  1 

HG49 L40, L160 14, 13, 30, 22, 10, 11, 12, 13/19, 10, 11 1 1 2 

HG50 R13 14, 13, 30, 22, 11, 11, 08, 13/20, 10, 11  1 1 

HG51 LB18 14, 13, 30, 22, 11, 11, 11, 13/13, 10, 11  1 1 

HG52 L21 14, 13, 30, 22, 11, 11, 12, 13/18, 10, 11 1  1 

HG53 L81, LB28 14, 13, 30, 22, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 1 1 2 

HG54 L134, L164, LB06, R17 14, 13, 30, 22, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 2 2 4 
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HG55 LB11 14, 13, 30, 22, 12, 11, 08, 12/12, 10, 11  1 1 

HG56 L89 14, 13, 30, 23, 10, 11, 12, 12/18, 10, 12 1  1 

HG57 L23 14, 13, 30, 23, 10, 11, 12, 14/21, 10, 11 1  1 

HG58 L12, L132, L178 14, 13, 30, 23, 11, 11, 11, 13/20, 10, 11 3  3 

HG59 A26, L178, LB24, R46 14, 13, 30, 23, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 4  4 

HG60 L212 14, 13, 30, 23, 11, 11, 12, 13/19, 10, 14 1  1 

HG61 L165 14, 13, 30, 24, 09, 11, 13, 13/15, 10, 10 1  1 

HG62 L171 14, 13, 30, 24, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 1  1 

HG63 A16, L19 14, 13, 30, 25, 09, 12, 13, 17/18, 10, 12 2  2 

HG64 L83 14, 13, 31, 22, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 1  1 

HG65 L168 14, 13, 31, 22, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 1  1 

HG66 L78 14, 13, 31, 22, 11, 11, 12, 14/14, 10, 11  1 1 

HG67 LB23 14, 13, 31, 25, 10, 11, 13, 15.3/19, 10, 11  1 1 

HG68 A21 14, 14, 31, 22, 11, 11, 12, 13/19, 10, 11 1  1 

HG69 LB01 14, 14, 31, 24, 10, 13, 13, 11/14, 12, 13  1 1 

HG70 L39 15, 12, 28, --, 09, --, 12, 14/14, 09, 11 1  1 

HG71 R67 15, 12, 29, 21, 09, 11, 12, 12/12, 10, 11 1  1 

HG72 A24 15, 12, 29, 22, 11, 11, 14, 12/16, 10, 11  1 1 

HG73 L55 15, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 17/18, 10, 10  1 1 

HG74 L01, L198 15, 12, 29, 23, 10, 11, 13, 17/18, 10, 10 1 1 1 

HG75 R06 15, 12, 29, 25, 10, 11, 12, 14/15, 09, 10 1  1 

HG76 L196 15, 12, 29, 25, 10, 11, 12, 14/15, 09, 10 1  1 

HG77 L28 15, 12, 30, 23, 10, 11, 14, 13/14, 10, 12  1 1 

HG78 A27 15, 12, 30, 23, 10, 11, 14, 13/15, 10, 11 1  1 

HG79 R69 15, 12, 30, 25, 09, 11, 14, 11/16, 11, 11 1  1 

HG80 LB08 15, 13, 25, 23, 11, 12, 16, 09/11, 12, 11  1 1 

HG81 R15 15, 13, 29, 24, 11, 13, 13, 13/13, 12, 13 1  1 

HG82 A15 15, 13, 29, 24, 11, 13, 13, 13/15, 12, 13 1  1 

HG83 A40 15, 13, 29, 24, 9, 11, 12, 13/17, 10, 10/11 1  1 

HG84 L156 15, 13, 30, 21, 10, 11, 13, 15/17, 11, 12 1  1 

HG85 L140 15, 13, 30, 23, 10, 11, 15, 15/17, 11, 10 1  1 
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HG86 R75 15, 13, 30, 24, 10, 11, 13, 17/19, 10, 12 1  1 

HG87 R89 15, 13, 31, 24, 10, 11, 13, 10/11, 10, 11 1  1 

HG88 A30 15, 13, 31, 24, 10, 11, 13, 11/11, 10, 11 1  1 

HG89 LB30 15, 14, 30, 21, 10, 11, 12, 11/12, 10, 11 1  1 

HG90 A17 15, 14, 30, 23, 10, 10, 14, 14/20, 11, 12 1  1 

HG91 R99 15, 14, 30, 24, 11, 13, 13, 13/14, 10, 14 1  1 

HG92 LB03  15, 14, 31, 21, 10, 11, 13, 14/17, 11, 12  1 1 

HG93 R81 15, 14, 31, 23, 10, 11, 13, 11/11, 10, 11 1  1 

HG94 R59 15/16, 13, 32, 24, 09, 11, 13, 13/16, 10, 12 1  1 

HG95 LB14 16, 12, 28, 21, 10, 11, 14, 13/15, 10, 11  1 1 

HG96 LB02 16, 12, 29, 21, 10, 11, 14, 12/12, 10, 11  1 1 

HG97 L131 16, 12, 29, 25, 10, 08, 12, 14/15, 09, 10 1  1 

HG98 R95 16, 12, 30, 21, 10, 11, 13, 14/18, 11, 12 1  1 

HG99 L128 16, 13, 30, 21, 10, 11, 14, 16/18, 10, 11 1  1 

HG100 L54 16, 14, 30, 23, 11, 13, 13, 13/13, 13, 12  1 1 

HG101 LB09 16, 14, 30, 24, 11, 12, 14, 13/13, 11, 13  1 1 

HG102 R48 17, 13, 30, 21, 10, 11, 13, 17/18, 11, 13 1  1 

         Total                85             45          130 

 

* Quando da utilizacao de marcadores uniparentais de cromossomo Y para os propositos citados no item anterior, 

devem ser seguidas as seguintes normas: recomenda-se a utilizacao de pelo menos o haplotipo extendido (DYS19, 

DYS385a,b; DYS389I/II; DYSDYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS438 e DYS439) proposto pelo SWGDAM 

(2004) e amplamente utilizado em Y Chromosome Haplotype Reference Database www.yhrd.org; 
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Figura 10: Distribuição percentual em populações do mundo dos haplótipos 

(haplótipo mínimo- 10 marcadores) de cromossomo Y encontrados na 

população da Líbia. Busca no Banco de Dados Referencia  de Haplótipos de STR 

de Y- (Y-STR haplotype reference database – YHRD- (www.yhrd.org). 64% dos 

haplótipos encontrados na população da Líbia representam os Haplótipos que não 

foram encontrados no Banco de Dado. 

http://www.yhrd.org/
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Uma segunda questão que poderíamos responder seria qual a relação 

filogenética entre a população da Líbia e as populações que possivelmente 

formaram o que hoje encontramos na Líbia: Líbios Árabes (LAR) e Líbios Berberes 

(LBR). Entre elas temos as populações da África do Norte: Argélia (ARG), Marrocos 

(MAR), Marrocos Berberes do Sudeste (SUB), Saharawi (SAH), Mozabite (MZB) e 

Egito (EGT). O país da Ásia investigado foi o Iêmen (IEM).  Da Europa, comparamos 

com a Espanha (ESP), Itália (ITA) e Turquia (TUR). Da África Sub-Saariana 

analisamos a África Central (AFR) e Moçambique (MZC). Como último grupo 

populacional analisado, incluímos dados gerados por um grupo da Alemanha, Immel 

e cols., da população da Líbia parcialmente caracterizada, pois não distingue Árabes 

de Berberes (IMMEL, et al., 2006). 

Para calcularmos a distância genética entre estas populações, utilizamos 

dados da frequência de haplótipos com 7 marcadores, encontrados na literatura 

científica em 14 populações. Estes dados foram utilizados para o cálculo de FST no 

programa GDA por UPGMA, vistos na Tabela 8. Podemos observar que entre as 

populações representadas AFR, África Central; ARG, Argélia; EGT, Egito; ITA, Itália; 

LAR, Líbios Árabes; LBR, Líbios Berberes; Líbios LIB (IMMEL, et al., 2006); MAR, 

Marrocos; MOZ, Mozabite; SAH, Saharawi; SUB, Berberes do Sudeste; ESP, 

Espanha; TUR, Turquia; MZC, Moçambique; IEM, Iêmen, TUN, Tunísia;  a maior 

distância genética (0,3997) está entre Saharawi (SAH) e Moçambique (MZC). A 

distância menor encontra-se entre Moçambique (MZC) e África Central (AFR) 

(0,0141); Argélia (ARG) e Líbios Berbers (LBR) (0,0057); Líbios Berberes (LBR) e 

Líbios (LIB) (0,000). 
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Figura 11: Árvore em rede dos haplótipos de STR de cromossomo Y 

(haplótipo mínimo – 10 marcadores). Foi utilizado o programa Median Joining 

Network v4.5.1.0. (www.fluxus-engineering.com) O tamanho dos círculos 

representa o número de indivíduos com mesmo haplótipo. Os círculos se ligam uns 

aos outros por linhas de comprimento variado, proporcional ao número de 

modificações dos STR que diferenciam os haplótipo. A cor azul indica os indivíduos 

de etnia Árabe e o vermelho de etnia Berbere. 

 

  

http://www.fluxus-engineering.com/
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Estes dados podem ser observados em um gráfico de escala 

multidimensional (MDS) mostrados na Figura 12A. Nesta figura pode ser notado que 

a Líbia (LIB, LAR e LBR) está situada mais próxima aos países da África do Norte 

(ARG, EGT e TUN) do que de África Central (AFR) e Moçambique (MZC).  

Da mesma forma utilizamos os dados de FST para visualizar a relação destas 

populações em formato de árvore. A Figura 12B , mostra a árvore sem a população 

referência externa, portanto sem raiz. Este resultado evidencia tanto as distâncias 

entre as populações, quanto as similaridades. Vemos que os Líbios Berberes e 

Líbios Árabes se posicionam no mesmo ponto, claramente indicando que as duas 

amostras étnicas não são diferentes, sob a análise do cromossomo Y. 

Os grupos étnicos da Líbia (Árabes e Berberes) se posicionaram próximos 

dos grupos representativos das populações Árabes (EGT, IEM, TUN e ARG), e 

distantes dos grupos representativos de populações Berberes (MAR, SUB, MOZ e 

SAH).  Na dimensão 1, da Figura 12 A, as populações da África Sub-Saariana (AFR 

e MZC), populações Européias (ITA, TUR e ESP) e as populações Árabes da África 

do Norte (TUN, ARG, EGT, LIB, LAR e LBR) e da Ásia (IEM) ficaram agrupadas e 

separadas das outras populações da África do Norte (MAR, SUB, MOZ e SAH), com 

maior proporção de Berberes. Na dimensão 2, as populações da Ásia, África do 

Norte e da Áfricae Sub-Saariana (IEM, TUN, ARG, EGT, LIB, LAR, LBR, SUB, MOZ, 

SAH,  MAR, AFR e MZC) separado de populações da Europa (ITA, ESP e TUR). A 

população da Líbia se mostrou homogênea e agrupada com as populações Árabes 

do Norte da África (TUN, ARG e EGT). 
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Tabela 8 - Distâncias Genéticas, FST, entre populações da África do Norte, Europa, Ásia e África do Sub-Saarian, calculada 
a partir dos haplótipos de STR do cromossomo Y, usando o programa Arlequin. 

 AFR ARG EGT ESP ITA LAR LBR MAR MOZ SAH SUB TUR LIB MZC IEM TUN 

AFR 0                

ARG 0,1672 0               

EGT 0,1122 0,0400 0              

ESP 0,2078 0,1286 0,0909 0             

ITA 0,2894 0,2430 0,2059 0,1746 0            

LAR 0,1277 0,0112 0,0223 0,1251 0,2122 0           

LBR 0,1447 0,0057 0,0403 0,1219 0,2200 0,0000 0          

MAR 0,3181 0,1980 0,2141 0,2732 0,2131 0,1748 0,1829 0         

MOZ 0,3782 0,2914 0,2826 0,3480 0,3126 0,2806 0,3025 0,0710 0        

SAH 0,3715 0,2551 0,2827 0,3268 0,2750 0,2169 0,2144 0,0939 0,2167 0       

SUB 0,3221 0,1920 0,2229 0,2857 0,2112 0,1641 0,1641 0,0138 0,1252 0,0701 0      

TUR 0,2522 0,2221 0,1729 0,1929 0,0905 0,1798 0,1992 0,2230 0,3420 0,2862 0,2346 0     

LIB 0,1569 0,0242 0,0550 0,1128 0,2035 0,0034 0,0000 0,1869 0,2887 0,2145 0,1731 0,1856 0    

MZC 0,0141 0,1816 0,1186 0,2460 0,3220 0,1427 0,1638 0,3318 0,3868 0,3997 0,3342 0,2832 0,1824 0   

IEM 0,1820 0,0632 0,0471 0,1638 0,2404 0,0503 0,0714 0,2416 0,3512 0,2988 0,2521 0,1877 0,0815 0,1920 0  

TUN 0,2165 0,0263 0,0987 0,1881 0,2874 0,0354 0,0198 0,1893 0,2729 0,2292 0,1650 0,2755 0,0434 0,2291 0,1209 0 

AFR, África Central (ARROYO-PARDO et al. 2005); ARG, Argélia (ROBINO et al. 2008); EGT Egito (OMRAN et al. 2008),; ESP, 
Espanha (SÁNCHEZ et al. 2007); ITA, Itália (RICCI et al. 2001); LAR, Líbios Árabes; LBR, Líbios Berberes; MAR, Marrocos 
(BOSCH et al. 2000); MOZ, Mozabite (BOSCH et al. 2000); SAH, Saharawi (BOSCH et al. 2000); SUB, Berberes do Sudeste 
(BOSCH et al. 2000); TUR, Turquia (DÖNBAK et al. 2006); LIB, Líbia (IMMEl et al. 2006); MZC, Moçambique (ALVES, et al. 
2003); IEM, Iêmen (IMMEL et al. 2004); TUN; Tunísia (CHERNI et al. 2005). 
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Figura 12A: Posicionamento das populações dos Líbios Árabes e Líbios 

Berberes em relação a países da Europa, Ásia, África do Norte e África Sub-

Saariana. Gráfico de escala multidimensional (MDS) gerado a partir das dados de 

FST dos haplótipos de STR do cromossomo Y, contidos na tabela 8. ITA, Itália; LAR, 

Líbios Árabes; LBR, Líbios Berberes; MAR, Marrocos; MOZ, Mozabite; SAH, 

Saharawi; SUB, Berberes do Sudeste; TUR, Turquia; LIB, Líbia; MZC, Moçambique; 

IEM, Iêmen; TUN; Tunísia; ARG, Argélia; AFR, África Central; EGT, Egito; ESB, 

Espanha. 
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Figura 12B:  Árvore filogenética das distâncias FST entre estas populações. As 

distâncias genéticas, definidas pelo FST, dos haplotipos de STR do cromossomo Y, 

foram usadas para estabelecer uma árvore filogenética, pelo algoritmo UPGMA.  
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5.3 Análise do DNA mitocondrial 

5.3.1 Haplótipos e Haplogrupos de DNA mitocondrial 

As amostras de DNA de 154 indivíduos Líbios de origem Árabe e Berbere 

foram amplificadas com iniciadores específicos das regiões HVI e HVII  do DNA 

mitocondrial. Os haplótipos e os respectivos haplogrupos são mostrados na Tabela 9 

designados como descrito em Material e Métodos (item 4.10.1). 

Para verificar a adequação e qualidade das amostras utilizamos o programa 

median joinning network que sugere uma rede filogenética entre os haplogrupos 

descritos cujas sequências são livres de mutações fantasmas (eventos mutacionais 

não relacionados com a formação de haplogrupos e consequentemente a migração 

humana). A Figura 13 mostra uma árvore estrelada produzida com os haplótipos de 

HVI obtidos da Tabela 9 com o programa Median-Network. 

Na Figura 13 os círculos informam os haplogrupos, sendo a área do círculo 

proporcional ao número de indivíduos que carregam o haplogrupo. As linhas que 

conectam um circulo a outro indicam as etapas de mutação de um haplogrupo a 

outro. Os dados obtidos desta população são coerentes e livres de mutações 

fantasmas, isentos de reticulações que aparecerem na árvore quando padrões de 

incompatibilidade existem nas sequências, apontando possíveis mutações artificiais. 

Nossos resultados mostram 154 indivíduos não relacionados, homens e 

mulheres, categorizados em dois grupos étnicos majoritários: Líbios de origem 

Árabe (92) e Líbios de origem Berbere (62). Na comparação com a sequência de 

refrência observamos que a maioria das mudanças observadas nas amostras foi de 

transição (>95 %). Na posição do nucleotídeo 263A da região HVII presente na 

rCRS (considerada rara), na maioria de amostras encontramos a mutação 263G. 
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Comparando as sequências das nossa amostras com a sequência refrência 

rCRS, a substituição do tipo transição foi o polimorfismo dominante e a troca entre 

as bases T e C foram as mais freqüentes. Em estudo sobre o padrão de substituição 

de nucleotídeos nas regiões HVI e HVII, observou-se uma taxa de substituição em 

HVI duas vezes maior que HVII. Esta diferença é devida, principalmente, à alta 

frequência de transições de pirimidina em HVI (MEYER, et al, 1999).  As mudanças 

mais freqüentes observadas na região controle HVII de mtDNA com respeito a rCRS 

foram à posição 263 (rCRS) de A para G; a inserção de C mais comum foi no 

nucleotídeo 309 e 315. 
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Tabela 9 - Sítios de mutação observados nas sequências da região controle da mtDNA com respeito a rCRS. 

Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

1.  LB22 B5 16243 16256 263 309.1 315.1  1 

2.  R92 H 16129 73 263 1  

3.  LB24 H 16233 263 309.1 309.2 315.1 1  

4.  LB04 H 16258 16304 73 143 146 195 199 263 309.1 315.1  1 

5.  A20 H 16174 16304 263 309.1 315.1 1  

6.  LB03 H 16218 73 150 189 263 315.1  1 

7.  LB08 H 16218 73 195 202 263 309.1 315.1  1 

8.  A11 H 16256 73 151 152 182 186 189 247 263 315.1 316 1  

9.  A08 H 93 95 152 185 189 236 247 263 315.1  1 

10.  A12 H 73 146 189 200 263 315.1 1  

11.  A13 H 263 309.1 315.1 1  

12.  A37 H 263 309.1 309.2 315.1  1 

13.  L04 H 73 150 189 195 263 295 309.1 315.1 1  

14.  L52 H 73 118 143 146 152 195 263 315.1  1 

15.  R54 H 263 309.1 309.2 315.1  1 

16.  R75 H 73 150 152 195 235 263 295 309.1 315.1 1  

17.  L140 H 16086 152 263 309.1 315.1 1  

18.  LB13 H 16189 16304 263 309.1 315.1  1 

19.  LB35 H 16189 16304 73 152 182 185T 247 263 315.1  1 

20.  
LB39 H 16189 16304 73 146 150 152 182 195 207 263 309.1 315.1. 

 1 
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

21.  A35 H 16304 73 143 146 152 195 263 309.1 315.1 1  

22.  LB06 H 16304 263 309.1 309.2 315.1  1 

23.  LB38 H 16304 93 185 189 200 247 263 315.1  1 

24.  R106 H 16311 263 309.1 309.2 315.1 1  

25.  L63 H 16300 16362 73 263 309.1 315.1 1  

26.  L213 H R73 152 182 185T 195 247 263 315.1  1 

27.  A04 H 73 263 315.1 1  

28.  A19 H 73 263 271 295 315.1 1  

29.  A24 H 263 309.1 315.1  1 

30.  R18 H 239 263 309.1 309.2 315.1 1  

31.  R23 H 73 150 195 263 315.1  1 

32.  LB20 HV 16067 16343 151 152 263 309.1 315.1  1 

33.  LB34 HV 16148 16162 16209 16343 73 263 295 309.1 315.1  1 

34.  R24 HV 16298 73 150 195 200 263 295 315.1 1  

35.  L81 J 16051 16069 16126 16188 16331 93 121 146 152 185 189 204 207 247 263 309.1 315.1 1  

36.  A15 J 16069 16114 16126 16215 16265 263 309.1 315.1 1  

37.  R67 J 16069 16126 16241 73 146 150 152 263 315.1 1  

38.  A44 J 16069 16126 16231 16261 73 150 195 263 309.1 315.1  1 

39.  R03 J 16032 16069 16126 73 152 263 315.1 1  

40.  R95 J 16069 16126 73 185 188 228 263 295 309.1 315.1 1  

41.  L40 J1 16069 16126 16261 16361 263. 309.1 315.1 1  

42.  A55 J1 16069 16126 16129 16145 16261 152 195 263 309.1 315.1  1 
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

43.  R68 J1 16126 16193 16234 16300 16308 73 150 152 263 309.1 315.1 1  

44.  L54 J1a 16069 16126 A16141 16294 73 263 309.1 315.1  1 

45.  R107 J1a 16069 16126 16241 263 315.1 1  

46.  LB47 J1b 16069 16126 16145 16222 16261 16311 93 95 185 189 236 247 263 309.1 315.1  1 

47.  A31 J1b 16069 16126 16145 16222 16261 73 143 146 152 195 263 309.1 315.1 1  

48.  L21 J1d 16069 16193 16300 16309 152 236 263 309.1 315.1 1  

49.  LB28 K 16093 16168 16224 16311 263 309.1 315.1  1 

50.  A26 K 16093 16224 16311 146 152 263 298 315.1 1  

51.  L124 K 16224 16311 73 143 146 152 195 263 309.1 309.2 315.1  1 

52.  R50 K 16093 16224 16311 73 152 263 309.1 315.1 1  

53.  R09 K 16224 16294 16311 16327 73 152 263 309.1 315.1 1  

54.  A06 K1 16224 16311 73 150 195 263 1  

55.  L28 K1a 16093 16224 16311 263 315.1  1 

56.  L58 L 16093 16111A 16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 150 228 263 315.1  1 

57.  R02 L 16209 16223 16292 16294 16311 16327 73 150 195 263 315.1 1  

58.  A14 L0 16168 16187 16188 16223 16230 16256 16320 204 263 309.1 315.1 1  

59.  A17 L0a 
16129 16148 16168 16172 1618716188 16189 16223 16230 16278 16311 16320 73 146 152 

195 309.1 315.1 
1  

60.  L29 L0a 
16093 16129 16148 16168 16172 16187 16189d 16209 16223 16230 16278 16293 16311  

16320 73 151 152 263 315.1 
 1 

61.  A05 L1 
16129 16169 16172 16187 16189 16223 16230 16278 16311 16327 73 152 182 186A 189C 

 195 247 263 297 316 
1  
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

62.  R89 L1 16032 16064 16069 16126 16136 16240 16270 16278 73 150 263 315.1 1  

63.  A27 L1 
16093 16126 16145 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 73 143 150 263  

309.1 315.1 
1  

64.  L97 L1 16124 16223 16191 16320 263 309.1 315.1  1 

65.  R25 L1 16126 16187 16189 16223 16264 16278 16293 16311 118 146 152 263 298 315.1 1  

66.  R70 L1 16298 16320 73 150 195 263 295 315.1 316  1 

67.  R07 L1b 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 73 146 152 263 315.1 1  

68.  L171 L1b 16126 16187 16189 16223 16264 16278 16293 16311 263 309.1 315.1 1  

69.  L55 L1b1 16126 16189 16187 16223 16264 17270 17278 16293 16311 73 152 263 295 309.1 315.1  1 

70.  L01 L1b1 16126 16187 16189 16223 16264 16270 16278 16293 16311 73 263 309.1 309.2 315.1 1  

71.  L12 L1c 16223 16286 16320 73 152 263 315.1 1  

72.  L119 L2 16114A 73 152 263 315.1 1  

73.  LB23 L2 16114A 16129 16213 16223 16278 16362 73 143 146 152 182 189G 195 263 309.1 315.1  1 

74.  L131 L2 16173 16223 16278 16294 73 263 315.1 1  

75.  LB21 L2 16189 16192.1 16223 16241 16270 16278 16294 16309 73 150 263 315.1  1 

76.  A18 L2 
16111 16145 16184 16223 16239 16278 16292 16355 73 143 150 152 153 189 263 309.1  

315.1 
1  

77.  R26 L2 16114A 16129 16213 16223 16278 73 143 146 152 182 189 195 263 315.1 1  

78.  R97 L2a 16093 16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 152 263 309.1 309.2 31.1 1  

79.  R46 L2a 16223 16278 16294 16300 16309 73 152 182T 185T 195 247 263 309.1 315.1 1  

80.  LB41 L2a 16223 16278 16294 16309 73 263 315.1  1 

81.  R52 L2a 16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 143 146 151 152 195 263 309.1 315.1 1  
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

82.  L72 L2a 16189 16192 16223 16278 16294 16344 195 263 315.1 1  

83.  A46 L2a 16223 16278 16294 16300 16309 73 152 263 295 309.1 315.1  1 

84.  R01 L2a 16278 16294 16309 73 152 263 315.1 1  

85.  A09 L2a 16189 16192 16223 16241 16278 16294 16309 73 150 189 200 263 315.1 1  

86.  A22 L2a 16189 16192 16223 16278 16294 195 263 309.1 315.1 1  

87.  R06 L2a1 16093 16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 195 200 263 309.1 315.1 1  

88.  

L126 

 

L2a1 

 

16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 146 150 152 182 183 195 198 204 238.1 263  

315.1 
1  

89.  R08 L2a1 16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 263 309.1 315.1 1  

90.  R16 L2a1 16189 16192 16223 16278 16294 16309 73 150 263 315.1  1 

91.  A29 L2a2 16209 16223 16278 16294 16301 16354 73 142 146 152 182 189 195 309 310 1  

92.  A43 L3 16223 16278 16362 73 152 263 315.1 1  

93.  L78 L3 16223 16286 16320 73 152 204 207 263 315.1  1 

94.  R41 L3 16223 16286 16320 73 150 195 263 315.1  1 

95.  A41 L3 16093 16209 16223 16234 16256 16327 73 150 195 263 309.1 315.1 1  

96.  L15 L3 16124 16166 16167 16223 73 189 195 263 315.1 1  

97.  LB15 L3 16124 16166 16167 16223 73 189 200 263 309.1  1 

98.  L79 L3 16124 16223 16291 16320 73 263 309.1 315.1 1  

99.  A25 L3 16124 16189 16223 16288 16325 73 143 146 152 195 199 263 309.1 315.1 1  

100.  LB19 L3 16172 16209 16223 16266A 16292 73 143 146 152 195 263 309.1 315.1  1 

101.  L122 L3 16209 16223 16292 16294 16311 16327 73 146 152 195 263 309.1 315.1 1  

102.  L37 L3* 16209 16223 16311 73 150 152 263 309.1 315.1 1  
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

103.  A30 L3*/N* 16041 16223 150 199 263 309.1 315.1 1  

104.  R17 L3*/N* 16041 16223 263 315.1  1 

105.  L06 L3a 16145 16176G 16223 73 152 263 295 309.1 315.1  1 

106.  R05 L3b 16124 16223 16278 16362 73 146 150 152 182 195 198 207 263 315.1 1  

107.  R81 L3b 16124 16223 16278 16362 228 263 315.1 1  

108.  A16 L3b 16223 16278 16362 263 309.1 315.1 1  

109.  A33 L3b1 16145 16223 16278 16362 73 143 146 152 195 263 309.1 309.2 315.1  1 

110.  R12 L3e 16223 73 150 152 195 203 215 263 295 315.1 1  

111.  LB10 L3e 16223 16327 73 150 152 195 263 309.1 309.2 315.1  1 

112.  L101 L3e 16223 16311 16320 152 263 315.1 1  

113.  LB12 L3e 16032 16223 16320 73 146 152 195 263 309.1 315.1  1 

114.  L105 L3e 16172 16189 16193.1 16193.2 73 152 182 185T 189 195 247 263 309.1 315.1  1 

115.  R48 L3e2b 16172 16189 16223 16320 73 150 152 189 195 283 295 315.1  1 

116.  LB17 M 16176 16209 16223 16234 152 263 309.1 309.2 315.1  1 

117.  A42 M1 16129 16185 16189 16223 16249 16311 16348 73 150 152 182 195 198 204 242 263 315.1  1 

118.  L18 M1 16129 16209 16223 16249 16311 73 195 263 279 309.1 315.1 1  

119.  LB09 M11 16223 73 263 309.1 315.1  1 

120.  R15 M11 16223 73 146 150 152 195 200 244 263 309.1 315.1 1  

121.  LB11 M1b1 16129 16185 16189 16191D 16223 16249 16311 73 152 182 185 195 247 263 315.1  1 

122.  A03 M7 16093 16295 16362 152 263 309.1 315.1 1  

123.  LB27 Pre-HV 16092 16126 16224 16362 263 309.1 315.1  1 

124.  LB32 Pre-HV 16126 16304 16362 73 143 146 152 195 263 309.1 309.2 315.1  1 
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

125.  LB14 Pre-HV 16126 16304 16362 73 146 152 195 263 309.1 309.2 315.1  1 

126.  A32 Pre-HV1 16126 16291 16362 73 143 146 152 195 263 315.1 1  

127.  A07 Pre-HVI 16126 16183 16189 16193.1 16232 16362 263 309.1 309.2 315.1 1  

128.  A28 Pre-HVI 16126 16304 16362 73 263 309.1 315.1  1 

129.  L89 T 16187 16260 16270 16296 263 309.1 315.1 1  

130.  L14 T 16126 16304 16362 152 263 309.1 315.1 1  

131.  A23 T 16126 16294 16311 16343 (T72C) 195 263 315.1  1 

132.  A10 T1 16126 16163 16186 16189 16235 16294 263 309.1 315.1 1  

133.  LB31 T1 16126 16163 16186 16198 16294 263 315.1 1  

134.  A01 T1 16126 16163 16186 16188D 16189 16294 73 150 263 315.1  1 

135.  L03 T1 16126 16186 16189 16294 16355 16356 73 114 152 263 309.1 315.1 1  

136.  LB26 T2 16241 16304 146 152 195 263 309.1  1 

137.  L96 T3 16126 16146 16292 16294 152 263 309.1 315.1 1  

138.  R29 T3 16126 16146 16292 16294 263 315.1  1 

139.  LB29 U3 16067 16343 263 309.1 315.1  1 

140.  R11 U5 16041 16192 73 263 309.1 315.1 1  

141.  L07 U5 16270 73 189 235 263 309.1 315.1 1  

142.  A39 U5 16189 16192 16270 73 195 263 315.1 1  

143.  L22 U5 16243 16256 73 152 182 195 247 315.1 1  

144.  LB33 U5b 16189 16270 73 195 263 315.1  1 

145.  R22 U6 16172 16219 16311 73 152 217 263 315.1 1  

146.  LB25 U6a 16172 16183C 16189 16193.1 16239 16278 73 189 235 263 309.1 315.1  1 
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Número Amostra Haplogrupo HVI (nt 16024 - nt 16365) HVII (nt 73  – nt 340) Árabe Berbere 

147.  LB46 V 16153 16298 93 239 263 315.1  1 

148.  A38 V 16298 73 150 152 189 195 263 295 315.1 1  

149.  L23 V 16298 73 152 263 295 309.1 315.1 1  

150.  L38 V 16298 263 3091 315.1 1  

151.  L41 V 16298 263 315.1 1  

152.  R13 V 16298 73 152 263 309.1 315.1 1  

153.  R58 V 16298 152 263 309.1 315.1 1  

154.  A21 V 16189 16298 251 263 315.1 1  

Total                  92     62 

 



 72 

 

 

 
 

Figura 13: Distribuição homogênea de haplótipos de DNA mitocondrial dos 

Líbios de origem Berbere e Árabe. Árvore em rede das sequências de DNA 

mitocondrial da região HVI obtida com o programa Median Joining Network.  Os 

círculos informam os haplogrupos e a área do círculo é proporcional ao número de 

indivíduos que carregam o haplogrupo. As linhas que conectam um círculo a outro 

indicam as etapas de mutação de um haplogrupo a outro. A cor azul indica os 

indivíduos de etnia Árabe e os vermelhos de etnia Berbere. 
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5.3.2 Distribuição de haplogrupos entre os grupos étnicos Árabes e 
Berberes 

Os haplogrupos obtidos foram descritos para outras regiões na África do 

Norte, Ásia e Europa, tais como H, J, K, L, T, M, U, V e B. 

Observamos que haplogrupos presentes em populações Européias (H, HV, J, 

K, pré HV, T, U e V), Africanas (macrohaplogrupo L) e Asiáticas (B e M) estão 

representados em ambos os grupos étnicos da população Líbia, Árabe e Berbere. A 

diversidade genética entre os Líbios Árabes foi de 0,9145 e entre os Líbios Berberes 

foi de 0,9149 (calculado pelo programa Arlequim). Porém os haplogrupos Africanos 

estão mais representados no grupo Árabe e os haplogrupos Asiáticos mais 

representados no grupo Berbere. No entanto, o cálculo de FST (0,002) entre as duas 

etnias sugere que não existe diferença entre os dois grupos na Líbia (Tabela 10). A 

distribuição mais detalhada dos haplogrupos, como descrito no ANEXO IV, pode ser 

melhor interpretada quando observada a distância genética entre os dois grupos 

étnicos da Líbia com outros grupos Berberes e Árabes da África do Norte e Ásia. A 

distância genética FST foi calculada baseada na frequência de ocorrência do 

haplogrupos destas populações estudadas, Arabe Ásiático (Iêmen, Arábia Saudita) e 

da África do Norte (Tunísia, Argélia, Marrocos e Egito) e grupos étnicos Berberes da 

África do Norte (Berberes do Marrocos, Berberes do Sul de Marrocos, Saharawi, 

Mozabite), através do programa Arlequin. Este dados, mostrados na Tabela 10, 

foram utilizados para obtenção de um gráfico de escala multidimensional no 

programa SPSS v.14. Na Figura 14 observamos que os grupos Berberes, Mozabite 

(MOZ) e Saharawi (SAH), ficam separados dos demais grupos da África do Norte 

tanto como da Arábia Saudita (ARA) e Iêmen (IEM). Isto pode ser explicado por 

estarem, Mozabite e Saharawi, como um grupo mais isolado geograficamente na 

área do deserto de Saara. 
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Os Líbios Árabes se posicionaram próximos do Iêmen, o que poderia 

representar a migração original de tribos do Iêmen, no século VII, em direção a 

África do Norte. Os Líbios Berberes se posicionaram próximos das populações da 

África do Norte (ARG, MBR, MOZ, SAH, TUN, SUB e MAR), com distância genética 

próxima do zero (-0,0067) em relação a Tunísia (TUN). Geograficamente a Líbia 

está mais próxima da Tunísia de que as outras populações. Notadamente, as 

distâncias genéticas entre o grupo da Líbia (Árabes e Berberes juntos) não 

apresenta diferenças significativas em relação aos grupos da África do Norte. 
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Tabela 10 – Distâncias genéticas, medida em FST, entre populações do Norte da África, Sub-Saara, Ásia e Europa 
apartir dos haplótipos de DNA mitocondrial. 

 LAR LBR LIB ARG MAR MBR MOZ SAH SUB TUN ITA PIB TUR IRQ SIR IEM ARA EGT SUD QUE ETI 

LAR 0                     

LBR 0,0021 0                    

LIB -0,0062 -0,0058 0                   

ARG 0,0236 0,0057 0,0156 0                  

MAR 0,0133 0,0048 0,0093 0,0057 0                 

MBR 0,0671 0,0470 0,0571 0,0274 0,0307 0                

MOZ 0,0611 0,0545 0,0571 0,0604 0,0219 0,0502 0               

SAH 0,0180 0,0137 0,0156 0,0445 0,0079 0,0744 0,0477 0              

SUB 0,0139 0,0104 0,0118 0,0027 -0,0072 0,0122 0,0256 0,0161 0             

TUN 0,0040 -0,0067 -0,0008 0,0059 -0,0026 0,0386 0,0365 0,0131 0,0017 0            

ITA 0,0878 0,0598 0,0744 0,0336 0,0449 0,0014 0,0830 0,0953 0,0265 0,0485 0           

PIB 0,1044 0,0750 0,0904 0,0436 0,0511 0,0074 0,0838 0,1032 0,0289 0,0619 0,0030 0          

TUR 0,0389 0,0198 0,0308 0,0420 0,0394 0,0442 0,0686 0,0533 0,0351 0,0262 0,0537 0,0691 0         

IRA 0,0256 0,0139 0,0204 0,0390 0,0306 0,0404 0,0609 0,0375 0,0211 0,0190 0,0550 0,0688 -0,0009 0        

SIR 0,0356 0,0223 0,0299 0,0543 0,0410 0,0536 0,0673 0,0430 0,0365 0,0252 0,0734 0,0922 0,0042 -0,0013 0       

IEM 0,0168 0,0207 0,0180 0,0576 0,0465 0,1045 0,0821 0,0445 0,0559 0,0238 0,1227 0,1420 0,0333 0,0294 0,0340 0      

ARA 0,0528 0,0422 0,0481 0,0837 0,0765 0,1085 0,1020 0,0770 0,0791 0,0518 0,1230 0,1438 0,0196 0,0209 0,0194 0,0227 0     

EGT 0,0179 0,0140 0,0160 0,0385 0,0320 0,0626 0,0652 0,0452 0,0373 0,0176 0,0813 0,1034 0,0146 0,0163 0,0154 0,0133 0,0220 0    

SUD 0,0933 0,1311 0,1050 0,1712 0,1494 0,2310 0,1836 0,1499 0,1558 0,1267 0,2418 0,2583 0,1508 0,1534 0,1578 0,0796 0,1418 0,0907 0   

QUE 0,0805 0,0880 0,0813 0,1308 0,1062 0,2002 0,1573 0,0948 0,1324 0,0998 0,2166 0,2371 0,1294 0,1340 0,1309 0,0650 0,1231 0,0747 0,0631 0  

ETI 0,0479 0,0529 0,0493 0,0937 0,0823 0,1494 0,1094 0,0791 0,0955 0,0588 0,1697 0,1913 0,0685 0,0709 0,0653 0,0214 0,0474 0,0260 0,0482 0,0474 0 

LAR, Líbios Árabes; LBR, Líbios Berberes; LIB, Líbia (Árabes e Berberes); ARG, Argélia (PLAZZA et al., 2003); MAR, Marrocos (PLAZZA et al., 2003); MBR, 
Marroquinos Berberes (PLAZZA et al., 2003); MOZ, Mozabites (PLAZZA et al., 2003); SAH, Saharawi (PLAZZA et al., 2003); SUB; Berberes do Sudeste 
(PLAZZA et al., 2003); TUN, Tunisia (PLAZZA et al., 2003); ITA, Itália (PLAZZA et al., 2003); PIB, Península Ibérica (PLAZZA et al., 2003); TUR, Turquia 
(ABU-AMERO et al., 2007); IRQ, Iraque (ABU-AMERO et al., 2007); SIR, Síria (ABU-AMERO et al., 2007); IEM, Iêmen (ABU-AMERO et al., 2007); ARA, 
Arábia Saudita (ABU-AMERO et al., 2007); EGT, Egito (ABU-AMERO et al., 2007), SUD, Sudão (ABU-AMERO et al., 2007); QUE, Quênia (ABU-AMERO et 
al., 2007); ETI, Etiópia (ABU-AMERO et al., 2007). 
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Figura 14: Posicionamento das populações dos Líbios Árabes e Líbios 

Berberes em relação ás populações dos Berberes da África do Norte, Árabes 

da África do Norte e Árabes da Ásia. Gráfico de escala multidimensional (MDS) 

gerado a partir das dados de FST dos haplogrupos de DNA mitocondrial contidos 

na tabela 10. LAR, Líbios Árabes; LBR, Líbios Berberes; MAR, Marrocos; MOZ, 

Mozabite; SAH, Saharawi; SUB, Berberes do Sudeste; IEM, Iêmen; TUN; Tunísia; 

ARG, Argélia; IEM, Iêmen; ARA, Arábia Saudita; EGT, Egito. 
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5.3.3 Comparação dos Haplogrupos com populações 

geograficamente relacionadas 

Com objetivo de compreender a expansão dos haplogrupos de DNA 

mitocondrial no Norte da África, comparamos as populações vizinhas e aquelas que 

tem participação na história da Líbia. Extraímos os dados do ANEXO IV, onde estão 

mostradas as frequências dos haplogrupos disponíveis destas populações. Estes 

dados foram utilizados para calcularmos as distâncias genéticas Fst (com o 

programa Arlequin) mostradas na Tabela 10.  

Nesta tabela observamos que a maior distância genética FST é entre a 

população do Sudão (SUD) com Península Ibérica (PIB) (0,2583) e com Itália (ITA) 

(0,2418).  

Por não apresentarem distâncias genéticas FST significativas agrupamos os 

dados de Líbios Berberes e Árabes e outras populações com pequena distância 

genética para verificar a distribuição das populações da África do Norte, Sub-Saara, 

Ásia (Arábia Saudita, Iêmen, Síria e Iraque) e Europa (Turquia, Itália e Península 

Ibérica). Extraímos estes dados de FST da tabela 10 que foram visualizados em um 

gráfico de escala multidimensional (MDS), gerado no programa SPSSv.14, 

apresentado na Figura 15 A. Observamos que as populações da Península Ibérica e 

Itália ficam distantes de populações do Sub-Saara, sendo que a distribuição das 

populações entre elas pode ser dividida como pertencentes ao continente Europeu e 

Asiático  e separadas daquelas dos países da África (Figura 15 A). 

Os mesmos dados de FST selecionados para a Figura 15 A, foram utilizados 

para visualizar uma árvore filogenética sem raiz, (Figura 15 B) gerada pelo programa 

GDA, por neighboring-joining e visualizado em TreeView.  
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Figura 15 A: Posicionamento da população da Líbia em relação ás 

populações da Europa, Ásia, África do Norte e África Sub-Saariana. 

Gráfico de escala multidimensional (MDS) gerado a partir das dados de FST dos 

haplogrupos de DNA mitocondrial contidos na tabela 10. LIB, Líbia; ARG, 

Argélia; MAR, Marrocos; TUN, Tunisia; ITA, Itália; PIB, Península Ibérica; TUR, 

Turquia; IRQ, Iraque; SIR, Síria; IEM, Iêmen; ARA, Arábia Saudita; EGT, Egito, 

SUD, Sudão; QUE, Quênia; ETI, Etiópia. 
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Figura 15 B:  Posicionamento de populações da África do Norte, Ásia, Europa e 

África Sub-Saariana. Distâncias genética -FST, dos haplogrupos de DNA 

mitocondrial algoritmo (Neighbour-Joining) foram usadas para gerar uma árvore 

filogenética com TreeView. LIB, Líbia; ARG, Argélia; MAR, Marrocos; TUN, Tunisia; 

ITA, Itália; PIB, Península Ibérica; TUR, Turquia; IRQ, Iraque; SIR, Síria; IEM, Iêmen; 

ARA, Arábia Saudita; EGT, Egito, SUD, Sudão; QUE, Quênia; ETI,Etiópia 
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6. Discussão 

Durante a migração homem para novas regiões geográficas, mutações 

genéticas iam ocorrendo e pela seleção se desenvolvendo em novos haplogrupos. 

Cada haplogrupo se comportando como uma linhagem evolutiva independente. 

Condições climáticas e ambientais das diferentes regiões do mundo, contribuiram 

para o espalhamento ou o estabelecimento, por deriva ou fluxo gênico, destes 

haplogrupos. Quanto mais antigo for o haplogrupo, maior a sua distribução 

geográfica (Figura 16). Parte dos haplogrupos tem uma distribução geográfica 

restrita a algumas partes do globo, permitindo a construção da sua origem 

geográfica ou étnica. Os homens quando deixaram a suas marcas genéticas, 

migraram para diferentes regiões continentais, há aproximadamente 60.000 anos 

atrás. Estas marcas são possíveis de serem vistas ainda hoje pelo gradiente da 

distribuição das frequências alélicas (CAMPBELL &TISHKOFF, 2008).  

A partir de estudos filogeográficos, e o mapeamento das frequências dos 

marcadores genéticos, pôde ser criado um quadro que sugere por onde e quando os 

ancestrais do homem moderno se deslocaram. Estes fluxos migratórios um pequeno 

grupo de Africanos deixaram descendentes para ocupar os mais longínquos pontos 

de terra (CAMPBELL &TISHKOFF, 2008). 
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Figura 16: O mundo e as migrações históricas. A diáspora do homem moderno a 
partir da África para Ásia, Europa e Oceania e depois para as Américas. Os números 
correspondem à estimativa em anos determinada principalmente por fósseis 
encontrados em diferentes lugares. Fonte CAVALLI-SFORZA et al.,1994. 
 

 

 

O geneticista John Avise define a filogeografia como o campo de estudo dos 

principais processos que governam a distribução geográfica de linhagens 

genealógicas dentro das espécies, com ênfase em fatores históricos (AVISE, 2000). 

A filogeografia ajuda a contar a história da humanidade desde sua gênese, 

reconstruindo os processos evolutivos que a originaram, até os eventos de 

colonização mais recentes. Os modelos evolutivos propõem mecanismos possíveis 

pelos quais determinados grupos populacionais, padrões da variação e história 

demográfica, são observados nas populações modernas. 

Os cientistas acreditam que os humanos modernos surgiram na região da 

África Sub-Saariana há cerca de 150 e 200 mil anos. Acredita-se que quando as 

populações começaram a crescer e se espalhar, elas teriam subido o vale do Nilo, já 



 82 

que o rio oferecia água e comida necessárias para a viagem, até o Mediterrâneo 

(FORSTER & MATSUMURA, 2005). 

Recentemente, pesquisadores ingleses afirmaram ter identificado uma nova 

rota percorrida pelos humanos modernos quando saíram da África. A nova pesquisa, 

publicada no final de 2008 (OSBORNE et al., 2008), sugere uma rota que atravessa 

o Saara e chega aonde hoje se localiza a Líbia. Segundo os pesquisadores, a 

presença de um "corredor úmido" através da Líbia poderia ter possibilitado que os 

primeiros humanos modernos cruzassem o deserto do Saara, que na época, assim 

como hoje, cobria grande parte do território Africano e teria representado um grande 

obstáculo para o êxodo dos humanos. 

Na nova pesquisa foram usadas imagens feitas por satélite e identificados 

fósseis de antigos leitos de rios cruzando o Saara na Líbia, seguindo ao norte da 

região central do Saara até a costa do Mediterrâneo (OSBORNE et al., 2008). 

Depois de uma análise geoquímica, os pesquisadores afirmaram que os leitos dos 

rios eram ativos durante o último período interglacial, e que havia cursos de água 

vitais no que hoje é uma região árida. 

Dados anteriores haviam mostrado que houveram intensas chuvas na região 

sul do Saara, entre 130 e 170 mil anos atrás num intervalo entre as eras do Gelo, 

conhecido como o último período interglacial. Essas chuvas teriam contribuído para 

prover os rios que cruzavam o Saara, oferecendo um caminho alternativo ao 

corredor do Nilo (OSBORNE et al., 2008).  

Isto é reforçado pelo trabalho de Osborne e cols (2008) que analisaram 

diferentes elementos químicos presentes em conchas de lesmas em duas áreas nos 

fósseis dos leitos dos rios e também fósseis de microfósseis platônicos no mar 

Mediterrâneo. Apesar de estarem a centenas de quilômetros das rochas vulcânicas 
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do Saara, os testes feitos revelaram uma rocha vulcânica característica nas duas 

conchas e que era bem diferente das rochas encontradas em regiões próximas, 

sugerindo que a água proveniente das montanhas vulcânicas da região do Saara 

seria a única fonte desta característica encontrada nas conchas. 

Apesar de não estar claro qual rota seguiu, o Homo sapiens deixou a África 

há cerca de 100 mil anos, como sugerem os esqueletos que foram encontrados nos 

sítios arqueológicos de Es Skhul e Qafzeh, em Israel. Análises genéticas sugerem 

que as populações que hoje moram fora da África são descendentes de uma 

migração que se originou no leste do continente há cerca de 60 ou 70 mil anos. É 

provável que alguns desses pioneiros tivessem atravessado o mar Vermelho no 

estreito de Bab-el-Mandeb, o que os levou do Chifre da África (Horn of Africa) até a 

Península Arábica. 

A possibilidade de novos estudos arqueológicos no Saara da Líbia, apesar de 

difícil e trabalhosa, irá trazer informações importantes da história humana entre 

centenas de milhares de anos passados. 

Com o objetivo de entender a composição da população Líbia através de 

marcadores genéticos e produzir e parâmetros populacionais para emprego em 

banco de dados, coletamos material biológico de amostras desta região divididas em 

origem étnica Árabe e Berbere. 

Neste trabalho, analisamos 15 marcadores de STR autossômicos em 55 

amostras de indivíduos não relacionados, de 31 homens e 24 mulheres, nos quais 

comparamos a frequência de oito marcadores (D16S539, D18S51, D21S11, 

D3S1358, D8S1179, FGA, TH01 e vWA) com outras populações. Podemos sugerir 

que as populações geograficamente mais próximas e com mesma linguagem (África 

do Norte) são geneticamente semelhantes, devido ao fato de que estes marcadores, 
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que apresentam recombinação genética, podem ser utilizados na investigação da 

história recente de uma população. Além disso, estas informações de dados 

populacionais podem ser usadas como fonte de referência para cálculos estatísticos 

forenses da população Líbia. Não realizamos estudo entre os dois grupos étnicos, 

Árabes e Berberes, devido ao pequeno número de amostras analisadas com 

marcadores autossômicos (55), no entanto uma análise global se mostra informativa 

quando comparada a outras populações (Figura 8A & B). 

A análise do cromossomo Y, considerando a posição geográfica e a história 

da Líbia, pode acrescentar informações ao perfil da distribuição dos haplótipos 

atuais em relação ao período de crescimento de sua população. Nosso trabalho com 

os marcadores STR de linhagem de cromossomo (Y-STR) em amostra da 

população da Líbia atual traz informação desta região do mundo nos últimos 1000 

anos. Os 130 indivíduos distribuídos em dois grupos étnicos, Árabes e Berberes, 

foram tipados para STR do cromossomo Y. Observamos a duplicação no lócus 

DYS19, resultando nos alelos 15/16, e no lócus DYS439, representada pelos alelos 

10/11. Estas duplicações são observadas em outras populações e apresentam  

frequências de <0,05 e <0,0001, respectivamente (www.yhrd.org). Duplicações de 

loci de sequências de repetição no cromossomo Y são conhecidas como no caso do 

marcador DYS385a/b. A duplicação DYS19, assim como deleções, foram 

anteriormente observadas (BALARESQUE et al., 2009). Outras duplicações foram 

relatadas e algumas associadas com infertilidade masculina, como no locus DYS439 

(Bosch, 2004). Em nossa amostras foram observadas em 2 loci em 2 amostras 

(DYS439 e DYS448). Butler e Schoske descreveram uma duplicação no locus 

DYS464 (BUTLER & SCHOSKE, 2004), em que ocorreram duplicações nas regiões 

franqueadoras onde os iniciadores da reação de PCR se anelam. Porém estes 

http://www.yhrd.org/
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dados são baseados em estudos em populações específicas, disponibilizados no 

Banco de Dados Referência (www.yhrd.org). Outros autores alertam para 

implicações decorrentes de duplicação nos loci DYS389II, DYS437 e DYS439, em 

relação a análises forenses em caso de mistura de material (DIEDERICHE et al., 

2005; GUSMÃO, et al., 2005). 

Encontramos microvariantes em DYS385a/b em 3 haplótipos diferentes 

(15.3/15.3; 16.3/16.3; 16.3/17.3). Microvarariantes com estes haplótipos ainda não 

foram relatadas no Banco de Dados (www.yhrd.org), com exceção de 15.3/15.3 

encontrado em 2 cromossomos entre 66312 haplótipos (<0,003%), em 490 

populações (Sudeste da Europa e Sub-Saara). Até o presente doze haplótipos 

microvariantes foram relatados (14/16.3; 10/16.3; 12/16.3; 13/16.3; 12/15.3; 13/15.3; 

14/15.3; 11/17.3; 13/17.3; 14/17.3; 15/17.3; 15.3/17.3) ((www.yhrd.org).). 

Apesar de não termos utilizado marcadores bialélicos de linhagem de 

cromossomo Y, que traçam informações sobre ancestralidade mais antiga, nosso 

estudo evidencia tanto as distâncias entre as populações quanto as similaridades. 

Os Líbios Berberes e Líbios Árabes possuem mesmo posicionamento no gráfico de 

escala multidimensional, indicando que as duas amostras étnicas, sob a análise do 

cromossomo Y, não são diferentes. 

Por outro lado, uma amostra da população da Líbia, publicada e não 

separada por etnia (IMMEL et al., 2006), quando comparada com nossos dados 

mostra uma distância Fst muito próxima a dos Líbios Árabes (0,0034) e nenhuma 

com relação aos Líbios Berberes (Tabela 8). Esta população se posiciona no grupo 

das populações da África do Norte. No nosso estudo os pontos do coleta de 

materials biológicos na Líbia ficavam geograficamente mais perto da Tunísia, Argélia 

e Marrocos do que do Egito, que fica a leste da Líbia. Nossos dados com os 

http://www.yhrd.org/
http://www.yhrd.org/
http://www.yhrd.org/
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marcadores de STR de Y refletem esta observação. Por outro lado, o Iêmen 

historicamente tem relações com Líbia pela migração de suas tribos para a região da 

África do Norte, após a invasão da força Árabe, e nossos dados corroboram esta 

aproximação genética (FST = 0,0503/0,0714 - Tabela 8). As populações do Marrocos 

(Mozabite, Saharawi e Marrocos Berberes do Sudeste) ficam agrupdas e separadas 

das outras populações estudadas.  

Nossos achados confirmam a história do século VII, quando a força Árabe 

invadiu a região da África do Norte. A maioria dos homens Berberes escaparam na 

direção oeste, para Argélia e Marrocos. A conquista Árabe foi avançando até que os 

Berberes se refugiaram nas montanhas e deserto, se isolando como as tribos 

Mozabite e Saharawi (Figura 17). Portanto os marcadores STR de cromossomo Y 

sugerem que as tribos Mozabite e Saharawi, que moram no deserto, e os Berberes 

de Marrocos, (Berberes do Sudeste) ficaram mais isolados do que as populações do 

norte da África, incluindo os Líbios Berberes. Deste modo, podemos sugerir que as 

tribos Berberes, que permaneceram na região invadida pelos Árabes, são 

misturadas, uma vez que os homens Berberes do norte do Marrocos e Argélia, sob o 

comando de líderes Árabes, invadiram a Península Ibérica no século VIII (HITTI, 

1990). 

De acordo com a análise de marcadores STR do cromossomo Y a população 

da África Central e Mozambique ficaram no meio, entre os primeiros grupos (Líbios, 

Argélia, Egito, Itália, Espanha e Iêmen) e o grupo das populações da Turquia, 

Marrocos, Saharawi, Berberes de Sudeste e Mozabite. Historicamente, Itália e 

Espanha são relacionadas com as populações da África do Norte.  
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Figura 17. Mapa da África do Norte mostrando a invasão e avanço dos Árabes  

na direção de Morrocos utilizando a força dos Berberes. 

 

 

Com objetivo de compreender a expansão das populações no Norte da África 

analisamos haplótipos de DNA mitocondrial dos Líbios Árabes e Berberes. 

Encontramos haplótipos (H, HV, J, K, pré HV, T, U e V) típicos de populações 

Européias, macrohaplogrupo L, de populações  Africanas, e haplogrupos B e M 

encontrados em Asiáticos. Porém as distâncias genéticas medidas por FST entre os 

Líbios de origem Árabe e dos Berberes foi de 0,002, ou seja, são semelhantes. 

Estes resultados sugerem que não existe grande diferença entre os dois grupos 

étnicos na Líbia pela análise do DNA mitocondrial. No entanto essas diferenças 

observadas podem ser devidas a dominação Berbere na amostragem. 

O estudo de González e cols. fornece evidência de que o haplogrupo M1 teve 

uma origem Asiática. A expansão do haplogrupo M1, a mais recente da África, 

ocorreu no noroeste. A propagação alcançou a Península Ibérica representado pelos 

Bascos (GONZÁLEZ, et al., 2007). As linhagens M1 ocidentais e orientais 

participaram na colonização Neolítica do Saara. No ANEXO IV, a frequência do 
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haplogrupo M se apresentou elevada entre partes das populações da África do 

Norte; Líbios Berberes, Líbios Arabes, Argélia, Egito, Marrocos, Mozabite e Tunísia. 

No entanto, em outras populações Berberes, a frequência foi baixa. As populações 

do Sub-Saara, Sudão, Quênia e Etiópia também apresentaram uma alta frequência, 

assim como a Arábia Saudita e Iêmen. Geograficamente essas duas últimas 

populações ficam perto das populações do Sub-Saara, portanto, é sugerido que este 

haplogrupo tenha M1 para estabelecimento de sub-grupos. 

Observamos que os grupos Berberes Mozabite e Saharawi ficaram isolados 

dos demais grupos da África do Norte, assim como a Arábia Saudita e Iêmen. As 

populações do norte da África de etnia Árabe, tais como Tunísia, Argélia, Marrocos e 

Líbia, situaram-se próximas e equidistantes dos Árabes e Berberes da África do 

Norte. Os Líbios Berberes estão mais próximos da população Árabe do Norte da 

África do que dos Berberes da mesma região. Desta forma as variações observadas 

dos haplótipos de DNA mitocondrial não revelaram uma identidade particular que os 

distingue entre os dois grupos étnicos. Interessante observar que o Egito fica entre 

os grupos da população da África do Norte e dos países Asiáticos (Arábia Saudita e 

Iêmen). Esta situação indica a participação do Egito na migração dos Árabes para o 

oeste Africano. 

A distância genética medida por FST, entre os Líbios de origem Árabe e dos 

Berberes foi de 0,002, indicando que são semelhantes. A distância genética medida 

por FST de outras populações foram utilizadas para obtenção de um gráfico de escala 

multidimensional, onde observamos que os grupos Berberes, Mozabite e Saharawi 

ficam separados dos demais grupos da África do Norte, tais como a Arábia Saudita e 

Iêmen. Isto pode ser explicado por estarem, Mozabite e Saharawi, como um grupo 

mais isolado geograficamente na área do deserto do Saara. 
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A distância genética FST, de acordo com haplogrupos de DNA mitocondrial,  

maior é entre a população do Sudão e Quênia com a Península Ibérica (0,24). Isto 

pode ser um reflexo da distância geográfica e da história do Sudão, que teve 

domínio inglês. Os mais próximos são Marrocos e Berberes do Sul; 

Tunísia/Marrocos e Líbios Berberes; Iraque e Síria. 

Ainda de acordo com haplogrupos de DNA mitocondrial, os países da África 

do Norte estão agrupados de modo que as populações Berberes estão mais 

próximas da Europa e as populações de conteúdo Árabe estão voltadas para Egito, 

Iêmen e Arábia Saudita e o restante da África. 

Outros trabalhos devem ser realizados com outras populações de Berberes 

da Líbia da região de Zuara e de Gadamis, para melhor entender a relação entre as 

populações Berberes e Árabes da Líbia.  

Nossos dados moleculares, juntamente com as evidências arqueológicas, 

(OSBORNE et al., 2008) sugerem a participação da Líbia na migração humana da 

rota Out of Africa. Geograficamente, a posição central da Líbia a coloca como um 

corredor importante, que foi antigamente usado pelos homens para sair da Africa na 

direção da Europa, leste e oeste, especialmente naquela época em que a região não 

era árida.  
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7. Conclusão 

Podemos listar os principais resultados e suas conclusões, obtidos de nosso 

trabalho: 

- O primeiro Banco de Dados Genéticos das populações da Líbia foi iniciado com 

base no uso de marcadores moleculares. 

- Sessenta e quatro (64) porcento dos haplótipos do cromossomo Y da população da 

Líbia foram únicos, não sendo encontrados em outros populações do mundo. 

- As diferenças entre os Líbios Berberes e Líbios Árabes são linguísticas e culturais, 

mas não existem variações genéticas de acordo com os marcadores STR de 

cromossomo Y, haplogrupos de DNA mitocondrial. 

- Os resultados dos marcadores de cromossomos autossômicos, cromossomo Y e 

mtDNA não indicarm diferenças significativas entre as populações da África do 

Norte. 

- O DNA mitocondrial dos dois grupos étnicos da Líbia (Árabe e Berbere) mostraram 

haplogrupos Europeu, Asiático  e Africano, com frequência elevada dos haplogrupos 

Europeus. 

- As frequências dos haplogrupos L (L0, L1, L2, L3 e L) na população da Líbia são 

mais altas quando comparadas com das populações da África do Norte e Européia. 

- Nosso trabalho corrobora a noção de que a Líbia foi usada como corredor da 

expansão do homem moderno, ocorrida a mais de 60.000 anos, juntamente com o 

corredor Horn of Africa e o rio do Nilo. 
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ANEXO I 
Tabela de frequências alélicas dos STR autossômicos das populações do Líbia, Egito, Tunísia, Grécia e Itália 

 D18S51 D16S539 D8S1179 TH01 

Alelo Líbia Egito Tunísia Grécia Itália Líbia Egito Tunísia Grécia Itália Líbia Egito Tunísia Grécia Itália Líbia Egito Tunísia Grécia Itália 

5                0,000 0,000 0,000 0,002 0,001 

6                0,231 0,206 0,244 0,263 0,269 

7      0,000 0,000 0,000 0,002 0,000      0,250 0,204 0,241 0,140 0,143 

8 0,000 0,002 0,000 0,000 0,000 0,021 0,036 0,035 0,027 0,037 0,000 0,015 0,007 0,022 0,011 0,139 0,115 0,154 0,166 0,089 

9 0,009 0,000 0,000 0,000 0,002 0,135 0,151 0,100 0,135 0,167 0,000 0,006 0,007 0,008 0,020 0,287 0,374 0,221 0,192 0,254 

9.3                0,065 0,081 0,095 0,222 0,227 

10 0,000 0,002 0,007 0,003 0,008 0,094 0,104 0,052 0,087 0,085 0,020 0,057 0,052 0,089 0,085 0,000 0,000 0,000 0,002 0,000 

10.2 0,000 0,002 0,005 0,000 0,000                

10.3                0,000 0,002 0,000 0,000 0,000 

11 0,019 0,008 0,010 0,034 0,016 0,344 0,268 0,356 0,284 0,306 0,127 0,108 0,095 0,060 0,086      

11.2 0,000 0,009 0,010 0,000 0,000                

12 0,148 0,166 0,104 0,141 0,155 0,271 0,255 0,241 0,284 0,246 0,118 0,111 0,144 0,112 0,107      

12.2 0,000 0,004 0,000 0,000 0,000                

13 0,130 0,104 0,142 0,164 0,154 0,115 0,162 0,182 0,154 0,146 0,206 0,208 0,216 0,298 0,257      

13.2 0,009 0,002 0,000 0,000 0,001                

14 0,130 0,128 0,095 0,171 0,179 0,010 0,025 0,035 0,022 0,013 0,304 0,243 0,226 0,197 0,214      

14.2 0,000 0,002 0,002 0,000 0,000                

15 0,185 0,128 0,164 0,101 0,128 0,010 0,000 0,000 0,005 0,000 0,206 0,191 0,154 0,161 0,182      

15.2 0,000 0,002 0,000 0,000 0,000                

16 0,130 0,134 0,177 0,134 0,129      0,020 0,046 0,075 0,042 0,036      

16.2 0,000 0,002 0,000 0,000 0,001                

17 0,111 0,102 0,080 0,122 0,086      0,000 0,011 0,017 0,008 0,002      

17.2 0,000 0,002 0,000 0,000 0,000                

18 0,074 0,074 0,090 0,067 0,082      0,000 0,004 0,005 0,003 0,000      

18.2 0,000 0,002 0,000 0,000 0,000                

19 0,046 0,062 0,067 0,034 0,029                

20 0,000 0,030 0,020 0,015 0,019                

21 0,000 0,026 0,020 0,003 0,002                

22 0,009 0,008 0,007 0,007 0,001                

23 0,000 0,000 0,000 0,002 0,008                

24 0,000 0,000 0,000 0,002 0,000                

n 108 530 402 596 880 96 530 402 598 880 102 530 402 596 880 108 530 402 598 880 
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ANEXO I, CONTINUAÇÃO 

 

D21S11 

ALELO 24 24,2 25 25,2 26 27 28 28,2 29 29,2 30 30,2 31 31,2 32 32,2 33 33,2 34 34,2 35 36 37 38 N 

LÍBIA 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,019 0,111 0,000 0,213 0,000 0,204 0,000 0,056 0,148 0,019 0,139 0,000 0,065 0,000 0,009 0,009 0,009 0,000 0,000 108 

EGITO1 0,000 0,000 0,000 0,000 0,004 0,036 0,123 0,004 0,268 0,002 0,243 0,013 0,047 0,089 0,004 0,106 0,002 0,040 0,004 0,006 0,006 0,002 0,002 0,002 530 

TUNÍSIA2 0,002 0,000 0,002 0,000 0,000 0,035 0,127 0,000 0,241 0,000 0,234 0,010 0,092 0,077 0,032 0,082 0,005 0,045 0,005 0,007 0,005 0,000 0,000 0,000 402 

GRÉCIA3 0,000 0,000 0,000 0,000 0,003 0,039 0,119 0,000 0,267 0,002 0,186 0,037 0,044 0,144 0,007 0,111 0,000 0,039 0,000 0,003 0,000 0,000 0,000 0,000 596 

ITÁLIA4 0,000 0,000 0,002 0,000 0,003 0,035 0,124 0,015 0,205 0,016 0,221 0,036 0,065 0,091 0,032 0,094 0,019 0,038 0,003 0,000 0,001 0,000 0,000 0,000 880 

 

D3S1358 

ALELO 12 13 14 15 16 17 18 19 20 N 

LÍBIA 0,009 0,000 0,055 0,218 0,373 0,245 0,073 0,027 0,000 110 

EGITO1 0,000 0,006 0,072 0,306 0,262 0,228 0,117 0,009 0,000 530 

TUNÍSIA2 0,000 0,002 0,060 0,306 0,294 0,214 0,104 0,020 0,000 402 

GRÉCIA3 0,000 0,002 0,077 0,267 0,248 0,232 0,156 0,015 0,003 596 

ITÁLIA4 0,000 0,004 0,066 0,241 0,255 0,277 0,138 0,019 0,000 880 
 

vWA 

ALELO 8 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 N 

LÍBIA 0,000 0,000 0,000 0,010 0,096 0,183 0,268 0,202 0,183 0,048 0,010 0,000 0,000 0,000 104 

EGITO1 0,000 0,000 0,000 0,002 0,087 0,104 0,292 0,272 0,164 0,066 0,013 0,000 0,000 0,000 530 

TUNÍSIA2 0,000 0,000 0,000 0,002 0,107 0,109 0,281 0,246 0,154 0,062 0,032 0,005 0,002 0,000 402 

GRÉCIA3 0,000 0,000 0,000 0,005 0,106 0,097 0,200 0,303 0,185 0,086 0,018 0,000 0,000 0,000 596 

ITÁLIA4 0,001 0,001 0,001 0,000 0,078 0,093 0,219 0,328 0,179 0,082 0,017 0,000 0,000 0,001 880 

N, Números de cromossomos; 1Omran et al, 2008; 2Mahfoudh-Lahiani et al, 2006; 3Sánchez-Diz et al 2008; 4Ciuna et al, 2006 

FGA 

ALELO 15 16,1 17 18 19 19,2 20 20,2 21 21,2 22 22,2 22,3 23 23,2 24 24,2 25 25,2 26 27 28 29 30 30,2 N 

LÍBIA 0,000 0,000 0,000 0,000 0,038 0,010 0,125 0,000 0,173 0,000 0,212 0,000 0,000 0,240 0,000 0,115 0,010 0,048 0,000 0,019 0,000 0,000 0,000 0,010 0,000 104 

EGITO1 0,000 0,002 0,002 0,011 0,049 0,000 0,077 0,004 0,134 0,004 0,193 0,006 0,002 0,158 0,002 0,157 0,000 0,098 0,000 0,057 0,023 0,015 0,006 0,000 0,000 530 

TUNÍSIA2 0,000 0,000 0,002 0,002 0,062 0,000 0,092 0,000 0,169 0,002 0,149 0,000 0,000 0,182 0,000 0,162 0,000 0,095 0,000 0,050 0,005 0,020 0,000 0,005 0,002 402 

GRÉCIA3 0,000 0,000 0,002 0,010 0,062 0,000 0,091 0,002 0,208 0,005 0,193 0,008 0,000 0,159 0,008 0,117 0,002 0,101 0,002 0,027 0,003 0,000 0,000 0,000 0,000 596 

ITÁLIA4 0,003 0,000 0,000 0,013 0,064 0,000 0,095 0,000 0,163 0,000 0,175 0,013 0,000 0,169 0,000 0,169 0,000 0,086 0,000 0,038 0,003 0,006 0,003 0,000 0,000 314 
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ANEXO II 

Tabela de genótipos de marcadores do cromossomo Y obtidos com o kit Amp FISTR Y-Filer 
(Applied Biosystems) 

 

No. Amostra 
DYS 
19 

DYS 

389 I 

DYS 
389II 

DYS 
390 

DYS 

391 

DYS 
392 

DYS 
393 

DYS 
385a/b 

DYS 
438 

DYS 
439 

DYS 
437 

DYS 
456 

DYS 
458 

DYS 
635 

GATA-
H4 

DYS 
448 

1.  R01 13 13 29 24 09 11 13 13/15 10 10 14 16 19 21 12 20 

2.  R05 13 14 30 24 10 11 13 13/14 10 10 14 16 18 21 11 19 

3.  R12 13 13 29 24 12 11 13 13/13 10 10 - 16 17 21 12 20 

4.  R13 14 13 30 22 11 11 08 13/20 10 11 14 13 18.2 21 11 20 

5.  R16 13 12 29 23 10 11 13 16/18 10 10 14 15 14 21 12 20 

6.  R17 14 13 30 22 11 11 12 13/19 10 11 14 14 18.2 21 11 20 

7.  R20 13 14 30 24 09 11 13 12/15 10 10 14 14 18 21 11 20 

8.  R45 13 14 30 24 09 10 13 13/15 10 10 14 15 17 20 12 20 

9.  R46 14 13 30 23 11 11 12 13/19 10 11 14 14 20 21 11 20 

10.  R59 15/16 13 32 24 09 11 13 13/16 10 12 16 15 17 21 12 19 

11.  R65 13 13 32 22 09 11 13 14/15 10 13 13 16 16 21 11 21 

12.  R67 15 12 29 21 09 11 12 12/12 10 11 16 15 18 20 12 19 

13.  R68 14 13 27 25 12 11 12 13/13 11 11 14 14 - 21 11 20 

14.  R69 15 12 30 25 09 11 14 11/16 11 11 14 15 16 23 12 20 

15.  R70 13 13 29 24 09 11 13 13/14 10 10 14 15 18 21 12 20 

16.  R75 15 13 30 24 10 11 13 17/19 10 12 14 14 16 22 09 20 

17.  R81 15 14 31 23 10 11 13 11/11 10 11 15 14 19 - 11 22 

18.  R89 15 13 31 24 10 11 13 10/11 10 11 15 13 18 - 11 22 

19.  R92 14 13 27 22 10 10 11 17/17 10 11 14 15 19 21 11 - 

20.  R99 15 14 30 24 11 13 13 13/14 10 14 14 17 17 23 11 19 

21.  R107 14 10 32 23 10 14 13 13/17 09 11 14 15 18 22 13 19/20 

22.  A10 13 12 28 24 10 11 13 13/15 10 11 14 16 18 21 12 20 

23.  A12 13 12 30 24 10 11 13 17/19 10 10 14 14 14 23 11 20 

24.  A15 15 13 29 24 11 13 13 13/15 12 13 15 17 19 23 12 19 
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No. Amostra 
DYS 
19 

DYS 

389 I 

DYS 
389II 

DYS 
390 

DYS 

391 

DYS 
392 

DYS 
393 

DYS 
385a/b 

DYS 
438 

DYS 
439 

DYS 
437 

DYS 
456 

DYS 
458 

DYS 
635 

GATA-
H4 

DYS 
448 

25.  A16 14 13 30 25 09 12 13 17/18 10 12 14 15 15 21 12 19 

26.  A17 15 14 30 23 10 10 14 14/20 11 12 16 15 19 26 12 19 

27.  A21 14 14 31 22 11 11 12 13/19 10 11 14 14 18.2 21 11 20 

28.  A22 13 12 29 23 10 11 13 17/18 10 10 14 15 14 21 11 20 

29.  A24 15 12 29 22 11 11 14 12/16 10 11 16 17 16 21 12 21 

30.  A26 14 13 30 23 11 11 12 13/19 10 11 14 14 18.2 21 11 20 

31.  A27 15 12 30 23 10 11 14 13/15 10 11 15 14 17 21 11 20 

32.  A30 15 13 31 24 10 11 13 11/11 10 11 14 14 18 23 11 21 

33.  A33 13 14 30 24 09 11 13 12/13 10 11 14 16 18 22 12 20 

34.  A39 13 13 29 24 09 11 13 13/17 10 10 14 15 18 21 12 20 

35.  A40 15 13 29 24 09 11* 12 13/17 10 10/11 14 15 18 21 11 20 

36.  A41 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 16 17 21 12 20 

37.  A42 13 12 30 25 10 11 13 17/19 11 10 14 15 14 22 11 20 

38.  A44 14 13 29 22 11 11 12 13/19 10 11 14 14 18 21 11 20 

39.  A45 14 12 29 24 11 11 12 13/20 10 11 14 14 18.2 21 11 20 

40.  A52 13 13 29 24 09 11 13 13/15 10 10 14 16 17 21 12 20 

 
Microvariantes no locus DYS458 (alelo 18.2)  em 5 individuos em R13, R17, A21, A26 e A45;  
Duplicações em 3 locais: DYS19 (15/16) na amostra R58; DYS448 (19/20) na amostra R107; DYS439 (10/11) em amostra A40. 
 
 * (asterisco) Indica que falhou a detecção do locus com os primers do kits, e que o mesmo foi determinados por pares de primers 
específicos em reação monoplex de PCR, os produtos foram visualizados em gel de acrilaminada corados com prata. Os produtos 
de PCR foram então seqüenciados para confirmação do número de repetição dos alelos (materiais e métodos). 
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ANEXO III 

Tabela de genótipos do cromossomo Y obtidos com o kit PowerPlex Y (Promega) 
 

No. Amostra DYS 
19 

DYS 
389I 

DYS 
389II 

DYS 
390 

DYS 
391 

DYS 
392 

DYS 
393 

DYS 
385a/b 

DYS 
438 

DYS 
439 

DYS 
437 

1.  R03 13 12 29 24 11 11 13 18/19 10 10 - 

2.  R06 15 12 29 25 10 11 12 14/15 09 10 15 

3.  R15 15 13 29 24 11 13 13 13/13 12 13 - 

4.  R48 17 13 30 21 10 11 13 17/18 11 13 14 

5.  R95 16 12 30 21 10 11 13 14/18 11 12 - 

6.  L01 15 12 29 23 10 11 13 17/18 10 10 14 

7.  L02 13 13 31 25 10 12 13 16/16 10 14 14 

8.  L03 13 13 31 25 10 12 13 16/16 10 14 14 

9.  L04 14 13 29 25 11 13 12 11/14 12 12 15 

10.  L06 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 

11.  L07 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 

12.  L10 13 14 30 23 10 11 13 12/12 10 11 14 

13.  L12 14 13 30 23 11 11 12 13/20 10 11 14 

14.  L14 13 13 29 24 09 11 13 13/15 10 11 14 

15.  L15 13 14 30 24 09 11 13 13/13 10 10 14 

16.  L16 14 13 30 23 09 14 13 15/17 09 12 14 

17.  L18 14 12 29 25 09 12 13 17/18 10 13 14 

18.  L19 14 12 28 23 10 11 13 17/18 10 10 14 

19.  L21 14 13 30 22 11 11 12 13/18 10 11 14 

20.  L22 13 14 30 23 09 11 13 12/15 10 11 14 

21.  L23 14 13 30 23 10 11 12 14/21 09 13 15 

22.  L28 15 12 30 23 10 11 14 13/14 10 12 16 

23.  L29 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 

24.  L34 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 
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No. Amostra DYS 
19 

DYS 
389I 

DYS 
389II 

DYS 
390 

DYS 
391 

DYS 
392 

DYS 
393 

DYS 
385a/b 

DYS 
438 

DYS 
439 

DYS 
437 

25.  L37 13 14 30 24 09 11 13 13/14 10 10 14 

26.  L38 14 11 27 22 10 10 14 15/18 10 12 16 

27.  L39 15 12 28 - 09 - 12 14/14 09 11 14 

28.  L40 14 13 30 22 10 11 12 13/19 10 11 14 

29.  L41 13 12 29 23 10 11 13 17/18 10 10 14 

30.  L52 14 12 28 25 11 13 13 11/14 11 11 15 

31.  L54 16 14 30 23 11 13 13 13/13 13 12 14 

32.  L55 15 12 29 23 10 11 13 17/18 10 10 14 

33.  L72 13 14 30 24 09 11 13 13/14 10 10 14 

34.  L78 14 13 31 22 11 11 12 14/14 10 11 14 

35.  L81 14 13 30 22 11 11 12 13/19 10 11 13 

36.  L83 14 13 31 22 11 11 12 13/19 10 11 14 

37.  L89 14 13 30 23 10 11 12 12/18 10 12 14 

38.  L117 14 13 29 22 11 12 12 13/19 10 11 14 

39.  L119 13 14 30 23 09 11 13 13/14 10 10 14 

40.  L122 13 13 29 24 09 11 13 13/16 10 10 14 

41.  L124 13 14 30 24 09 11 13 13/14 10 10 14 

42.  L126 13 14 30 24 10 11 13 13/15 10 10 14 

43.  L128 16 13 30 21 10 11 14 16/18 10 11 14 

44.  L131 16 12 29 25 10 08 12 14/15 09 10 15 

45.  L132 14 13 30 23 11 11 12 13/19 10 11 14 

46.  L134 14 13 30 22 11 11 12 13/19 10 11 14 

47.  L136 13 13 29 24 09 11 13 13/14 10 10 14 

48.  L140 15 13 30 23 10 11 15 15/17 11 10 14 

49.  L141 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 

50.  L145 13 13 30 24 11 12 13 13/15 10 10 14 

51.  L156 15 13 30 21 10 11 13 15/17 11 12 14 

52.  L157 14 12 29 23 10 07 13 17/18 10 10 14 

53.  L160 14 13 30 22 10 11 12 13/19 10 11 14 
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No. Amostra DYS 
19 

DYS 
389I 

DYS 
389II 

DYS 
390 

DYS 
391 

DYS 
392 

DYS 
393 

DYS 
385a/b 

DYS 
438 

DYS 
439 

DYS 
437 

54.  L164 14 13 30 22 11 11 12 13/19 10 11 14 

55.  L165 13 14 30 24 09 11 13 13/15 10 10 14 

56.  L168 14 13 31 22 11 11 12 13/19 10 11 14 

57.  L171 14 13 30 24 11 11 12 13/19 10 11 - 

58.  L177 13 13 29 24 09 11 13 13/15 10 10 14 

59.  L178 14 13 30 23 11 11 12 13/19 10 11 14 

60.  L181 13 14 30 24 09 11 13 13/14 09 10 - 

61.  L186 14 13 29 23 10 10 12 14/19 09 11 - 

62.  L195 13 12 29 24 10 11 13 17/19 10 10 14 

63.  L196 15 12 29 25 10 11 12 14/15 09 10 15 

64.  L198 15 12 29 23 10 11 13 17/18 10 10 14 

65.  L211 13 12 29 23 10 11 13 17/18 10 11 14 

66.  L212 14 13 30 23 11 11 12 13/19 10 14 14 

67.  L216 13 12 29 23 10 11 13 17/17 10 11 13 

68.  LB01 14 14 31 24 10 13 13 11/14 12 13 - 

69.  LB02 16 12 29 21 10 11 14 12/12 10 11 16 

70.  LB03 15* 14 31 21 10 11* 13 14/17 11 12 14 

71.  LB05 13 13 29 24 09 11 13 13/14 10 10 - 

72.  LB06 14 13 30 22 11 11 12 13/19 10 11 15 

73.  LB07 14 13 29 22 11 11 12 13/19 10 11 15 

74.  LB08 15 13 25 23 11 11* 16 09/11 12 11 - 

75.  LB09 16 14 30 24 11 12 14 13/13 11 13 - 

76.  LB10 13 13 32 25 10 12 13 15.3/15.3 10 13 - 

77.  LB11 14 13 30 22 12 11 08 12/12 10 11 14 

78.  LB14 16 12 28 21 10 11 14 13/15 10 11 - 

79.  LB17 13 14 30 24 09 11 12 13/14 10 - 14 

80.  LB18 14* 13 30 22 11 11* 11 13/13 10 11 14 

81.  LB22 13 14 30 25 09 11 07 14/15 10 13 - 

82.  LB23 14 13 31 25 10 11 13 16/19 10 11 14 
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No. Amostra DYS 
19 

DYS 
389I 

DYS 
389II 

DYS 
390 

DYS 
391 

DYS 
392 

DYS 
393 

DYS 
385a/b 

DYS 
438 

DYS 
439 

DYS 
437 

83.              

84.  LB24 14 13 30 23 11 11 12 13/19 10 11 - 

85.  LB25 13 14 30 24 09 11 13 13/14 10 10 - 

86.  LB26 13 13 29 24 09 11 13 13/14 10 10 - 

87.  LB27 14 12 29 23 10 11 13 16.3/17.3 10 10 - 

88.  LB28 14 13 30 22 11 11 12 13/19 10 11 14 

89.  LB29 13 14 30 24 09 11 13 13/14 10 11 - 

90.  LB30 15 14 30 21 10 11 12 11/12 10 11 - 

91.  LB31 13 14 30 24 09 11 13 12/15 10 10 - 

92.  LB32 13 13 29 24 09 11 13 13/14 10 10 - 

* (asterisco) Indica que falhou a detecção do locus com os primers do kits, e que o mesmo foi determinado por pares de primers 
específicos em reação monoplex de PCR, os produtos foram visualizados em gel de acrilaminada corados com prata. Os produtos 
de PCR de cada amostra foram então seqüenciados para confirmação do número de repetição dos alelos (materiais e métodos). 
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ANEXO IV 
Frequência dos Haplogrupos de mtDNA das populações e grupos etínicos (Árabes e Berberes) da África do Norte. 

Pop. 

 

Líbia 

(Árabes) 

Líbia 

(Berberes) 

Líbia 

 

Argélia 

 

Marrocos 

 

Marroquinos 

(Berberes) 

Mozabites 

 

Saharawi 

 

Marrocos 

(Berberes/Sul) 

Tunísia 

 

(n)  (92) (62) (154) (47) (50) (64) (85) (56) (50) (47) 

H 0,163 0,243 0,195 0,340 0,260 0,422 0,247 0,179 0,320 0,234 

K 0,044 0,048 0,046 0,042 0,040 0,078 0,000 0,071 0,020 0,064 

J 0,054 0,016 0,039 0,128 0,040 0,094 0,035 0,000 0,100 0,042 

J1 0,054 0,048 0,052 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

J/T 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,016 0,000 0,000 0,000 0,000 

V 0,065 0,016 0,045 0,000 0,040 0,062 0,082 0,179 0,100 0,000 

U3 0,000 0,016 0,006 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

U5 0,043 0,016 0,032 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

U6 0,011 0,016 0,013 0,000 0,080 0,078 0,282 0,054 0,060 0,042 

U* 0,000 0,000 0,000 0,021 0,120 0,062 0,129 0,089 0,080 0,064 

U 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

T 0,066 0,064 0,065 0,042 0,040 0,156 0,047 0,018 0,040 0,064 

B5 0,000 0,016 0,006 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

HV 0,033 0,097 0,059 0,000 0,000 0,000 0,000 0,071 0,020 0,064 

M 0,033 0,064 0,045 0,128 0,020 0,000 0,047 0,000 0,000 0,042 

L0 0,022 0,016 0,019 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

L1 0,086 0,048 0,071 0,064 0,100 0,016 0,000 0,036 0,060 0,000 

L2 0,174 0,082 0,137 0,064 0,060 0,000 0,059 0,071 0,100 0,128 

L3 0,141 0,178 0,156 0,149 0,160 0,016 0,070 0,233 0,100 0,149 

L 0,011 0,016 0,013 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

X 0,000 0,000 0,000 0,021 0,040 0,000 0,000 0,000 0,000 0,021 

W 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

I 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,021 

N 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

Outros 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,064 

Frequência dos Haplogrupos de DNA mitocondrial das populações da África, Sub-Saara, Ásia e Europa 
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ANEXO IV (continuação) 

Frequência dos Haplogrupos de DNA mitocondrial das populações da África, Sub-Saara, Ásia e Europa 
 

Pop 

 

Itália 

 

Penísula 

Ibérica 

Turquia 

 

Iraque 

 

Síria 

 

Iêmen 

 

Arábia 

Saudita 

Egito 

 

Sudão 

 

Quênia 

 

Etiópia 

 

(n) (411) (887) (494) (116) (119) (221) (553) (244) (79) (141) (344) 

H 0,465 0,492 0,264 0,233 0,160 0,072 0,079 0,140 0,000 0,000 0,003 

K 0,053 0,058 0,053 0,052 0,059 0,068 0,040 0,037 0,000 0,007 0,015 

J 0,068 0,065 0,032 0,043 0,050 0,005 0,051 0,041 0,000 0,007 0,006 

J1 0,000 0,000 0,056 0,086 0,033 0,104 0,159 0,049 0,000 0,000 0,015 

J/T 0,009 0,001 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

V 0,032 0,050 0,032 0,078 0,059 0,009 0,000 0,008 0,013 0,007 0,000 

U3 0,000 0,000 0,047 0,060 0,067 0,009 0,024 0,020 0,000 0,000 0,006 

U5 0,000 0,000 0,022 0,009 0,017 0,009 0,004 0,016 0,000 0,000 0,003 

U6 0,001 0,018 0,000 0,009 0,025 0,005 0,009 0,008 0,000 0,007 0,032 

U* 0,088 0,131 0,028 0,026 0,025 0,014 0,011 0,020 0,000 0,000 0,003 

U 0,000 0,000 0,067 0,061 0,083 0,055 0,052 0,024 0,000 0,000 0,009 

T 0,120 0,073 0,087 0,078 0,117 0,023 0,063 0,131 0,000 0,000 0,038 

B5 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 

HV 0,012 0,014 0,167 0,216 0,236 0,099 0,222 0,090 0,013 0,021 0,142 

M 0,006 0,007 0,040 0,009 0,000 0,086 0,067 0,073 0,041 0,042 0,154 

L0 0,000 0,000 0,002 0,009 0,008 0,077 0,011 0,029 0,089 0,199 0,073 

L1 0,008 0,006 0,000 0,017 0,018 0,014 0,006 0,016 0,026 0,042 0,029 

L2 0,004 0,016 0,002 0,043 0,017 0,144 0,037 0,061 0,367 0,092 0,142 

L3 0,017 0,010 0,008 0,017 0,025 0,095 0,017 0,052 0,077 0,304 0,081 

L 0,000 0,000 0,038 0,000 0,008 0,050 0,081 0,098 0,368 0,262 0,206 

X 0,039 0,017 0,030 0,017 0,018 0,018 0,027 0,012 0,000 0,000 0,006 

W 0,024 0,014 0,016 0,000 0,025 0,000 0,011 0,012 0,013 0,007 0,009 

I 0,011 0,005 0,010 0,000 0,000 0,005 0,009 0,016 0,000 0,000 0,006 

N 0,011 0,010 0,028 0,017 0,025 0,051 0,073 0,049 0,000 0,007 0,023 
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Outros 0,036 0,015 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 0,000 
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ANEXO V - CONSENTIMENTO  



TERM OF CONSENT 

 

I am invited to participate in the study of DNA markers. 

I deliberate declare that I am giving biological samples to be used for 

research of DNA markers in Population genetics. 

I am aware that my personal information will be maintained confidential 

and the results obtained will be used for research only. 

 

Name: 

…………………………………………………………………………………..………… 

 

I.D.: 

……………………………………………………………………………………..………… 

 

Local: 

……………………………………………………………………………………..………… 

 

Date: 

……………………………………………………………………………………..………… 
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