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Ancestralidade é um termo que atrai a atenção da maioria das pessoas, pois remete à história 
de cada um de nós e nossas famílias. Em decorrência desse interesse, surgem empresas ofere-
cendo exames com propagandas como “Quais são as suas origens?”. Então, as pessoas buscam 
por esses exames motivadas pela curiosidade ou necessidade de criar vínculos ancestrais, uma 
vez que a maioria sabe muito pouco ou nada sobre seus antepassados. O que geralmente as 
pessoas não sabem é que a ancestralidade nos diz muito mais do que nossas origens, nos conta 
sobre a história de todas as populações e contribui para a genética médica.

Ao longo do texto, serão abordados concei-
tos de ancestralidade genética, formas de 
estimá-la, sua importância na genética médi-
ca, a formação de subpopulações humanas e 
estrutura genética da população brasileira. É 
importante ressaltar que esse artigo se atém à 
conotação biológica de ancestralidade, o que 
não deve ser confundido com o conceito de 
raça, que é de cunho sociopolítico. A diferen-
ciação genética entre grupos populacionais 
humanos é muito baixa, não havendo, por-
tanto, razão biológica para separar a espécie 
humana em raças.

Conceitos de 
ancestralidade
A ancestralidade é um conceito amplo que 
aparece em contextos socioculturais, em que 
se refere à ancestralidade genealógica, e bio-
lógicos, em que geralmente se refere à ances-
tralidade genética. 

O termo ancestralidade genealógica é um 
conceito mais subjetivo, que envolve a linha-
gem familiar e se refere à árvore genealógica 
de uma família. Por exemplo, como ilustrado 
na Figura 1, costumamos dizer que um in-
divíduo cujos pais são espanhóis também é 
espanhol. Ou então que um indivíduo com 
pais vindos da Itália e Nigéria é meio italiano 
e meio nigeriano. Por extensão, um indiví-
duo que seja descendente de um espanhol e 
de um meio italiano e meio nigeriano, será 
metade espanhol, um quarto italiano e um 
quarto nigeriano. Apesar de muitas vezes a 
ancestralidade genealógica ser mencionada 
em proporções, geralmente há um ramo da 
árvore cujas tradições se sobressaem.

Esse primeiro conceito está atrelado a ma-
nifestações culturais e políticas dos nossos 
antepassados, às tradições familiares e re-
lações afetivas e não se relaciona direta ou 
exclusivamente à composição genética dos 
indivíduos. Nesse caso, precisamos conhecer 
os antepassados e suas histórias para saber 
qual seria a origem de cada um deles, isto é, 
de que país vieram e a qual grupo cultural 
pertencem. 

Figura 1.
Árvore genealógica. É a 
representação de uma história 
familiar, a partir da qual 
conseguimos observar as 
conexões entre os indivíduos, 
sejam descendentes ou 
antepassados.
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A ancestralidade genética é um conceito 
de caráter científico que se refere à relação 
genética entre um indivíduo e seus ances-
trais, indivíduos dos quais se descende bio-
logicamente. Diferentemente da genealógi-
ca em que se herda a genealogia completa, 
somente parte dos ancestrais genealógicos 
estarão presentes na ancestralidade gené-
tica, pois esta diz respeito exclusivamente 
aos segmentos de DNA que é herdado dos 
progenitores. Em outras palavras, enquan-

to a ancestralidade genealógica refere-se às 
raízes geográficas e tradições familiares, a 
ancestralidade genética resulta de eventos 
de recombinação cromossômica, divisão 
meiótica e fusão de gametas ao longo das ge-
rações, como se observa na Figura 2. Após 
múltiplas gerações e novos eventos de mis-
cigenação e recombinação (Gn), o material 
genético será semelhante a um mosaico, em 
que cada trecho de DNA será originário de 
uma região geográfica específica.

Figura 2. 
Formação de populações 
miscigenadas. Consideramos 
duas populações ancestrais A 
e B como geração inicial (G0). 
Após miscigenação dessas 
populações, origina-se a 
primeira geração de população 
miscigenada A. A partir de G1, 
quando ocorre um evento de 
recombinação cromossômica, 
um mesmo cromossomo passa a 
apresentar trechos referentes a 
ancestralidades diferentes.
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Estimando a 
ancestralidade 
genética
A ancestralidade de uma população é esti-
mada pela comparação de suas frequências 
alélicas com as de amostras de populações 
consideradas representativas das ancestrais, 
as chamadas populações de referência. Tra-
ta-se, portanto, de uma inferência a partir 
da similaridade genética entres elas. Ao 
considerar que populações de referência 
descendem das populações ancestrais, po-
demos inferir que essa relação de similari-
dade é, por extensão, uma relação de ances-
tralidade.

Para inferir a ancestralidade genética, po-
dem ser utilizadas duas abordagens – an-
cestralidade global e local, isoladamente ou 
combinadas – escolhidas de acordo com o 
objetivo da análise e da disponibilidade de 
marcadores genéticos. Para ambas as abor-
dagens, existem softwares específicos que 
utilizam testes probabilísticos cujos resul-
tados devem ser criteriosamente interpre-
tados.

A ancestralidade global é uma estimativa 
da proporção da contribuição de cada po-
pulação ancestral para todo o genoma de 
um indivíduo, ou seja, é a porcentagem do 
genoma que se originou de cada população 
ancestral. No gráfico de barras da Figura 3, 
cada barra vertical é formada por diferentes 
componentes ancestrais, cujos tamanhos 
representam as proporções de ancestralida-
de de um indivíduo. Nessa imagem, é pos-
sível identificar a existência de populações 
distintas, ou até mesmo subpopulações, ao 
observar agrupamentos de indivíduos que 
apresentam as mesmas ancestralidades em 
proporções aproximadas. Notam-se também 
os diferentes graus de miscigenação das po-
pulações, sendo as populações mais miscige-
nadas as que apresentam grandes proporções 
de DNA de múltiplas origens.

Outra forma de representar a ancestralidade 
global é através do gráfico de triângulo (Fi-
gura 3), onde os indivíduos são distribuídos 
na área do gráfico de acordo com suas por-
centagens de ancestralidade. Os indivíduos 
que se agrupam nos vértices do triângulo são 
aqueles de populações representantes das 
ancestrais e os indivíduos miscigenados en-
contram-se dispersos.

Figura 3.
Representações da estimativa 
de ancestralidade global. Na 
forma de gráfico de barras, 
visualizamos as proporções 
de ancestralidade de cada 
indivíduo (cada barra) e 
agrupamentos populacionais de 
indivíduos com ancestralidades 
semelhantes. Na forma 
de gráfico de triângulo, 
visualizamos os indivíduos 
(pontos) das populações 
representantes das ancestrais 
(população 2, 3 e 4) fixados nos 
vértices, enquanto indivíduos 
da população miscigenada 
(população 1) encontram-se 
dispersos pela área do triângulo 
de acordo com suas proporções 
de ancestralidade.

Marcador genético - Os mar-
cadores genéticos são trechos 
cromossômicos que apresentam 
alguma variação na sequência 
de nucleotídeos e, portanto, 
são utilizados para estudar 
as diferenças genéticas entre 
indivíduos.

CONCEITOS EM GENÉTICA 

Genética na Escola  |  Vol. 17  |  Nº 2  |  2022 Sociedade Brasileira de Genética 142

Genética na Escola – ISSN: 1980-3540



A estimativa do número correto de popula-
ções ancestrais nem sempre é fácil. O pes-
quisador deve conhecer bem a história da 
população que está sendo analisada e então 
definir o melhor número. Sabe-se que a po-
pulação brasileira é majoritariamente tri-hí-
brida, sendo assim, na maioria das análises 
tem-se três ancestrais (europeu, africano e 
ameríndio), o que permite a representação 
das proporções de ancestralidade na for-
ma de gráfico de triângulo. Entretanto, esse 
número pode variar dependendo da amos-
tra populacional que está sendo estudada, 
podendo ser acrescentado na análise um 
outro componente ancestral se a população 
em questão tiver imigrantes de outros gru-
pos populacionais em sua formação, como os 
asiáticos, por exemplo. Nesses casos em que 
há mais populações ancestrais, a representa-
ção das proporções de ancestralidade é mais 
acurada através do gráfico de barras.

A estimativa de ancestralidade global pode 
ser feita tanto em nível individual quanto 
populacional e geralmente são utilizados de 
dezenas a centenas de marcadores genéti-
cos informativos de ancestralidade (AIMs 
– Ancestry Informative Markers) espalhados 
pelo genoma (cromossomos autossômicos, 
X, Y e mitocondrial). Atualmente, com o 
avanço da bioinformática, é possível a análise 
de dados em larga escala, fazendo com que 
um painel bem mais denso de AIMs seja con-
siderado para a inferência de ancestralidade.

Os cromossomos autossômicos, os mais uti-
lizados, por sofrerem recombinação, apresen-
tam haplótipos que são excelentes marca-
dores de individualidade, mas são um pouco 
menos informativos em termos de ancestrali-
dade. Os cromossomos X, Y e mitocondrial 
apresentam padrões particulares de herança 
que diferem dos autossômicos, o que deve ser 
considerado antes de iniciar as estimativas 

de ancestralidade. Isso ocorre porque os cro-
mossomos Y e mitocondrial são haploides, 
portanto não sofrem recombinação como os 
cromossomos autossômicos e assim perma-
necem com a sequência de nucleotídeos mui-
to mais conservada ao longo das gerações. 
Dessa forma, os marcadores dos cromosso-
mos Y e mitocondrial fornecem informações 
que podem remontar há várias gerações e per-
mitem a reconstituição da história inicial de 
uma nação através das migrações de homens 
e mulheres respectivamente. Já o cromosso-
mo X deve ser utilizado lembrando que esse 
apresenta um padrão diploide em indivíduos 
de sexo biológico feminino, mas haploide no 
sexo biológico masculino.

Sabendo que o genoma de um indivíduo 
miscigenado é como um mosaico, em que 
cada segmento do DNA pode ser oriundo 
de uma população ancestral diferente, a esti-
mativa de ancestralidade local é justamente 
a atribuição de cada segmento cromossômi-
co às respectivas populações ancestrais. Na 
Figura 4 vemos uma representação de cro-
mossomos em diversos graus de miscigena-
ção, apresentando segmentos de colorações 
distintas. Quanto mais miscigenado é um 
indivíduo, mais trechos de origens distintas 
serão observados em seu cromossomo.

Essa estimativa de ancestralidade local é 
realizada a partir de centenas de milhares 
de marcadores genéticos, portanto, confere 
ainda mais acurácia aos estudos de associa-
ção, uma vez que permite estimar a ancestra-
lidade especificamente da região de genes e 
variantes alvos, enquanto a global apresenta 
uma média para todo o genoma. Além disso, 
mesmo entre indivíduos que apresentam os 
mesmos valores globais, a distribuição de an-
cestralidade local ao longo do genoma pode 
ser bem diferente, trazendo informações 
muito relevantes a nível individual.

Figura 4. 
A ancestralidade local é a 
ancestralidade atribuída a cada 
trecho do DNA, conferindo 
um aspecto de mosaico ao 
cromossomo.

Marcadores informativos 
de ancestralidade - são 
marcadores genéticos que 
apresentam uma diferença 
de frequência alélica (δ) 
de ao menos 30% entre as 
populações. Quanto maior δ, 
mais informativo é o marcador. 
Adicionalmente ao δ, os AIMs 
mais interessantes para serem 
aplicados nas análises de 
ancestralidade são aqueles 
que apresentam baixa taxa de 
mutação e amplicons pequenos 
para facilitar a análise de DNA 
degradado.

Haplótipos - são combinações 
de alelos de marcadores 
genéticos localizados em um 
mesmo cromossomo.

Haploides - Células haploides 
são aquelas que apresentam 
uma única cópia de cada 
cromossomo. Os humanos são 
seres diploides, apresentam 
duas cópias de cada 
cromossomo autossômico em 
suas células somáticas, mas 
apresentam somente uma cópia 
do cromossomo sexual Y (em 
indivíduos do sexo biológico 
masculino) e do mitocondrial.

Estudos de associação - 
buscam associar características 
fenotípicas a variantes 
genéticas.
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A diferenciação da 
espécie humana
Os eventos evolutivos provocam alterações 
na composição genética de uma população 
ao longo das gerações, o que pode ocasionar 
o aparecimento de subpopulações diferencia-
das. Portanto, para entendermos um pouco a 
história da população humana e o surgimen-
to de subpopulações de ancestralidades dis-
tintas, é necessário revermos os eventos evo-
lutivos aos quais os seres vivos estão sujeitos. 

Mutação altera o pool gênico de uma po-
pulação, pois é a única fonte primária de va-
riabilidade genética desde a origem da vida, 
ou seja, é assim que surgem novas variantes. 
Nos seres humanos, a mutação poderá ser 
passada aos descendentes e perpetuar na po-
pulação se ocorrer em células germinativas.

A seleção natural, por sua vez, é o evento 
evolutivo responsável pela perpetuação ou 
desaparecimento de variantes, resultando 
na adaptação ou extinção de uma espécie ou 
população. No caso da população humana, 
a conquista de novos ambientes submeteu 
os indivíduos migrantes a diferentes pres-
sões seletivas devido às diferenças climáticas 
(altitude/latitude, temperatura, sazonalida-
des), diferença na disponibilidade de água 
e alimentos, alterações do estilo de vida (ca-
çadores/coletores ou agricultores/pastores), 
exposição a diferentes patógenos etc. Assim, 
em cada região do planeta, houve um pool gê-
nico diferente selecionado.

A migração, ou fluxo gênico, afeta a compo-
sição genética populacional de duas formas: 
(1) pelo aumento de variabilidade genética, 
quando uma população recebe um pool gê-
nico diferente do preexistente, ou (2) pela 
redução da variabilidade genética, quando 
o grupo emigrante carrega alelos que ficarão 
com baixa frequência ou ausentes na popu-
lação de origem após a migração. Conforme 
ocorria o crescimento demográfico da espé-
cie humana, entre 70 mil e 120 mil anos atrás 
ocorreram várias ondas migratórias levando 
a espécie a habitar todos os continentes. 
Entretanto, houve um período de isolamen-

to geográfico das subpopulações durante a 
primeira fase da história humana devido ao 
processo de dispersão e fragmentação dos 
grupos de Homo sapiens. Como resultado do 
isolamento, aliado aos outros fatores evoluti-
vos, houve um acúmulo de variações genéti-
cas diferenciando gradualmente essas subpo-
pulações em ancestralidades distintas.

O padrão de cruzamentos também altera 
a composição genética de uma população. 
Em populações grandes e panmíticas, isto 
é, em que os cruzamentos ocorrem ao aca-
so, provavelmente haverá uma manutenção 
da composição genética de uma geração para 
a outra. Em populações muito pequenas ou 
quando ocorrem cruzamentos preferenciais, 
haverá uma redução na variabilidade genéti-
ca entre as gerações devido à endogamia, que 
é o acasalamento entre indivíduos genetica-
mente semelhantes.

Por último, deriva genética é a alteração da 
composição genética de uma população ao 
acaso de uma geração para outra, seja por 
eventos de sobrevivência, reprodução ou he-
rança genética. É nas populações pequenas 
que os efeitos da deriva genética são mais 
acentuados, pois cada indivíduo representa 
uma proporção grande da população. Em po-
pulações grandes, a deriva genética também 
ocorre, porém provoca alterações tênues.

Como explicado acima, os eventos evolutivos 
contribuíram para o estabelecimento de sub-
populações da espécie humana apresentando 
divergências genéticas suficientes para serem 
classificadas em ancestralidades distintas. 
Como consequência, estimando a composi-
ção ancestral das populações, conseguimos 
inferir sobre os eventos evolutivos, princi-
palmente migração e miscigenação.

Ao estimarmos as proporções de ancestra-
lidade de uma população, inferimos que de-
terminadas populações ancestrais se misci-
genaram, portanto coexistiram. Por extensão 
dessa ideia, grupos de algumas das popula-
ções ancestrais precisaram migrar até esses 
locais de coexistência, então a ancestralidade 
dos diferentes povos indica possíveis rotas 
migratórias de seus ancestrais. 

Pool gênico - é o conjunto de 
alelos de uma população ou 
grupo de indivíduos.
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Quando esses povos se encontram, aconte-
cem eventos de miscigenação e há recombi-
nação cromossômica, então o cromossomo 
passa a apresentar traços de origens geográ-
ficas diferentes, como pode ser visto na Figu-
ra 2. Com o passar do tempo e novos even-
tos de recombinação acontecendo a cada 
geração, esses traços ancestrais tornam-se 
cada vez menores. Portanto, o tamanho dos 
traços ancestrais permite estimar uma da-
tação para os eventos de miscigenação, pois 
essa redução é proporcional a quantas gera-
ções atrás ocorreu a miscigenação. Quanto 
maiores os traços ancestrais, mais recente é o 
evento de miscigenação e, quanto menores, 
mais antigo.

Breve histórico 
da população 
brasileira
A população brasileira apresenta uma estru-
tura tri-híbrida resultante de mais de 500 
anos de cruzamento entre os povos princi-
palmente nativos americanos, europeus e 
africanos. Como resultado da miscigenação 
desses povos ao longo desse período, a estru-
tura genética da população brasileira tornou-
-se complexa, portanto, para entendê-la me-
lhor, precisamos saber um pouco da história 
do país.

Durante o início da colonização, entre os sé-
culos XVI e XVIII, chegaram em torno de 
700 mil portugueses ao Brasil, onde, na épo-
ca, havia nativos americanos cujas estimati-
vas da população são bem variáveis, desde 1 
milhão até 6,8 milhões de habitantes. Inicial-
mente, a miscigenação no Brasil resultou da 
relação de homens europeus com mulheres 
nativas americanas, entretanto, a população 
nativa americana foi bruscamente reduzida 
por conflitos com os portugueses e doenças 
trazidas por eles. 

Logo no primeiro século de colonização até 
o século XIX, aproximadamente 4 milhões 
de africanos oriundos principalmente da 
Guiné, Congo, Angola, Moçambique e Nigé-
ria foram trazidos para o Brasil para serem 

escravizados em fazendas de cana-de-açúcar 
e depois em minas de ouro, diamantes e em 
fazendas de café.

Posteriormente à abolição do tráfico ne-
greiro, durante o século XIX, cerca de 4,5 
milhões de imigrantes europeus vieram ao 
Brasil para trabalhar em lavouras de café 
ou como camponeses nos núcleos coloniais 
que se formavam. A partir daí, o Brasil re-
cebeu, e ainda recebe, imigrantes de várias 
nacionalidades, incluindo imigrantes vindo 
do Oriente Médio e Ásia, entretanto, em 
porcentagem muito pequena, raramente 
ultrapassando 1% da população existente. 
Portanto, a população brasileira é formada 
principalmente por portugueses, africanos e 
ameríndios, pois são esses os povos que esta-
vam em grande quantidade no país desde o 
início da colonização.

Como resultado desses processos históricos, 
a estrutura genética da população brasileira 
tornou-se complexa, pois além da miscigena-
ção entre imigrantes de múltiplas origens, há 
também a presença de bolsões de indivíduos 
de mesma ascendência. Como visto anterior-
mente, esses fatores sempre devem ser consi-
derados nos estudos de genética populacio-
nal e médica.

Ancestralidade na 
genética médica  
e em estudos  
de associação
Dada a complexidade da estrutura genética 
das populações humanas, as diferentes ori-
gens podem implicar em diferenças na pre-
valência de doenças e outros traços genéticos 
como, por exemplo, a resposta a medicamen-
tos. Como consequência, a estimativa da an-
cestralidade tem aplicabilidade também na 
genética médica e em estudos de associação.

Os estudos de associação são aqueles que 
correlacionam características dos indivíduos, 
por exemplo, o desenvolvimento de doen-
ças, a variantes genéticas. Nesses estudos, 
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são comparadas as frequências alélicas das 
variantes entre indivíduos portadores (gru-
po-caso) e não portadores (grupo-controle) 
de determinada característica. Como essas 
características podem ser influenciadas pela 
ancestralidade, esta torna-se um fator de 
confusão nesses estudos, levando a associa-
ções espúrias principalmente nas populações 
miscigenadas. 

Os efeitos de confusão surgem quando a 
característica em questão é mais prevalente 
em indivíduos de uma origem específica e, 
portanto, o grupo-caso pode apresentar pro-
porções de ancestralidade distintas das apre-
sentadas pelo grupo-controle. Essa diferença 
na representatividade da ancestralidade ge-
nética entre os grupos é o que pode levar a 
associar erroneamente uma característica a 
determinadas variantes quando, na verdade, 
a característica pode estar associada à maior 
representatividade, no grupo-caso, de indiví-
duos cujo DNA apresenta grandes propor-
ções de uma determinada origem.

Nesse contexto, em populações que apresen-
tam mistura, como a brasileira, é protocolo 
de excelência a utilização de um conjunto de 
AIMs para inferir a ancestralidade genética e 
corrigir estatisticamente os efeitos da estra-
tificação populacional em estudos de caso-
-controle para realizar análises de associação 
genômica de doenças complexas.

Como exemplo, o Lupus Eritematoso Sis-
têmico (LES) é uma doença autoimune que 
apresenta diferentes taxas de incidência de 
acordo com o grupo ancestral. Em um es-
tudo com pacientes brasileiros com LES, 
os grupos de caso e controle apresentaram 
diferenças significativas nas proporções an-
cestrais europeias e africanas, embora ambos 
tenham mostrado maior contribuição euro-
peia, seguida de africana e ameríndia. Outra 
informação importante desse estudo é que a 
comparação entre a ancestralidade genética e 
a autodeclarada desses pacientes brasileiros 
com LES apresentou pelo menos 30% de 
contribuição ancestral não declarada, incluin-
do africano/ameríndio em indivíduos auto-
declarados brancos e europeu/ameríndio em 
autodeclarados pretos. Tal divergência entre 
a ancestralidade autodeclarada e a estimada 

está de acordo com os relatos encontrados na 
literatura que descrevem a estrutura genética 
da população brasileira, o que enfatiza a ne-
cessidade de avaliar a ancestralidade baseada 
em marcadores genéticos ao invés incluir nos 
estudos a autodeclaração dos indivíduos so-
bre suas características fenotípicas.

Em um outro estudo, também com popu-
lação brasileira, incluindo amostra de dife-
rentes regiões do país, identificaram uma 
associação da ancestralidade africana com 
obesidade em mulheres. Nesse estudo, ob-
servaram que um alelo que é muito raro em 
europeus, porém mais frequente em africa-
nos ocidentais, é muito mais frequente tam-
bém no grupo de mulheres com obesidade 
mórbida. Isso mostra, além da influência da 
ancestralidade em determinados fenótipos, 
como populações miscigenadas são úteis 
para permitir novas associações entre varian-
tes genéticas e fenótipos.

Outros exemplos de ancestralidade influen-
ciando a incidência de doenças são a maior 
prevalência de esclerose múltipla entre euro-
peus, de diabetes em regiões da América do 
Norte e Caribe e de hipertensão em popu-
lações africanas e asiáticas. Também existem 
variações metabólicas resultantes de diferen-
tes ancestralidades, o que implica em dife-
renças na resposta a tratamentos médicos. 
Como exemplo, podemos mencionar que 
caucasianos requerem doses maiores do anti-
coagulante varfarina comparado aos asiáticos 
e há uma maior resposta ao broncodilatador 
albuterol em latinos comparados a afro-ame-
ricanos.

Estrutura genética 
da população 
brasileira
Ao inferirmos a ancestralidade global da po-
pulação brasileira, de modo geral, observa-
mos predominância de material genético de 
origem europeia e menor ascendência ame-
ríndia, entretanto notamos que cada região 
do país apresenta proporções de ancestrali-
dade distintas (Figura 5). As regiões Sul e 

Fator de confusão - é uma 
terceira variável, muitas vezes 
desconhecida, que pode estar 
presente em um experimento e 
leva a associar de forma espúria 
as variáveis que se deseja 
estudar.
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Sudeste apresentam maiores proporções de 
DNA de origem europeia e o Nordeste e 
Norte apresentam respectivamente maiores 
proporções de origem africana e ameríndia 
se comparadas às demais regiões. Essa dife-
rença está ligada a questões históricas, pois 
as imigrações ocorreram de forma diferencial 
em cada região.

Esses dados ilustrados na Figura 5 são váli-
dos para as populações urbanas em geral, que 
apresentam proporções de ancestralidade 
bem diferentes em relação às populações iso-
ladas que existem no Brasil. Os grupos qui-
lombolas e indígenas apresentam DNA de 
origem majoritariamente africana e amerín-
dia, respectivamente, ainda que haja outras 
ancestralidades, como a europeia, em menor 
proporção.

Na Figura 5, observamos também uma baixa 
porcentagem de outras ancestralidades além 
de ameríndia, europeia e africana devido 
à baixa porcentagem desses imigrantes no 
país. Entretanto, mesmo em baixas propor-
ções, o conjunto de marcadores genéticos e as 
populações de referência a serem utilizados 
nas estimativas de ancestralidade, devem ser 
selecionados para serem capazes de identifi-
car essas origens minoritárias.

Com relação às particularidades dos cromos-
somos Y e mitocondrial, há um padrão de 
diversidade genética brasileira cujo cromos-
somo Y (marcador de patrilinhagem) é de 
origem majoritariamente europeia e o DNA 
mitocondrial (marcador de matrilinhagem) 
é de origem africana ou ameríndia (Figura 5). 
Esse fato é resultante do momento histórico 
logo após a colonização europeia, quando 
houve uma frequência alta de relações entre 
homens europeus e mulheres africanas ou 
ameríndias, em parte porque poucas mulhe-
res europeias imigraram para a América nos 
séculos XVI e XVII. Esses dados mostram 
que os genomas da maioria dos brasileiros 
são mosaicos compostos por cromossomos Y 
e DNA mitocondrial de diferentes origens 
filogeográficas.

As análises de ancestralidade local também 
têm contribuído para entendermos como 
a imigração diferencial em cada região do 

Brasil afetou a estrutura genética brasileira. 
Um estudo verificou que, nas diferentes re-
giões do Brasil, há componentes ancestrais 
originários de regiões diferentes da Europa 
e África. Por exemplo, na região Sul e Su-
deste, há material genético originário de 
uma região europeia ampla, incluindo cen-
tro-norte da Europa e Oriente Médio, e 
originário de regiões africanas referente às 
populações Bantu do Centro-Leste africa-
no. No Nordeste foi encontrado DNA de 
origem europeia mais restrita à Península 
Ibérica e africana não Bantu associadas às 
populações Iorubá e Mandenka da África 
Ocidental.

Vista a complexidade e diversidade da es-
trutura genética brasileira, para inferência 
de ancestralidade genética com boa acurá-
cia, são necessários representatividade nas 
populações de referência e um conjunto de 
marcadores genéticos capaz de diferenciar 
múltiplas origens. Caso contrário, as esti-
mativas podem não representar adequada-
mente a realidade e informações de traços 
ancestrais menos frequentes podem ser 
perdidas. Para direcionar a escolha desses 
marcadores e populações de referência, é 
necessário, portanto, conhecimento histó-
rico detalhado sobre a formação da popu-
lação em estudo. Muitos desses dados, por 
exemplo, momento e quantidade de imi-
grantes e as regiões onde se fixaram, foram 
pouco ou nada registrados. Entretanto, o 
constante aprimoramento de técnicas de 
sequenciamento do DNA, resultando em 
maior disponibilidade de variantes genéti-
cas, e softwares cada vez mais robustos para 
inferir ancestralidade ajudam a preencher 
essas lacunas históricas.

Considerações 
finais
Outras populações miscigenadas são, por 
exemplo, as demais populações da América, 
principalmente América Latina, países da 
África que também passaram por coloniza-
ção europeia, populações da Ásia Central 
onde há contribuição parental asiática oci-
dental e oriental, entre outras.

Origens fitogeográficas - 
Filogeografia é a ciência que 
estuda processos históricos 
que possam ser responsáveis 
pela distribuição geográfica 
de indivíduos. No caso da 
espécie humana, a filogeografia 
busca compreender a origem e 
padrões de dispersão dos seres 
humanos.

Patrilinhagem - refere-se 
à descendência paterna. 
Geneticamente, refere-se ao 
cromossomo Y, que é passado 
do pai a todos os filhos do sexo 
biológico masculino. Portanto, 
o cromossomo Y indica a 
linhagem paterna.

Matrilinhagem - refere-se 
à descendência materna. 
Geneticamente, refere-se ao 
cromossomo mitocondrial, que, 
pelo mecanismo de formação 
do zigoto, é passado somente 
das mães para todos os 
filhos, independente do sexo 
biológico. Portanto, o DNA 
mitocondrial indica a linhagem 
materna.
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Figura 5.
Proporções de ancestralidade 
no Brasil em geral e por região 
geográfica para marcadores 
genéticos em cromossomos 
autossômicos, no cromossomo 
Y (Y-chr) e no cromossomo 
mitocondrial (mtDNA). As 
proporções ilustradas foram 
estimadas através da média 
entre valores encontrados na 
literatura científica.

Na América Latina, em regiões de países 
como Chile, Colômbia, Costa Rica, El Sal-
vador, Equador e Peru que apresentavam 
florestas fechadas e regiões montanhosas de 
difícil acesso e/ou inóspitas na época da co-
lonização, há maior contribuição ameríndia, 
pois consequentemente houve menos imi-
gração para essas regiões. Em oposição, Bra-
sil, Argentina, Colômbia, Venezuela e Porto 
Rico eram regiões mais acessíveis, portanto, 
houve um grande fluxo migratório vindo dos 
países europeus e a contribuição genética dos 
ameríndios se tornou bem menor.

Houve também uma grande contribuição 
africana na América Latina, mas essa in-
fluência ocorreu majoritariamente em re-
giões onde havia uma grande exploração 
econômica por parte dos europeus, na costa 
do Atlântico, rota de navegação na época da 
colonização. Desse modo, países do Cari-
be, Brasil, e Venezuela apresentam grande 
composição ancestral africana enquanto 
países da costa do Pacífico como Chile, 
Equador e Peru apresentam uma baixa 
composição.
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Isso posto, cada população apresentará par-
ticularidades e uma história demográfica di-
ferente a ser considerada e, portanto, dados 
de ancestralidade genética não podem ser 
extrapolados para outras populações e indi-
víduos mesmo que haja alguma semelhança 
na história geral dos países. Como ilustrado 
na Figura 5, se até mesmo entre as regiões do 
Brasil podemos verificar diferentes ancestra-
lidades e proporções, a diferença será ainda 
maior ao considerar outros países.

Essas considerações evidenciam a importân-
cia de estudar a ancestralidade de cada po-
pulação e de unir os dados históricos aos ge-
néticos para guiar a escolha das populações 
de referência e aumentar a confiabilidade dos 
resultados, seja em estudos populacionais ou 
em estudos de associação e genética médica.

Por fim, a ancestralidade genética tem uma 
grande importância populacional e indivi-
dual, mas devemos lembrar que há diferença 
desses dados comparados às informações que 
geralmente conhecemos sobre nossa história 
e de nossa família. Apesar da ancestralidade 
genealógica ou autodeclarada dar indícios 
da ancestralidade genética, muitos estudos 

já mostraram que há divergência entre am-
bas, o que pode gerar surpresas e confusão 
para as pessoas que buscam por exames de 
ancestralidade motivadas pela curiosidade. 
Portanto, é preciso cautela e orientação de 
um profissional da área ao interpretar esses 
resultados e seu significado.
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