ADN mitocondrial nas Populagtes de Cabo Verde e Guiné-Bissau.

Il Resultados.

91



ADN mitocondrial nas Populagdes de Cabo Verde e Guiné-Bissau.

92



Resultados.

As sequéncias obtidas, para as duas regides hipervaridveis de cada amostra de Cabo
Verde (N=77) e Guiné-Bissau (N=79), foram comparadas com a Cambridge Reference
Sequence (CRS), descrita por Anderson S, et al, em 1981, e as diferengas, polimorfismos ou
mutacdes, foram registadas. Esta sequéncia foi revista por Andrews R M, et al, em 1999 (rCRS),
tendo sido apontadas algumas correcgdes. Contudo, a numeracgéo das posi¢des nucleotidicas foi
consensualmente mantida, de forma a facilitar a comparagéo de dados de diversos autores, 0
que para as regides em estudo se traduz no facto de ser equivalente a comparagdo com as duas

sequéncias ‘padréo’, CRS e rCRS.

Na analise genética dos polimorfismos do ADN mt destas populagbes, na sua
comparagao e classificagdo em haplogrupos foi considerado o maior intervalo de pares de bases
para o qual foi possivel obter informagdo para todas as amostras consideradas. Ou seja, para a
regido hipervariavel | (HVI) foram consideradas todas as posi¢des nucleotidicas compreendidas
entre as bases 16024 a 16392 e para a regido hipervariavel Il (HVII) foram consideradas as
posicdes nucleotidicas compreendidas entre as bases 058 a 391, inclusive. Todos os
polimorfismos de comprimento das regides homopoliméricas foram excluidos destas anélises.
Para o estudo comparativo pelo Software Arlequim 3.11 (Excoffier L, et al, 2005) foram também
ignoradas todas as insercoes. Estas regides, HVI e HVII, foram analisadas individualmente € em

conjunto para cada populagéo.

Numa comparacéo global, englobando populagbes representativas dos 5 Continentes
(Africa, Europa, Asia, América e Oceania), foram realizadas duas analises distintas: uma analise
considerando apenas a regido HVI e outra visando ambas as regides hipervariaveis, HVI e HVII,
conjugadas numa sé sequéncia. Na analise comparativa baseada na regidao HVI foi possivel
comparar um numero significativamente superior de populagbes, uma vez que muitos
investigadores baseiam os seus estudos apenas nesta regido havendo, consequentemente, mais

informacg&o disponivel para HVI.
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Para esta analise foi necessario considerar intervalos diferentes dos da analise individual
e comparativa de Cabo Verde e da Guiné-Bissau. Para tal, teve de se encontrar um consenso
entre numero de posigdes nucleotidicas a considerar e nimero maximo e relevancia das
populacdes a englobar nesta anélise comparativa, sem se perder muita informagéo e poder
discriminatério das sequéncias de ADN mt. Nesse sentido foi estabelecido que para a primeira
regiao hipervariavel, HVI, seriam consideradas as sequéncias nucleotidicas compreendidas entre
a posicdo 16090 e 16365 e para a segunda regido hipervariavel, HVII, os polimorfismos de
sequéncia a considerar seriam todos os compreendidos no intervalo entre as posi¢oes 073 a
340. Todos os polimorfismos de comprimento das regides homopoliméricas foram excluidos
destas analises. Para o estudo comparativo foram também ignoradas todas as insergdes. As
populagdes cuja informagao disponivel ndo abrangia a extensao dos intervalos referidos, quer
para uma, quer para outra regido, ndo foram utilizadas na comparacao global dos dados obtidos
para as populagdes alvo do presente trabalho. As sequéncias que apresentavam 3 ou mais
posi¢cdes nucleotidicas duvidosas ou indeterminadas (N na notacdo IUPAC), nos intervalos
considerados, ndo foram consideradas no presente trabalho.
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Resultados.

1.  ARQUIPELAGO DE CABO VERDE

1.1.  ANALISE DE SEQUENCIAS DE ADN mT

No arquipélago de Cabo Verde foram obtidas as sequéncias das duas regides
hipervariaveis, HVI (16024 - 16392) e HVII (58 — 391), para 77 individuos provenientes de
diferentes ilhas. Foram encontradas 66 sequéncias diferentes (K) quando consideramos as 2
regides hipervariaveis; destas, 11 sequéncias aparecem duas vezes, sdo partilhadas por 2
amostras. Para a HVI encontraram-se 54 sequéncias diferentes; 1 sequéncia aparece 5 vezes,
outra 4 vezes, 3 aparecem 3 vezes e 10 sequéncias 2 vezes. Para a HVII identificaram-se 42
sequéncias diferentes; sendo 1 comum a 9 amostras, outra a 6, outra a 5 e outra a 4 amostras,

2 aparecem 3 vezes e 11 sdo comuns a 2 amostras (Anexo |V, Tabela IIl.2 e Tabela 11.3).

No total das regides HVI e HVII foram analisadas 703 posigdes e contabilizadas 97
posi¢des polimorficas (A) na amostragem Caboverdiana, se incluirmos inser¢des o numero de
posi¢des polimoérficas € de 101. Para a HVI, 65 das 369 posi¢des apresentam polimorfia, ou 66
posigcdes considerando insercdes. Das 334 posicoes da HVII, 32 sdo polimérficas, 35 se
incluirmos inser¢des. As 5 posi¢cdes mais polimorficas sdo, na HVI: 16223: C>T (95% das
amostras); 16278: C->T (77%); 16390: G>A (45%); 16189: T>C (34%) e 16311: T>C (27%); e na
HVII: 263: A>G (100%); 73: A>G (99%); 152: T>C (75%); 195: T>C (65%) e 150: C>T (51%). Se
contabilizarmos polimorfismos de comprimento, verificamos que 99% das amostras possuem a
insercdo de uma base, Citosina, no segundo Poli-C da HVII (posi¢bes: 311 - 315), 315.1C, o
que esta de acordo com a CRS revista (Anexo IV, Tabela Ill. 2 e Tabela 111.3).

Considerando a anélise conjunta das duas regides e excluindo a regido dos Poli-Cs da
HVII, verifica-se a ocorréncia de 6 amostras cujas sequéncias possuem 20 ou mais posi¢oes
variaveis, 2 amostras apresentam 22 polimorfismos, 3 um total de 21 e 1 amostra com 20. Para
as regides hipervariaveis em separado foram encontradas 10 amostras com 10 ou mais
polimorfismos na HVI, 8 com 11 polimorfismos e 2 amostras com 10. O nimero de amostras
com mais de 10 polimorfismos é de 17 amostras na HVII, 1 amostra apresenta 13
polimorfismos, outra apresenta 12, 6 apresentam 11 posi¢des com polimorfismo e 9 amostras
10 (Anexo IV, Tabela I11.2).

95



Arquipélago de Cabo Verde.

A maioria dos polimorfismos detectados nesta populagado é substituicbes de bases,
sendo evidente a tendéncia para alteragbes transicionais, com razdes de transi¢do:transverséo
de 441:15 na HVI e de 439:37 na HVII. As transigdes sdo principalmente pirimidicas em ambas
as regides. Na HVI apenas se registam transversdes de Citosinas e Adeninas, no entanto a
HVII apresenta transversdes envolvendo as quatro bases, Citosina, Timina, Adenina e

Guanina. Apenas 4 amostras apresentam uma delecgao, na HVII (Tabela I1l.1).

Como referido, a insercdo de Citosinas na zona dos poli-C’s ocorre com muita
frequéncia na HVII, observando-se apenas uma vez na HVI. Estas zonas sdo frequentemente
heteroplasmicas no numero de bases que contém (heteroplasmia de comprimento), originando
desfasamentos nas sequéncias do ADNmt de uma mesma amostra. Este fenomeno esta

presente em 11 amostras, 9 amostras na HVI e 2 na HVII (Anexo IV, Tabela III.1).

Tabela .1 - Polimorfismos de sequéncia, comprimento e heteroplasmias das regides
hipervariaveis do ADN mitocondrial na populacdo de Cabo Verde.

HVRI HVRII
N.2 Total de polimorfismos de sequéncia. 456 476
Razao Transicao: Transversao 441:15 439:37
Transicoes de pirimidinas: T-C 101 136
C-T 237 129
Transicoes de purinas: A-G 40 148
G-A 63 26
Transversoes: C-A 1 6
C-G 3 -
T-A - -
T-G - 17
G-C - 1
G-T - 7
A-T 1 -
A-C 10 6
Insercées Total: 1 94
1 (16193.1C) 17 (309.1C)
- 1 (309.2C)
- 76 (315.1C)
Deleccbes Total: 0 4
- 4 (249 A)
Heteroplasmias Total: ° 2
Sequéncia - -
Comprimento 9 (Poli-C) 2 (Poli-C)
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Resultados.

1.2.

CLASSIFICAGAO EM HAPLOGRUPOS

A classificacdo em Haplogrupos e Sub-Haplogrupos foi efectuada com base nas

sequéncias das duas regides hipervariaveis do ADN mt, HVI e HVII, recorrendo a uma

ferramenta para uso forense disponivel on-line: ‘mtDNAmanager — forensic mtDNA database’

(http://mtmanager.yonsei.ac.kr), e verificada manualmente.

Tabela 1l1.2 - Polimorfismos encontrados nas sequéncias das duas regides hipervariaveis (HVI:
16024 — 16392 e HVII: 58 - 391, excluindo poli-C’'s) do ADN mitocondrial nas amostras de

Cabo Verde, seriados de acordo com a classificagdo em Haplogrupos.

Amos | ,, . Haplo . . . .
ra | "Rasa llha gnf; o HVI (Polimorfismos) HVII (Polimorfismos)
Sotav. 73G 93G 146C 152C 182T 195C 198T
66 | Negra Santiago D4k 16192T 16223T 16278T 16390A 204C 263G 325T
48 | Negra Sotav. L0ai | 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G | 93G 152C 189G 200G 236C 247A
g Santiago 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 263G
63 | Negra Sotav. L1p | 16126C 16187T 16189C 16223T 16264T 16270T | 73G 152C 182T 185T 189G 195C 247A
9 Santiago 16278T 16311C 263G 368G
Sotav. 16114G 16126C 16187T 16188T 16189C 16223T
21 | Mulata Fogo L1b1 | 16064 162707 16278T 16293G 16311C 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
Sotav. 16126C 16145A 16187T 16189C 16223T 16264T
28 | Branca Maio L1b1 | 16070 16278T 16293G 16311G 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
Sotav. 16104T 16187T 16189C 16223T 16270T 16278T
39 | Negra Santiago L1b1 16289G 16293G 16311C 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
Sotav. 16126C 16187T 16189C 16223T 16264T 16270T
52 | Negra Santiago L1b1 16278T 16293G 163110 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
Sotav. 16126C 16187T 16189C 16223T 16256T 16264T
53 | Negra Santiago L1b1 16278T 16293G 16311C 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
Sotav. 16114G 16126C 16187T 16189C 16223T 16264T
73 | Mulata Santiago L1bT | 16570T 16278T 16293G 16311C 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
69 | Mutata Sotav. L1 16129A 16187T 16189C 16223T 16248T 16261T 73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C
Santiago ¢ 16278T 16311C 16360T 247A 263G 291T 297G 316A
1| Negra Barlav. S L1c1 | 16129A 16163G 16187T 16189C 16223T 16278T | 73G 151T 152C 182T 186A 189C 195G
g Nicolau 16293G 16294T 16304C 16311C 16360T 198T 247A 263G 316A
45 | Negra Sotav. Lic1 | 16129A 16163G 16187T 16189C 162237 16278T | 73G 151T 152G 182T 186A 189C 247A
g Santiago ¢ 16293G 16294T 16304C 16311C 16360T 263G 316A
4 | Branca Barlav. S L1c1 | 16129A 16163G 16187T 16189C 16223T 16278T | 73G 151T 152C 182T 186A 189C 195G
Vicente 16293G 16294T 16304C 16311C 16360T 198T 247A 263G 316A
5 | Branca Barlav. L1c1 | 16129A 16163G 16187T 16189C 162237 16278T | 73G 151T 152C 182T 186A 189C 195G
Sto Antao ¢ 16293G 16294T 16304C 16311C 16360T 247A 263G 316A
7 | Negra Barlav. L1c1 | 16129A 16163G 16187T 16189C 162237 16278T | 73G 151T 152G 182T 186A 189C 195G
g Sto Antdo ¢ 16293G 16294T 16304C 16311C 16360T 247A 263G 316A
43 | Negra g:;at;;go L2a 16223T 16230G 16278T 16294T 16390A 73G 146C 152C 195C 263G
11 | Negra S‘r’;ﬁ;’ L2a1 | 161117 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A ;ggc; SSANISECHS2CHISSC 228
14 | Branca Eg;i" L2a1 | (8185C 16189C 16223T 16274A 16278T 16294T | 736 143A 146C 152C 195C 263G
17 | Negra Eg;v' L2a1 | 16086C 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A ;ggc; 43A 146G 152G 195C 1961
20 | Mulata Eg;i" L2a1 | }8095C 16189C 16223T 16264T 16278T 16294T | 736 143A 146C 152C 195C 263G
46 | Muata Sotav. L2a1 | 16183GC 16189C 16192T 16223T 16278T 16294T | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
Santiago 16309G 16390A 264T
62 | Mulata Sotav. L2a1 | 161117 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
Santiago
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Tabela lll.2 (cont) - Polimorfismos encontrados nas sequéncias das duas regides
hipervariaveis (HVI: 16024 — 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo poli-C’s) do ADN mitocondrial
nas amostras de Cabo Verde, seriados de acordo com a classificagdo em Haplogrupos.

Amos | ,, " Haplo . . . .
ra | "Rasa llha gnf;w HVI (Polimorfismos) HVII (Polimorfismos)
6 | Mulata gflorli‘:]'té o | L2a1 | 161117 162237 16278T 16294T 16309G 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
10 | wusa | SOV | [gp | 16093C 16114A 16129A 16213A 16223T 16271C | 73G 146C 1507 152C 182T 195C 198T
Brava 16278T 16390A 207A 263G
38 | Nega | OBV | [gpq | 16114A 16129A 16213A 16223T 16278T 163557 | 73G 150T 152C 1827 195C 198T 204C
9 Santiago 16362C 16390A 249d 263G
68 | wuata | SO@%- | [gpq | 16114A 16129A 16213A 16223T 16278T 163557 | 73G 150T 152C 1827 195C 198T 204C
Santiago 16362C 16390A 263G
12 | Branca S:’;ﬁ;’ L2c | 16223T 16278T 16311C 16390A ;2569225}460 150T 152C 182T 195C
Sotav. 73G 89C 93G 146C 150T 152C 182T
13 | Mulata Fogo L2c 16192T 16223T 16278T 16390A 195G 198T 263G 325T
24 | Mulata Eg;v' L2c | 16178C 16223T 16278T 16380T 16390A Zg?ggé“g&f“ 152CH82THESC
Barlav. S 73G 89C 93G 146C 150T 152C 182T
2|Branca | (07 |L2c | 16192T 162237 16261 16278T 16390A 1oB0 1957 Peace o8T
31 | Mulata g:%go L2c | 16051G 16223T 16278T 16390A Zggﬁg’gé“ggsfm 152CH82THESC
Barlav. S 73G 146C 150T 152C 182T 195C 263G
3 | Branca Vicente L2¢ 16177G 16223T 16278T 16311C 16390A 297G 35T
Sotav. 73G 93G 146C 150T 152C 182T 185C
51 | Mulata Santiago L2c 16223T 16278T 189G 263G 325T
Sotav. 73G 93G 146C 150T 152C 182T 183G
55| Negra | Santiago | L2 | 16223T 16278T 16390A 195G 198T 199G 204C 263G 325T
Sotav. 73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C
56 | Mulata Santiago L2¢ 16051G 16223T 16278T 16390A 198T 263G 319G 325T
57 | Negra g:%go L2c | 16223T 16261T 16278T 16390A ;ggc; gggT1 S0T 152G 162T185C 1551
Sotav. 73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C
61 | Branca Santiago L2¢ 16192T 16223T 16261T 16278T 16390A 198T 204C 263G 325T
Sotav. 73G 93G 146C 150T 152C 182T 194T
67 | Branca Santiago L2¢c 16223T 16278T 16390A 198T 263G 325T
74 | ND ND L2¢ 16177G 16223T 16278T 16311C 16390A ;S(SE‘TMGC 150T 152G 182T 195C 263G
76 | ND ND L2¢ 16223T 16261T 16278T 16390A ;2(33‘(; gggT1 50T 152C 182T 195C 198T
8 | Mulata gfg‘i‘:{téo L2c | 16177G 16223T 16278T 16311C 16390A ;g% gggT1 S0T 152G 182T185C 265G
33 | Mulata g:;at;;go L2c | 16223T 16278T 16320T 16390A Zggﬁggé“ggs}sm 152C 182T 195G
29 | uata | S9BV- | ggp | 16084A 16093C 16220G 16223T 16264T 16278T | 73G 93G 146C 1507 162C 182T 195C
Santiago CZ | 16311C 16390A 198T 263G 325T
34 | musta | SOV | [gep | 16093C 16126C 16223T 16264T 16274A 16278T | 73G 93G 146C 1507 152C 182T 195C
Santiago 16390A 263G 325T
58 | Braca | OBV | pc2 | 16084A 16095C 16220G 16223T 16264T 16278T | 73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C
Santiago CZ | 16311C 16390A 198T 263G 325T
47 | Branca | S9BV- | [ ggq | 16129A 16182G 16183C 16193.1C 16278T 16300G | 73G 146C 150T 152C 195C 263G
Santiago 16354T 16390A 310C
9 | Mulata S?:f/; L2d1 ]gggi? A 16189C 16259T 16278T 16300G | 735 146C 150T 195C 263G
30 | wusta | OB | [aqp | 16111A 16145A 16184T 16189C 16223T 16239T | 73G 146C 151T 152C 182T 185A 189G
Santiago 16278T 16291T 16292T 16355T 16390A 263G
18 | Branca Eg;i" L3b | 16124C 16223T 16234T 16278T 16362C 73G 263G
19 | Negra Sofav. L3b 16124C 16223T 16234T 16278T 16362C 73G 151T 152C 263G
Fogo
22 | Branca | SOV | [3p | 16124C 16223T 16264T 16278T 16362C 73G 151T 152C 263G
Fogo
23 | Branca Eg;iv' L3b | 16124C 16223T 16234T 16278T 16362C 73G 263G
42 | Mulata ggaat;légo L3b | 16124C 16223T 16278T 16362C 73G 151T 152C 263G
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Tabela 1.2 (cont.) - Polimorfismos encontrados nas sequéncias das duas regides
hipervariaveis (HVI: 16024 — 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo poli-C’s) do ADN mitocondrial

nas amostras de Cabo Verde, seriados de acordo com a classificagdo em Haplogrupos.

A:'r‘:s "Raga” | llha gfﬂg HVI (Polimorfismos) HVII (Polimorfismos)
50 | Negr g:;at;;go L3b | I6124C 16183C 16169 16214T 162257 162787 | 755, 1507 ogsc
60 | Mulata g:mgo L3b | 16124C 16188T 16223T 16278T 16362C 73G 263G
75 | D ND L3b | 16124C 16223T 16278T 16355T 16362C 73G 189G 263G
15 | Negra Eg;ao" L3d | 16124C 16223T 73G 152C 189G 195C 207A 263G
16 | Negra Eg;iv' L3d | 16124C 16223T 73G 152C 189G 195C 207A 263G
54 | Negra ggaat;légo L3d | 16124C 16223T 73G 150T 152C 263G
59 | Branca g:%go L3d | 16093C 16124C 16223T 73G 146C 152C 263G
70 | Branca ggaat;légo L3d | 16124C 16223T 73G 150T 152C 263G
71 | Mulata g:;at;;go L3d | 16111T 16124C 16223T 73G 152C 199C 263G
40 | Negra g:mgo L3d1 | 16124C 16223T 16319A 73G 146C 152C 195C 263G
65 | Negra g:;at;;go L3e2b | 16172C 16183C 16189C 16223T 16259T 16320T | 73G 150T 195C 263G
27 | Negra ﬁl‘;tiiv' L3e4 | 16051G 16223T 16264T 16299G 73G 150T 263G
32 | Mulata ggmgo L3e4 | 16051G 16223T 16264T 16299G 73G 150T 263G
37 | Branca g:%go L3e4 | 16051G 16093C 16223T 16247G 16264T 16311C | 73G 150T 263G
44 | Negra g:mgo L3e4 |16051G 16223T 16264T 73G 150T 263G
49 | Mulata g:;at;;go L3e4 |16051G 16223T 16257T 16264T 73G 150T 263G
72 | Mulata g:mgo L3e4 | 16051G 16148T 16223T 16264T 73G 150T 263G
77 | ND ND L3e4 | 16051G 16223T 16264T 73G 150T 257G 263G
35 | Negra ggaatrégo L3f1 | 16153A 16209C 16223T 16230G 16260T 16292T | 73G 189G 263G
36 | Negra g:%go NOb | 16172C 16182G 16183C 16189C 16223T 73G 150T 195C 263G
25 | Mulata Eg;iv' U6a | 16172C 16183C 16189C 16219G 16278T 73G 150T 263G
26 | Branca Eg;ao" U6a | 16172C 16183C 16189C 16219G 16278T 73G 150T 263G
64 | Negra g:mgo X 1@;;;? }2;32? 11331253; 113;9882 16228T 16239T | 735 146C 152C 185A 189G 263G
41 | Negra ggaat;’égo X2d | 16189C 16223T 16259T 16274A 16278T 16390A | 73G 146C 182T 195C 207A 263G 316A

Os Haplogrupos mais frequentes séo L2¢ (21%), L3b (10%), L2a1 (9%), L3e4 (9%),
L1b1 (8%) e L3d (8%), que s&o caracteristicos do Continente Africano (Tabela IIl.2, Figura

[I.1). Os Haplogrupos caracteristicos deste continente tém uma frequéncia elevada na

populagdo analisada

(94,8%),

existindo numa percentagem

reduzida Haplogrupos
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caracteristicos da regido Oeste da EuroAsia (2,6%), X e X2d, e do Este da Asia (2,6%), D4k e
N9b, correspondendo 1 amostra a cada um destes Haplogrupos nao africanos (Tabela Il1.2,
Figura l1l.1, Figura 111.2).

DAk Loal
1% 1%
X2d
L3f1 UtCS/a )2 13/ Nib Llo?
1% 3% 1/6 o 1% 1% Llc

L3d1 L3elb
1% 1%

L3d
8%

LZ2b
1%

L2bl
3%

Figura lll.1 - Grafico representativo dos Haplogrupos encontrados na amostragem da populagéo
Caboverdiana analisada.

M Africa

H EuroAsia
Oeste

i Asia Este

2,6% 2,6%

Figura 111.2 - Gréfico representativo da origem Continental dos Haplogrupos encontrados nas amostras
analisadas para a populagdo Caboverdiana.

100



Resultados.

1.3.  ANALISE INTRA — POPULACIONAL

Os parametros de diversidade molecular foram obtidos recorrendo ao software
Arlequin 3.11 (Excoffier L, et al, 2005). Nesta anélise ndo foram consideradas insergdes,
delecgdes nas zonas homopoliméricas e heteroplasmias de comprimento. Estes parametros
foram calculados de cada uma das regides hipervéaridveis e para o seu conjunto, HVI, HVIl e
HVI + HVII. Foi feita uma anélise global da populagdo de Cabo Verde e uma analise intra —
populacional considerando os dois grupos do arquipélago, Barlavento e Sotavento, e ainda

cada ilha, quando a amostragem o permitia, com 5 ou mais amostras (Tabela I1.1, Tabela I11.3).

Os parametros de diversidade de sequéncia (J) e nucleotidica (7T) apresentam valores
semelhantes entre as ilhas, grupos e a populagao global de Cabo Verde. Exceptua-se o grupo
do Barlavento (ilhas de S&o Nicolau, S&o Vicente e Santo Ant&o), com o menor valor de J para
a regidao HVI. O conjunto das ilhas Brava e Maio apresenta um valor de J de 1 (nUmero de
amostras = numero de sequéncias) para todas as andlises. A ilha Fogo apresenta a menor

diversidade nucleotidica (7t), em particular para a HVIl e para o conjunto das duas regides

(Tabela IIl.3).

Tabela 1ll.3 - Pardmetros de diversidade molecular obtidos para Cabo Verde para as duas
regides hipervariaveis e o seu conjunto (HVI: 16024 — 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo
insercdes e polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

HVI HVII HVI + HVII
NIK/A| J T |N|K|A| ] T |INKA| J T

Santiago | 45|40 | 58| 09949 | 0.0214 45|54 |09 | 09697 | 0,0174 45 | 45 | g7 | 0.9980 | 00195

+-0,0058 | +/-0,0112 +-0,0138 | +/-0,0094 +/-0,0052 | +/-0,0099

0,9451 | 0,0182 0,9451| 0,0142 0,9670| 0,0162

Fogo 14110126 2 0ast | w0002 14| 9|15 . 00382 |+ 00085 | 14| 11| 41| 0,066 | +-0.0088

i 1,0000 | 0,0250 1,0000 | 0,0156 1,0000 | 0,0205
Brava & Maio| 6| 624 00062 | +-0015s| O] €13 . 00062 |+-00t01| €| €37 | . 00062+ 00124

0,9918| 0,0210 0,9638| 0,0166 0,9970| 0,0185
Sotavento | 65| 52| 64 +-0,0046 | +-0,0110 65(371311 ) 0,0120 | +/-0,0089 651621971 0,0030 | +/- 0,0094

0,7500| 0,0189 0,8929| 0,0193 0,8929| 0,0191
Barlavento 8| 4|15 +/-0,1391 | +/-0,0113 8| 5|14 +/-0,0858 | +/-0,0117 8| 5|29 +/- 0,0858 | +/-0,0110

Cabo 0,9880 | 0,0211 0,9713 | 0,0173 0,9962 | 0,0193
Verde 771541651 o005 | w0010 | 77 [42[32] . 00085 | +-0,0008 | 77| 68 | 97 | 70,0027 | 40,0007

N - n° de amostras; K — niimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posigdes nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J — diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.
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As matrizes de distancias Fsr, calculadas pelo software Arlequin 3.11 (Excoffier L, et
al, 2005), foram utilizadas para gerar as arvores filogenéticas intra-populacionais, para cada
andlise realizada, HVI, HVIl e HVI + HVII (Figura 111.3, Anexo V).

Para esta analise foi considerado um nivel de significancia de disténcias de P=0,05, e
verificamos que relativamente a analise da regido HVI, da regido HVII e da conjugagao de HVI
+ HVII o grupo correspondente as ilhas do Barlavento (So Nicolau, Sao Vicente e Santo
Antao) se encontra significativamente distante das ilhas do Sotavento Fogo e Santiago, embora
esteja proximo do grupo constituido pelas ilhas do Sotavento Brava e Maio. De facto, a
disténcia Fst entre o Sotavento e o Barlavento Caboverdiano € significativa, Fst = 0,16688 para
a HVI, Fst = 0,15947 para a HVIIl e Fst = 0,16421 para a HVI+Il, com P=0.00000+-0.0000 para
as 3 analises (Anexo V).

SV-Santiago
SV-Fogo
SV-Brava&Maio
BV-SNic&SVic&SAnt
BV-SNic&SVic&SAnt
SV-Fogo
SV-Santiago
SV-Brava&Maio
01 0.01
a) b)
SV-Santiago

SV-Fogo

BV-SNic&SVic&SAnt

SV-Brava&Maio

001
c)

Legenda: SV - Sotavento; BV — Barlavento; SNic — S&o Nicolau; SVic — Sao Vicente; SAnt — Santo Antao

Figura I11.3 — Arvores filogenéticas entre ilhas / grupos de ilhas de Cabo Verde, desenhadas com base
na matriz de distancia pairwise Fsr, calculadas para cada uma das regides hipervaridveis e a sua
conjugagao: a) HVI (16024-16392); b) HVII (058-391); ¢) HVI + HVII (16024-16392 e 058-391).
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Resultados.

2. REPUBLICA DA GUINE-BISSAU

2.1.  ANALISE DE SEQUENCIAS DE ADN mT

Na Republica da Guiné-Bissau foram obtidas as sequéncias das duas regibes
hipervariaveis, HVI (16024 — 16392) e HVII (58 — 391), para 79 individuos. Esta populagédo
apresenta 68 sequéncias (K) diferentes quando consideramos as 2 regides hipervariaveis, 1
sequéncia € comum a 4 amostras, 2 a 3 amostras e 4 aparecem 2 vezes. Para a HVI temos 61
sequéncias diferentes, 1 aparece 5 vezes, outra 4 vezes, 2 aparecem 3 vezes e 7 sequéncias 2
vezes. Na HVIl o numero de sequéncias diferentes é de 45; destas 1 é comum a 7 amostras, 2
a6, 1outraad,4a3ebdsédocomuns a2 amostras (Anexo IV, Tabela I.5 e Tabela I11.6).

Nesta amostragem foram identificadas 97 (101, contabilizando as insergdes) posi¢oes
polimérficas (A), em 703 posicOes das duas regides hipervariaveis, 63 para HVI, em 369
posicOes, e 34 (38, inser¢des incluidas) nas 334 posicoes da HVII. As 5 posi¢cbes mais
polimérficas da regido HVI sdo: 16223: C>T em 91% das amostras; 16278. C>T, 63%; 16189:
T->C, 43%; 16390: G>A, 37% e 16311: T>C, 33%. Na HVII as 5 posicdes com mais polimorfias
s8o as seguintes: 263: A>G, 100% das amostras; 73: A>G, 92%; 152: T>C, 75%, 195: T>C, 59%
e 146: C>T, 39%. Todas as amostras, 100%, possuem uma inser¢do de uma base, Citosina, no
segundo Poli-C desta regido (posi¢des: 311 — 315), identificada como 315.1C (Anexo 1V, Tabela
1.5 e Tabela I11.6).

Analisando as duas regides em conjunto e excluindo os Poli-Cs da HVII encontramos
11 amostras com 20 ou mais posi¢des variaveis, 1 apresenta 25 polimorfismos, 1 outra 23, 3
possuem 22 e 4 um total de 20. Na HVI foram encontradas 15 amostras com 10 ou mais
polimorfismos, 5 apresentam 12, outras 5 apresentam 11 e mais 5 possuem 10, na HVII
encontramos 11 amostras com 10 ou mais polimorfismos, 2 possuem 14, 1 apresenta 13, 4

possuem 12, 1 possui 11 posi¢des polimérficas e 3 amostras 10 (Anexo IV, Tabela l11.5).

A maioria das variagdes a CRS (Anderson S et al, 1981) detectadas nesta populagao
estd, também, ligada a fendmenos de substituicdo de bases. As razbes de transigdo:
transversdo sao de 383:19 na HVI e de 479:27 na HVII. As transi¢des pirimidicas sdo mais

frequentes do que as purinicas em ambas as regides, verificando-se uma maior desproporcao
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na HVI. As transversdes presentes na HVI envolvem Citosinas, Timinas e Adeninas e na HVII
envolvem as quatro bases. As insergdes e delecgdes sao pouco frequentes, nomeadamente na
HVI onde apenas se detecta 1 deleccdo (16183 A) e nenhuma insergéo, na HVII registam-se 4

delecgdes (247 G) e 107 insergdes na zona dos poli-C's (Tabela 111.4).

Nesta populagdo também verificamos a ocorréncia de heteroplasmias de comprimento
associados a insercbes nesta regido (poli-C’'s). No total, 18 amostras apresentaram
heteroplasmias de comprimento, 13 amostras na HVI, 4 na HVIl e 1 amostra possui
heteroplasmia de comprimento nas duas regides. Foi detectada uma heteroplasmia de
sequéncia na posi¢do 16261 da HVI, verificando-se a presenca de Citosina e Timina em

proporcdes equivalentes (Anexo IV, Tabela I11.4).

Tabela 1.4 - Polimorfismos de sequéncia, comprimento e heteroplasmias das regides
hipervariaveis do ADN mitocondrial na populac¢do da Guiné-Bissau.

HVRI HVRII
N.2 Total de polimorfismos de sequéncia. 402 606
Razao Transicao: Transversao 383:19 575:31
Transigoes de pirimidinas: T-C 87 149
C-T 224 195
Transicoes de purinas: A-G 39 186
G-A 33 45
Transversoes: C-A 6 7
C-G 6
T-A - 3
T-G 2
G-C
G-T - 9
A-T
A-C 5 12
Insercdes: Total: ) 107
1 (94.1G)
25 (309.1C)
2 (309.2C)
79 (315.1C)
Deleccoes: Total: ! 4
1 (16183A) | 4 (247 G)
Heteroplasmias: Total: 15 5
Sequéncia 1 (16261 C/T)
Comprimento 14 (Poli-C) 5 (Poli-C)
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Resultados.

2.2,

CLASSIFICAGAO EM HAPLOGRUPOS

A classificacdo em Haplogrupos e Sub-Haplogrupos foi efectuada com base nas

sequéncias das duas regides hipervariaveis do ADN mt, HVI e HVII, recorrendo ao

‘mtDNAmanager - forensic mtDNA database’ (http://mtmanager.yonsei.ac.kr) e depois

verificada manualmente.

Tabela II1.5 - Polimorfismos encontrados nas sequéncias das duas regides hipervariaveis (HVI:
16024 — 16392 e HVII: 58 - 391, excluindo poli-C’'s) do ADN mitocondrial nas amostras da

Guiné-Bissau, seriados de acordo com a classificagdo em Haplogrupos.

Amos . Haplo . . . .
ra Etnia gruppo HVI (Polimorfismos) HVII (Polimorfismos)
. 16129A 16148T 16168T 16172G 16187T 16188A
40 | Manjaco L0a | 6189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16390A | 152C 185A 189G 200G 236C 247A 263G
43 | Maniaco L0a | 16129A 16148T 16168T 16172G 16187T 16188A | 93G 152C 185A 189G 200G 236C 247A
] 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 16390A | 263G
6 | Balanta L0af | 16729A 16148T 16168T 16172C 161877 16188G | 93G 152C 185A 189G 200G 236C 247A
16189C 16223T 16230G 16311C 16320T 263G
16129A 16148T 16168T 16172C 16187T 16188G
30 | Mancanha | LOa1 16189C 16223T 16230G 16309G 16320T 93G 185A 189G 236C 247A 263G
44 | Maniaco L0aq | 16093C 16129A 16148T 16168T 16172C 16187T | 93G 146C 152C 185A 189G 200G 236C
] 16188G 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T | 247A 263G
46 | Maniaco L0a1 | 16129A 16148T 16168T 16172C 16174T 161871 | 93G 95C 152C 185A 189G 200G 236C 247A
] 16188G 16189C 16223T 16230G 16311C 16320T | 263G
4| Batanta L1b7 | 16126C 16187T 16189C 16223T 16256T 16264T | 73G 152C 182T 185T 188G 195C 247A 262T
16270T 16278T 16293G 16311C 263G 357G
16114G 16126C 16189C 16223T 16264T 16270T | 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
12 | Balanta L1b1 | 16278T 16293G 163110 274G
16126C 16187T 16189C 16223T 16264T 16270T | 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
17 | Beafada L1b1 | {6578T 162036 16311C 357G
24 | Fula L1b1 | 16093C 16126C 16187T 16189C 162237 16264T | 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
16270T 16278T 16293G 16311C 357G
25 | Fula L1b1 | 169697 16095C 16126C 16187T 16189C 16223T | 73G 152C 1827 185T 195C 247A 263G
16264T 16270T 16278T 16293G 16311C 357G
16111T 16126C 16187T 16189C 16223T 16234T | 73G 146C 152C 182T 185T 189G 247A
34 | Mancanha | L1bT | 165397 16270T 16278T 16293G 16311C 263G 357G
52 | Pael L1b7 | 16126C 16187T 16189C 16223T 16264T 16270T | 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
P 16278T 16293G 16311C 357G
53 | Papel L1b7 | 16114A 16126C 16189C 16223T 16264T 16270T | 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
P 16278T 16293G 16311C 357G
16126C 16187T 16189C 16213A 16223T 16264T | 73G 152C 182T 185T 195C 247A 263G
77 | Saracule L1b1 | 16270T 16278T 16293G 16311C 357G
11| Batanta L1cq | 16038G 16086C 16129A 16187T 16189C 16223T | 73G 1517 152C 182T 186A 189C 195C 198T
16278T 16293G 16294T 16360T 247A 263G 297G 316A
14 | Beatada L1cq | 16129A 16178C 16187T 16189C 16293G 16294T | 73G 1517 152C 182T 186A 189C 195C 198T
16311C 16360T 247d 263G 297G 316A
16 | Beatada L1cq | 16129A 16163G 16187T 16189C 162237 16278T | 73G 146C 151T 152C 182T 186A 189C
16293G 16294T 16311C 16360T 195C 247A 263G 304T 316A
22 | Fula L1cq | 16986C 16129A 16169T 16172C 16183C 16189C | 73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 247d
16223T 16261T 16278T 16293G 16311C 16360T | 263G 297G 316A
31 | Mancanha | L1c1 | 18038G 16086C 16187T 16189C 16223T 16278T | 73G 151T 152C 182T 186A 189C 195C 198T
16293G 16294T 16360T 204C 247A 263G 297G 316A
78 | Sussu L1cq | 16093C 16129A 16187T 16189C 16192T 16223T | 73G 151T 152C 1827 186A 189C 194T 195C
16256T 16261T 16278T 16293G 16311C 198T 245C 247d 263G 297G 316A
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Tabela 1.5 (cont.) - Polimorfismos encontrados nas sequéncias das duas regides
hipervariaveis (HVI: 16024 — 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo poli-C’s) do ADN mitocondrial

nas amostras da Guiné-Bissau, seriados de acordo com a classificagdo em Haplogrupos.

Amos . Haplo . . . .
tra Etnia gruppo HVI (Polimorfismos) HVII (Polimorfismos)
19 | Fula L2a 16140C 16223T 16278T 16294T 16390A 73G 146C 152C 195C 263G 309T
48 | Manjaco L2a 16223T 16278T 16290G 16294T 16355T 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
58 | Papel L2a 16189C 16223T 16278T 16294T 16311C 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
73 | Bijagos L2a 16223T 16230G 16278T 16294T 16390A 73G 146C 152C 195C 263G
21 | Fula L2a1 ]ggggg 16223T 16274A 16278T 16294T 16309G | 73 1434 146C 152C 195C 263G
36 | Manjaco L2a1 12;388 12%5%;1627” 16278T 16291T 16294T | 7553 1437 146C 152C 195C 263G 264T
37 |Manjaco | L2a1 | ]o1500 162237 102961 1626TY 16278T 16294T | 736 146G 152C 195C 198T 263G
49 | Manjaco L2a1 | 16189C 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G 264T
50 | Papel L2a1 | 16189C 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
51 | Papel L2a1 | 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A 73G 146C 152C 195C 263G
57 | Papel L2a1 1?2338 121333i 16189C 16223T 16278T 16294T | 7553 443 146C 152C 195C 263G 264T
60 | Papel L2a1 12332 16189C 16223T 16278T 16294T 16309G | 25~ 145 146G 152G 195G 263G
63 | Papel L2a1 | 16189C 16223T 16278T 16294T 16309G 16390A | 73G 143A 146C 152C 195C 263G
65 | Papel L2a1 12;882 16192T 16223T 16278T 16294T 16309G | 10+ 145C 152G 195G 263G
26 | Mancanha | L2b1 ]g;ggé 12%;3’:\ 16223T 16239T 16278T 16355T | 75 4507 152G 182T 195C 198T 263G 292A
73G 89C 93G 95G 146C 150T 152C 182T
9 | Balanta L2¢ 16223T 16278T 16390A 195G 198T 263G 325T
73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C 198T
15 | Beafada L2c 16223T 16278T 16390A 263G 35T
73G 93G 150T 152C 182T 195C 198T 263G
20 | Fula L2c 16223T 16278T 16390A 3257
, 73G 93G 95C 146C 150T 152C 182T 195C
38 | Manjaco L2¢c 16223T 16278T 16390A 198T 263G 325T
73G 89C 93G 95C 146C 150T 152C 182T
67 | Papel L2c 16223T 16234T 16278T 16362C 16390A 195G 198T 263G 25T
73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C 198T
70 | Mansoanca | L2¢ 16223T 16278T 16390A 263G 35T
16093C 16126C 16223T 16264T 16274A 16278T | 73G 93G 146C 150T 152C 182T 195C 263G
27 | Mancanha | L2¢c2 16390A 35T
23 | Fula L2d1 | 51298 16189C 16278T 16300G 16354T 16378T | 755 146G 50T 195C 199C 263G
33 | Mancanha | L3b 16124C 16223T 16362C 73G 152C 263G 316A
47 | Manjaco L3b | 16124C 16223T 16362C 73G 152C 263G 316A
55 | Papel L3b | 16124C 16223T 16278T 16362C 73G 263G
56 | Papel L3b | 16124C 16223T 16234T 16278T 16362C 73G 151T 152C 263G
59 | Papel L3b | 16124C 16183C 16189C 16223T 16278T 16362C | 73G 195C 207A 263G
72 | Nalu L3b | 16124C 16223T 16278T 16362C 73G 151T 152C 263G
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Tabela 1Il.5 (cont.) - Polimorfismos encontrados nas sequéncias das duas regides
hipervariaveis (HVI: 16024 — 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo poli-C’s) do ADN mitocondrial
nas amostras da Guiné-Bissau, seriados de acordo com a classificagdo em Haplogrupos.

Amos | Etnia :fupgg HVI (Polimorfismos) HVII (Polimorfismos)
79 | ND L3b1 | 16223T 16278T 16288C 16295T 16362C 73G 146C 263G
75| covra [ L34 | re1240 r6zzsr T i aaS, S oo aag T 1950
7 | Balanta L3d | 16124C 16223T 16311C 73G 150T 152C 263G
28 | Mancanha | L3d | 16093C 16124C 16223T 73G 146C 152C 263G
32 | Mancanha | L3d | 16124C 16223T 16288C 16357C 73G 150T 152C 263G
39 | Manjaco L3d | 16111T 16124C 16223T 73G 152C 263G
42 | Manjaco L3d | 16111T 16124C 16223T 73G 152C 263G
45 | Manjaco L3d | 16124C 16223T 16288C 16357C 73G 150T 152C 263G
68 | Mandinga | L3d | 16124C 16223T 73G 146C 152C 263G
29 | Mancanha | L3d1 | 16124C 16209C 16223T 16319A 16355T 16362C | 73G 152C 263G
1 | Balanta L3e2a | 16223T 16320T 73G 150T 195C 198T 263G
61 | Papel L3e2a | 16223T 16320T 73G 150T 195C 198T 263G
74 | Bijagos L3e2a | 16223T 16320T 73G 150T 195C 198T 263G
2 | Balanta L3e4 | 16051G 16093C 16223T 16264T 16311C 73G 150T 263G
3 | Balanta L3e4 |16051G 16223T 16264T 73G 150T 263G
10 | Balanta L3e4 | 16051G 16223T 16264T 73G 150T 263G
54 | Papel L3e4 | 16051G 16223T 16264T 73G 150T 263G 392C
62 | Papel L3e4 |16051G 16170G 16264T 73G 150T 263G
69 | Mandinga L3e4 | 16051G 16093C 16148T 16223T 16264T 16311C | 73G 150T 263G
71 | Nalu L3e4 |16051G 16223T 16264T 73G 150T 263G
41 | Manjaco L3h }g;;ﬂgy%gﬁa%mwzﬂemse16223T16256A 73G 189G 195C 263G
5 | Balanta R1 16177G 16223T 16278T 16311C 16390A 73G 146C 150T 152C 182T 195C 263G
64 | Papel U3 16223T 16343G 16355T 73G 150T 152C 235G 263G
35 | Manjaco U6a | 161117 16172C 16183G 16189C 16219G 16278T | 73G 150T 185A 189G 204C 207A 263G
76 | Felupe U6a |16172C 16219G 16278T 16357C 73G 263G
66 | Papel X2 1ggggg16129A16189C16259T16278T16354T 73G 146C 150T 195G 263G
18 | Beafada 227 | 16217C 16223T 16264T 16278T 16311C 16390A ;2§G9235$4'1G146C15°T152C1950
13 | Balanta 277 | 16174T 16219G 16278T 73G 263G
8 | Balanta 277 | 16114A 16129A 16223T 16278T 16390A ;?2501;25(;50”520182”950198T2°4C
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Os Haplogrupos mais frequentes sdo L2a1 (13%), L1b1 (11%), L3d (10%), L3e4 (9%),
L1c1 (8%), L2¢ (8%) e L3b (8%), que s&o caracteristicos do Continente Africano (Tabela I1.5,
Figura 111.4). Os Haplogrupos Africanos sdo os mais frequentes (92,4%); 3,8 % das amostras
(3) possuem Haplogrupos caracteristicos do Oeste da EuroAsia: X2, U3 e R1. N&o foi possivel

determinar o haplogrupo para 3 amostras (3,8%) (Tabela I1.5, Figura I1.5).

L3h Uba
3%

R1 U3 X2 ND
1% 1% 1% 4%

LOa
3%

LOal
5%

13eq4 1%
9%

L3e2a

13d1 4%
1%

Llcl
8%

L2a
5%

L2d1 L2¢2 L2bl
1% 1% 1%

Figura lll.4 — Grafico representativo dos Haplogrupos encontrados na amostragem da populagéo

Caboverdiana analisada (ND — n&o determinado).

M Africa

H EuroAsia
Oeste

MND

3,8%
3,8%

Figura l11.5 - Gréfico representativo da origem Continental dos Haplogrupos encontrados nas amostras
analisadas para a populagdo Guineense (ND - ndo determinado).
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2.3. ANALISE INTRA — POPULACIONAL

Os parametros de diversidade molecular foram calculados pelo software Arlequin 3.11
(Excoffier L, et al, 2005), ndo tendo sido consideradas insergdes, delec¢des nas zonas
homopoliméricas e heteroplasmias de comprimento. Estes parametros foram calculados para
cada uma das regides hipervariaveis e a sua conjugagao numa s6 sequéncia, HVI, HVII e HVI
+ HVII. Foi realizada uma analise global da Guiné-Bissau e uma analise intra — populacional de
etnias, o limite estabelecido por grupo foi de um minimo de 5 amostras da mesma etnia; as
amostras de grupos étnicos com menos de 5 amostras foram agrupadas, com uma amostra de

etnia desconhecida, num s6 grupo denominado de ‘Outras’ (Tabela 11.2, Tabela 11.6).

Tabela 11I.6 - Parametros de diversidade molecular obtidos para a Guiné-Bissau para as duas
regides hipervaridveis € o seu conjunto (HVI: 16024 — 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo

insercdes e polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

HVI HVII HVI + HVII
N KAl J T |IN|K[A| J T |INKA| J T

Balanta 13|12 | 31| 0.9872| 0,0214 | 15| 11| 24| 0,9615] 0,0196| 13| 1o | 55| 0,9872| 0,0206

+/-0,0354 | +/-0,0120 +/-0,0496 | +/- 0,011 +/-0,0354 | +/-0,0111

1,0000 | 0,0228 1,0000 | 0,0211 1,0000 | 0,0220

Beafada 51517 +/-0,1265 | +/- 0,0149 51 513 +/-0,1265 | +/- 0,0139 51530 +/-0,1265 | +/- 0,0139
1,0000 | 0,0273 0,9524 | 0,0172 1,0000 | 0,0224

Fula 717 +/-0,0764 | +/-0,0162 7] 6[18 +/-0,0955 | +/-0,0107 7T A +-0,0764 | +/- 0,0131

1,0000 | 0,0279 1,0000 | 0,0207 1,0000 | 0,0245
Mancanha 9 9|35 +/- 0,0524 | +/- 00,0160 9 9]20 +/- 0,0524 | +/- 0,0122 9 9195 +/-0,0524 | +/- 0,0137

Manjaco 15(13|35| 09810 0,0265] 15| 13| 29| 0,9810 0,0195| 5| 43|53 | 0,9810| 0,0232

+-0,0808 | +/-0,0144 +/-0,0308 | +/-0,0109 +-0,0308 | +/-0,0123
0,9935 | 0,0179 0,9412 0,0130 0,9935 | 0,0156
Papel 1811727 +-0,0210 | +/- 0,0099 18112118 +/- 0,088 | +/-0,0075 18117145 +-0,0210 | +/-0,0083

0,9848| 0,0182 0,9848| 0,0190 1,0000| 0,0186
Outras 12|11 28 +-0,0403 | +/-0,0104 12111)18 +/-0,0403 | +/-0,0109 12 12| 46 +/-0,0340 | +/-0,0102

Guine - 0,9906 | 0,0229 0,9750 | 0,0188 0,9948 | 0,0201
Bissau 7916163 +-0,0043 | +/-0,0119 7914534 +/-0,0069 | +/-0,0100 7968 97 +/-0,0034 | +/-0,0105

N - n° de amostras; K — niimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posigdes nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J — diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.

Os parametros de diversidade de sequéncia (J) e nucleotidica (Tt) s&o semelhantes

entre as etnias e a populagdo global da Guiné-Bissau. Exceptua-se a etnia Papel que
apresenta uma diversidade nucleotidica significativamente mais baixa para a regido HVII,
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seguida da etnia Fula. Esta regido apresenta em todas as (sub) — populagdes, o valor de Tt

mais baixo. As etnias Beafada e Mancanha apresentam um valor de J de 1 (numero de
amostras = nimero de sequéncias) para todas as anélises, a Fula apresenta este valor para a

HVI e HVI+HVII e o grupo ‘Outras’ para o conjunto das duas regides (Tabela I1.3).

As matrizes de distancias obtidas, valores de pairwise Fst calculados pelo software
Arlequin 3.11 (Excoffier L, et al, 2005), foram utilizadas para gerar as arvores filogenéticas

intra-populacionais, para cada analise realizada, HVI, HVIl e HVI + HVII (Figura 111.6).

Para um nivel de significancia de distancias de P=0,05 verificamos que, na analise da
HVI e HVI+HVII, existe uma disténcia significativa entre a etnia Papel e as etnias Beafada e
Manjaco, que, por sua vez, também se encontram significativamente distantes uma da outra.
Quando analisamos somente a HVII, a etnia Papel apenas se apresenta distante da Beafada e

a Manjaco apresenta-se a uma distancia significativa das etnias Fula e Beafada (Anexo V).

QutrasEtnias Manjaco

Balanta Mancanha Manjaco Papel

OutrasEtnias Mancanha

Papel Balanta

Fula Beafada

Fula
Beafada

a)g b)

Mancanha

Manjaco
Papel

QutrasEtnias Balanta

Beafada

Figura I11.6 — Arvores filogenéticas (“unrooted’) entre etnias e populagdo Guineense, desenhadas com
base na matriz de distancia de pairwise Fsr, calculadas para cada uma das regides hipervariaveis e a
sua conjugacéo: a) HVI (16024-16392); b) HVII (058-391); ¢) HVI + HVII (16024-16392 e 058-391).
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3. COMPARACAO DE CABO VERDE E GUINE-BISSAU

3.1.  ANALISE DE SEQUENCIAS DE ADN MmT

As sequéncias das duas regides hipervariaveis do ADN mt, HVI (16024 — 16392) e
HVII (58 - 391), obtidas para as amostras de Cabo Verde (N=77) e da Guiné-Bissau (N=79)
foram comparadas, tendo-se detectado que 6 sequéncias s&o homdlogas entre as duas
populacdes para ambas as regides, 13 e 12 sequéncias da HVI e HVII, respectivamente, séo
partilhadas entre estas populagdes (Anexo IV, Tabela Ill.2, Tabela II1.5).

O numero total de posigdes polimorficas € semelhante entre as duas populagdes para
ambas as regides analisadas, ocorrendo uma quase total concordancia entre as 5 posigdes de
cada regido analisada com um maior numero de polimorfismos e a sua ordem (Tabela I11.7).
Para a regido HVII existem mais duas posi¢des bastante polimérficas, nomeadamente as
posicoes 182 (C>T, 49%) e 146 (T->C, 47%) na populagdo Caboverdiana e as posigdes 150
(T=>C, 35%) e 182 (C>T, 33%) na Guiné-Bissau.

Tabela IIl.7 - Posigdes nucleotidicas mais polimérficas para as duas regiées hipervariaveis
(HVI: 16024 - 16392 e HVII: 58 — 391, excluindo inser¢des nas regides de poli-C's) do ADN

mitocondrial das amostras das populagdes de Cabo Verde e da Guiné-Bissau.

Cabo Verde Guiné-Bissau
Nooaiaioa | Substiuigao | AOSas | FoSE0 | subsiitigao | ATOSIaS

16223 C>T 95 % 16223 Co>T 91 %

16278 C>T 77 % 16278 Co>T 63 %

HVI 16390 GA 45 % 16189 T5C 43 %
16189 T>C 34 % 16390 GOA 37 %

16311 T>C 27 % 16311 T>C 33 %

263 ASG 100 % 263 ASG 100 %

073 A>G 99 % 073 A>G 92 %

HVII 152 T>C 75 % 152 T>C 75 %
195 T>C 65 % 195 T>C 59 %

150 Co>T 51 % 146 T>C 39 %
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No geral, a populagdo Guineense apresenta um maior numero de amostras com 20 ou
mais polimorfismos para o conjunto da HVI e HVII, 11 amostras versus 6 amostras de Cabo
Verde e com 10 ou mais polimorfismos na HVI, 15 versus 10. No entanto a situagéo inverte-se
quando comparamos as sequéncias da HVII. Para esta regido Cabo Verde apresenta 17
amostras com 10 ou mais polimorfismos e a Guiné-Bissau apresenta 11 amostras (Anexo 1V,
Tabela 111.2, Tabela I11.5).

A maioria das variagdes a sequéncia padrédo - CRS (Anderson S et al, 1981)
detectadas nas duas populagfes deve-se essencialmente a fendmenos de substituigdo, como
ja foi referido. E evidente a tendéncia para alteragdes transicionais, com razdes de
transigdo:transversdo de 441:15 e 439:37 para Cabo Verde e 383:19 e 479:27 para a Guiné -
Bissau na HVI e HVII, respectivamente. As transicbes sé@o mais pirimidicas do que purinicas
em ambas as regides hipervariaveis das duas populagdes estudadas, verificando-se uma maior

discrepancia na regido HVI (Tabela Ill.1, Tabela I11.4).

As insergdes fora das regides homopoliméricas (poli-C) e as delec¢des sdo muito
pouco frequentes. Na HVI apenas se detecta 1 inser¢do (16193.1C) numa amostra de Cabo
Verde e 1 deleccdo (16183 A) numa amostra Guineense. Quanto a HVII, apenas uma amostra
Caboverdiana apresenta 1 inser¢do (94.1G) e ambas as populagdes apresentam 4 delecgdes
nesta regido, na posigdo 249 (A) em Cabo-Verde e na posigdo 247 (G) na Guiné-Bissau
(Tabela 1.1, Tabela l11.4).

Exceptuando-se uma amostra de Cabo Verde, todas as amostras das duas populagées
apresentam 6 Citosinas no segundo Poli-C da HVII, posi¢cées 311-315, em vez das 5 da CRS
(Anderson S, et al, 1981). O que é concordante com a reviséo da CRS efectuada por Andrews
R M, et al, em 1999, nesta rCRS (revised Cambridge Reference Sequence) a posigao 315.1C
passou a ser considerada como referéncia; logo esta amostra Caboverdiana apresenta uma
delecgé@o de uma Citosina neste Poli-C em relagéo a rCRS. Na populagdo Guineense verifica-
se a insergdo de uma Citosina na regido 303-309 em 32% das amostras. Mais frequente do
que em Cabo Verde, onde esta situagdo esta presente em 22% das amostras. Regista-se a
ocorréncia de outra insergdo de uma Citosina na mesma regido em duas e uma amostra de
cada populagéo, respectivamente, originando regiées homopoliméricas com 7, 8 e 9 Citosinas
(Tabela I11.1, Tabela 1l.4). Uma amostra de Cabo Verde regista ainda uma transicdo T->C na
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posicdo 310 levando a fusdo dos dois Poli-C’s (303-309 e 311-315) num sé Poli-C com 12
Citosinas (Anexo IV, Tabela l11.2).

As insergdes nos poli-C's estdo frequentemente associadas a fenémenos de
heteroplasmias de comprimento. Esta situacdo verificou-se para a HVI e a HVIl de ambas as
populagdes estudadas, 11 amostras de Cabo Verde e 18 amostras da Guiné-Bissau, como ja
foi referido. A ocorréncia deste fendémeno na HVI parece estar de alguma forma relacionado
com a transi¢gdo de T->C na posigdo 16189 que origina uma regido homopolimérica de 10
Citosinas (Bendall KE & Sykes BC, 1995). Esta transi¢cdo € comum em ambas as populagdes
(34% das amostras de Cabo Verde e 43% das Guineenses) e esta presente em todas as

amostras que apresentam heteroplasmia de comprimento na HVI (Anexo IV, Tabela I1.7).

Na populagédo da Guiné-Bissau observou-se a existéncia de 1 sequéncia / amostra com
1 heteroplasmia de posi¢do numa proporgéo de aproximadamente 50%, na posi¢do 16261 (C/T
ou Y) da HVI (Tabela lll.1, Tabela 111.4).

3.2,  CLASSIFICAGAO EM HAPLOGRUPOS

A maioria dos Haplogrupos encontrados nas duas populagdes é coincidente, sendo
que os mais frequentes sd&o comuns a Guiné-Bissau e Cabo Verde, nomeadamente os
seguintes Haplogrupos: L1b1; L2a1; L2c; L3b; L3d e L3e4, com 6 ou mais amostras cada,
conforme se encontra realgado na Tabela [11.8. Os haplogrupos Unicos a uma sé das
populacdes estudadas apresentam uma prevaléncia baixa em cada uma delas, 1 a 3 amostras
(Tabela lll.2, Tabela II.5, Tabela 1118, Figura Ill.1, Figura 11.4).

A grande maioria das amostras de cada populagéo pertence a haplogrupos que estao
associados ao continente africano, com uma prevaléncia de 94,81 % em Cabo Verde e 92,41%
na Guiné-Bissau. Praticamente todas estas amostras estdo englobadas no Super-Haplogrupo

L; excluem-se 2 amostras de cada populagéo que pertencem ao Haplogrupo U6a.

Todos os haplogrupos néo africanos encontrados sé@o Unicos e correspondem a uma
Unica amostra; ambas as populagdes apresentam haplogrupos caracteristicamente do Oeste
EuroAsiatico, nomeadamente 2 amostras (2,60%) caboverdianas correspondem ao X e ao X2d
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e 3 amostras (3,80%) guineenses apresentam sequéncias tipicas dos R1, U3 e X2, Cabo
Verde possui ainda duas amostras (2,60%) cujo haplogrupo correspondente é D4k e N9b,

caracteristico do Este da Asia (Tabela I1.2, Tabela III.5, Tabela III.8, Figura lIl.2, Figura lIl.5).

Tabela 111.8 - Haplogrupos encontrados nas populagdes de Cabo Verde e Guiné-Bissau, sua

frequéncia e localizagéo caracteristica por continente.

Haplogrupos Cabo Verde Guiné-Bissau
(por localizago) Amostras % Amostras %
Africa 73 94,81 73 92,41
LOa 2 2,53
LOat 1 1,30 4 5,06
L1b 1 1,30
L1b1 6 7,79 9 11,39
Lic 1 1,30
Licit 5 6,49 6 7,59
L2a 1 1,30 4 5,06
L2a1 7 9,09 10 12,66
L2b 1 1,30
L2b1 2 2,60 1 1,27
L2c 16 20,78 6 7,59
L2¢c2 3 3,90 1 1,27
L2d1 2 2,60 1 1,27
L2d2 1 1,30
L3b 8 10,39 6 7,59
L3b1 1 1,27
L3d 6 7,79 8 10,13
L3d1 1 1,30 1 1,27
L3e2a 3 3,80
L3e2b 1 1,30
L3e4 7 9,09 7 8,86
L3f1 1 1,30
L3h 1 1,27
Uba 2 2,60 2 2,53
EuroAsia (Oeste) 2 2,60 3 3,80
R1 1 1,27
U3 1 1,27
X 1 1,30
X2 1 1,27
X2d 1 1,30
Asia (Este) 2 2,60
D4k 1 1,30
N9b 1 1,30
Nao Determinado 3 3,80
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3.3.  ANALISE INTER — POPULACIONAL

Os parametros de diversidade nucleotidica e de sequéncia determinados para as duas
regides hipervariaveis de cada populagéo foram comparados. Verifica-se que a diversidade de
sequéncia (J) determinada para cada uma das duas regides hipervariaveis e para a sua
andlise conjunta é semelhante para as populagdes de Cabo Verde e Guiné-Bissau. Sendo
ligeiramente superior na populagdo Guineense quando consideramos cada regido
isoladamente, HVI e HVII, situacdo que se inverte quando consideramos as duas regides em
conjunto, HVI + HVII. Este parametro é superior para esta anélise conjunta em detrimento da
andlise isolada de cada regido, em ambas as populagdes, apresentando valores mais baixos

para a HVII.

A diversidade nucleotidica (w) é também bastante semelhante para as duas
populacdes, embora apresentando valores um pouco superiores na populagdo da Guiné-
Bissau. A HVI é a regido que apresenta uma maior diversidade nucleotidica, nas duas

populacdes (Tabela I11.9).

Tabela 1l1.9 — Comparagéo entre os parametros de diversidade molecular obtidos para as duas
regides hipervariaveis e o seu conjunto, para Cabo Verde e Guiné-Bissau (HVI: 16024 - 16392
e HVII: 58 — 391, excluindo insergdes e polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

HVI HVII HVI + HVII

NKA| & J INIK|IA[ T J INIKIA| & J

Cabo 0,0211 | 0,9880 0,0173 | 0,9713 0,0193 | 0,9962
Verde 7754165 +-0,0110 | +/-0,0045 7742|382 +-0,0093 | +/-0,0085 776697 +-0,0097 | +/-0,0027

Guiné - 0,0229 | 0,9906 0,0188 | 0,9750 0,0201 | 0,9948
Bissau 796163 +-0,0119 | +/-0,0043 79145 |34 +-0,0100 | +/- 0,0069 796897 +-0,0105 | +/-0,0034

N - n° de amostras; K — niimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posigdes nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J - diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.

Foi obtida uma matriz de disténcias com os valores Fst calculados pelo software
Arlequin 3.11 (Excoffier L et al, 2005) para cada populagdo no global e subgrupos
considerados, ilhas e etnias. Com base nesta matriz foram criadas as arvores filogenéticas

inter- e intra-populacionais, para cada analise realizada, HVI, HVIl e HVI + HVII (Figura I1.7).
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Considerando P=0,05 verifica-se que para as analises de HVI e HVI+HVII existe uma
distancia significativa entre o grupo do Barlavento Caboverdiano de todas as outras (sub) —
populacdes, excepto as etnias Beafada e Fula, quando consideramos apenas HVII o grupo
‘Outras Etnias’ apresenta-se também mais préximo do grupo do Barlavento. A etnia Beafada
encontra-se significativamente distante da ilha Fogo para as anélises de HVI e HVI+HVII. Para
a analise de HVI a etnia Manjaco apresenta-se préxima somente do grupo das ilhas Brava e
Maio, se consideramos a HVI e HVII isoladamente, esta etnia aproxima-se também da ilha do
Fogo. O grupo das ilhas do Sotavento Caboverdiano e a etnia Beafada apresentam uma
distancia significativa para a HVI e HVII. Embora se verifiquem disténcias significativas entre
algumas ilhas Caboverdianas e etnias Guineenses a distancia entre as duas populagdes, Cabo
Verde e Guiné-Bissau néo é significativa, Fst = 0,00032 com P = 0,99099+-0,0030 (Anexo V).

Mancanha

] Manjaco
Papel SV-Fogo SV-Brava&Maio

Beafada SV-Fogo Balanta

Manjaco
Mancanha

SV-Santiago

SV-Santiago
OutrasEti

Papel

OutrasEtnias

Balanta

SV-Brava&Maio BV-SNic&SVic&SAnt

Fula
BV-SNic&SVic&SAnt
01 0.1 Beafada

Beafada

BV-SNic&SVic&SAnt

Mancanha
OyprasEtnias

Balanta
Fula

SV,
SV-Brava&Maio Manjaco
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Figura II.7 — Arvores filogenéticas de Cabo Verde e Guiné-Bissau e sub-populagdes (ilhas e etnias,
respectivamente), desenhadas com base na matriz de distancia de pairwise Fsr, calculadas para cada
uma das regides hipervariaveis e a sua conjugagéo: a) HVI (16024-16392); b) HVII (058-391); ¢) HVI +
HVII (16024-16392 e 058-391).
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4, COMPARAGAO GLOBAL

Como ja foi referido, para esta anélise foi necessario considerar intervalos diferentes dos
da analise individual e comparativa de Cabo Verde e da Guiné-Bissau, para a primeira regido
hipervariavel, HVI, foram consideradas as bases compreendidas entre as posi¢des 16090 e
16365 e para a segunda regido hipervariavel, HVII, foram todas as compreendidas no intervalo
entre as posigdes 073 a 340, inclusive. Todos os polimorfismos de comprimento das regides
homopoliméricas e inser¢des em geral foram excluidos desta analise. As sequéncias que
apresentavam 3 ou mais posi¢des nucleotidicas duvidosas ou indeterminadas (N na notagao

IUPAC) néo foram consideradas.

A regido HVI (16090-16365) das amostras de Cabo Verde e da Guiné-Bissau estudadas
foi comparada com os dados publicados para 120 populagdes provenientes dos 5 continentes. A
comparagdo com base no intervalo 073-340 da regido HVII ndo foi possivel para 0 mesmo
numero de populagdes, tendo sido analisadas 55 populagbes conjuntamente com Cabo Verde e
a Guiné-Bissau (Tabela 111.10).

Tabela 110 - Populagdes utilizadas no estudo comparativo global realizado, e regides
hipervariaveis do ADN mt disponiveis e / ou consideradas para cada uma das populagdes

analisadas neste estudo.

. ; Regido o
Cédigo Populagéo Observagoes Referéncia
HVI | HVII
Ap: Norte da Provincia do Cabo:

oo1 Africa do Sul Kung e Khwe X X Chen Y-S, et al, 2000.

002 | Botswana Noroeste: Kung X X | Vigilant L, et al, 1989.

003 | Sul de Africa Bantu (Sudeste) e Malawi X X Soodyall H, et al, 1996.

004 | Mogambique 1 X Salas A, et al, 2002.

005 | Mogambique 2 X X Pereira L, et al, 2001.

006 | llha Reunido African X Berniell-Lee G, et al, 2008.

o . Vigilant L, et al, 1990 in Watson

007 | Centro de Africa 1 Mbuti X E. et al, 1997,

008 | Centro de Africa 2 Pygmy X X | Soodyall H, et al, 1996.

009 | Angola 1 X Plaza S, et al, 2004.
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Tabela 11110 (cont.) - Populagdes utilizadas no estudo comparativo global realizado, e regides
hipervariaveis do ADN mt disponiveis e / ou consideradas para cada uma das populagdes
analisadas neste estudo.

Cédigo Populagéo Observagoes Regizo Referéncia
HVI | HVII
010 | Angola 2 X X
011 | Angola - Cabinda X X | Beleza S, et al, 2005.
012 | Sao Tomé Angolares e Foros X X | Trovoada M J, et al, 2003.
013 | S&o Tomé e Principe lha de S&o Tomé X Mateu E, et al, 1997.
014 | Guine Equatorial 1 Tribo Fang X Pinto F, et al, 1996.
015 | Guine Equatorial 2 llha Bioko, Bubi X Mateu E, et al, 1997.
016 | Camardes X Cerny V, et al, 2004.
017 | Oeste de Africa gia‘gf]g?égfggzrm:gigesrgm, X \é\t/a;tl?(;g gé.et al, 1997; Watson E,
018 | SerraLeoa Mende, Temme, Loko, Limba X Jackson B A, et al, 2005.
019 | Guiné-Bissau 1 X Rosa A, et al, 2004.
020 | Guiné-Bissau 2 Varias Etnias X X | Este estudo.
021 | Cabo Verde 1 X Brehm A, et al, 2002.
022 | Cabo Verde 2 Varias llhas X X | Este estudo.
023 | Senegal 1 Mandenka X X | GravenL, etal, 1995.
024 | Senegal 2 Wolof, Serer e Outras X Rando J C, et al, 1998.
025 Este de Africa ?Eﬁ(r;l:asizr;:;f géirip:ﬁz, X \é\t/a;tl?(;g SI}Eé.et al, 1997; Watson E,
026 | Quénia Nairobi X X | Brandstatter A, et al, 2004.
027 | Etiopia e Quénia X Quintana-Murci L, et al, 1999.
028 | Mauritania X Rando J C, et al, 1998.
029 | Saara Ocidental X Rando J C, et al, 1998.
030 | Marrocos 1 e Berberes X Rando J C, et al, 1998.
031 | Marrocos 2 Berberes X Pinto F, et al, 1996.
032 | Argélia Berberes - Mozabites X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
033 | Egipto Gurna e Norte X X | Stevanovitch A, et al, 2003.
034 | Espanha - Canarias X Pinto F, et al, 1996.
035 | Portugal - Arq. Madeira X Brehm A, et al, 2003.
036 | Portugal - Acores X X | Carvalho M, et al, 2006.
037 | Portugal - Agores 2 X X | Santos C, et al, 2005.
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Tabela 1l1.10 (cont.) - Populagdes utilizadas no estudo comparativo global realizado, e regides
hipervariaveis do ADN mt disponiveis e / ou consideradas para cada uma das populagdes

analisadas neste estudo.

B Regiao
Cédigo Populagéo Observagoes Referéncia
HVI | HVII

038 | Portugal 1 Centro X X Carvalho M, et al, 2003.
039 | Portugal 2 Continental X X Pereira L, et al, 2000.
040 | Portugal 3 X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
041 Espanha 1 Norte X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
042 | Espanha - Pais Basco 1 X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
043 | Espanha - Catalunha X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
044 | Espanha - Andaluzia Sul X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
045 | Espanha?2 X Corte-Real HB S M, et al, 1996.
046 | Espanha - Galiza Sim X X f\?ftsa?é%to% (»133)8 (Hv1); Salas
047 | Espanha - Pais Basco2 Provincia Guipuzcoa X Bertranpetit J, et al, 1995.
048 | Espanha3 Continental X Pinto F, et al, 1996.
049 | Espanha4 Nordeste X X Crespillo M, et al, 2000.
050 | ltalia1 Toscania X X ;g:g;:&;? l'el 2?61;996.
051 [talia 2 Sicilia X Vona G, et al, 2001.
052 | Franga X X Rousselet F & Mangin P, 1998.
053 | Alemanha 1 X X |LutzS,etal 1998
054 | Alemanha 2 Nordeste X X ll\DAt‘)E;ttS;:? g/lo’oit l, 2003; Poetsch
055 | Alemanha 3 Ocidental X X | Baasner A, et al, 1998.
056 | Polénia X X | Malyarchuk B A, et al, 2002.
057 | Austria X X |Parson W, et al, 1998.
058 | Croacia X Tolk H-V, et al, 2001.
059 | Dinamarca - Groneléndia X Saillard J, et al, 2000.
060 | Inglaterra Bretanha X X | Piercy R, et al, 1993.
061 Noruega Saami X X Delghandi M, et al, 1998.
062 | Finlandia X Kittles R A, et al, 1999.
063 | Suécia X Kittles R A, et al, 1999.
064 | Russia X X Malyarchuk B A, et al, 2002.
065 | Ucrania X g/loa(;y;.archuk B A &Derenko MV,
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Tabela 1110 (cont.) - Populagdes utilizadas no estudo comparativo global realizado, e regides
hipervariaveis do ADN mt disponiveis e / ou consideradas para cada uma das populagdes

analisadas neste estudo.

- < ) Regido .
Cédigo Populagéo Observagoes YR Referéncia

066 | Albania X Belledi M, et al, 2000.

067 | Grécia X X | Kouvatsi A, et al, 2001.

068 | Bulgaria X X | Calafell F, et al, 1996.

069 | Turquia X X | Calafell F, et al, 1996.

072 | Arabia Saudita X X | Abu-Amero K K, et al, 2008.

073 | Iraque X Al-Zahery N, et al, 2003.

074 | Georgia X X é(l)fgglso-Sénchez MA, et al,

075 | Japéo1 Centro X Koyama H, et al, 2002.

076 | Japdo?2 X X | Imaizumi K, et al, 2002.

077 | China1 Sul, Cantonés X X Kivisild T, et al, 2002.

078 | China2 Sudoeste, Han X X | YaoY-G, et al, 2002.

079 | Coreia X X | Pfeiffer H, et al, 1998.

080 | Russia - Sibéria 1 X X | Derbeneva O A, et al, 2002.

081 Russia - Sibéria 2 Altai X Shields G F, et al, 1993.

082 | india 1 e opstas: Rl X | X |MountainJL, etal, 1995.

083 | india2 Chenchu - Tibo de Andhra 1 Kivisild T, et al, 2003.

084 | india3 haya - Hibo da Andhre X Kivisild T, et al, 2003.

085 | India 4 Sul, Karnataka X X ZRSEJI;L.Imar R & Kashyap VK,

086 | indias Este, ang o Saoe Orsa | ¢ X | Sahoo S & Kashyap V/ K, 2006.

088 | Filipinas X Sykes B, et al, 1995.

089 | Indonésia Bomeo - Sabah X Sykes B, et al, 1995.

090 | Indonésia X X | Redd AJ, etal, 1995.

091 | Circulo Circum-Arctico B oera sl | x Shields G F, et al, 1993.

092 EUA - Alasca Haida, Bella Coola X Ward R H, et al, 1993.

093 | EUA - Estado Washington Yakima X Shields G F, et al, 1993.

094 | Canada +EUA e oo oymei | X Ward R H, et al, 1991.

095 | EUA1 Apache, Navajo X X Budowle B, et al, 2002.

096 EUA 2 ﬁ:(tiisgtse - Muskogean X Eg(l)rgck D AW & Smith D G,
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Tabela ll1.10 (cont.) - Populagdes utilizadas no estudo comparativo global realizado, e regides

hipervariaveis do ADN mt disponiveis e / ou consideradas para cada uma das populagdes

analisadas neste estudo.

- < ) Regido .
Cédigo Populagéo Observagoes YR Referéncia

097 | EUA3 Afro-Americanos X Ely B, et al, 2006.

098 | EUA4 Suro-Americanos, Gheyenne, | x Kittles R A, et al, 1999,

099 | México X Green L D, et al, 2000.

100 | Caraibas Garifunas e Choco X X | Salas A, et al, 2005.

102 | Rep. Dominicana X X | Vélez AF, 2006.

103 Panama 1 \/j\vrgﬁgggios: Embera, X X :(gén;lan C J & Bermingham E,

104 | Panama?2 Amerindios: Ngobe X X Kolman C J, et al, 1995.

105 | Venezuela Guahibo X X | Vona G, et al, 2005.

106 | Colémbia X X | Torres M M, et al, 2006.

107 | Peru X Lewis C M, et al, 2004.

108 | Brasi 1 N st Norte, X | X |AvessivaJ, etal, 2000.

109 | Brasil 2 Nordeste - Alagoas X X Barbosa A B G, et al, 2008.

110 | Brasil 3 Noroeste, Yanomami X X Easton R D, et al, 1996.

111 Bolivia X X | Afonso Costa H, et al, (submetido)

112 | Chile $ggﬁjg"he Mapuche, X X | Moraga ML, et al, 2000.

113 | Papuasia Nova Guine 1 X Sykes B, et al, 1995.

114 | Kapingamarangi Micronésia X Sykes B, et al, 1995.

115 | llhas Marshall Micronésia X Sykes B, et al, 1995.

116 | Vanuatu X Sykes B, et al, 1995.

117 | Tonga X Sykes B, et al, 1995.

7118 | Samoa 1 X Sykes B, et al, 1995.

7119 | llhas Cook - Nova Zelandia X Sykes B, et al, 1995.

120 | Tahiti - Franca oo 11 e com X Sykes B, et al, 1995.

121 | llhas Austrais - Franga ol 1o o come X Sykes B, et al, 1995.

122 | llhas Marquesas - Franga X Sykes B, et al, 1995.

123 | Nova Zelandia X Sykes B, et al, 1995.

124 | Papuasia Nova Guine 2 X X | ReddAJ, etal, 1995.

125 | Samoa2 X X Redd A J, et al, 1995.

126 | Australia Aborienes o ore: X Pellekaan S M v H, et al, 1998
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4.1. ANALISE DE SEQUENCIAS DE ADN MT

As sequéncias da regido hipervariavel | (16090 — 16365) e as sequéncias resultantes da
conjugagéo desta com a regidao HVII (073 — 340) das amostras de Cabo Verde (N=77) e da
Guiné-Bissau (N=79) foram comparadas com as sequéncias publicadas para diversas
populagdes do globo (Tabela [11.10).

Ao compararmos as sequéncias da regido HVI (posi¢des 16090 — 16365) das duas
populagdes estudadas verificamos que ambas as populagdes possuem sequéncias comuns a 25
populagdes africanas: um total de 179 e 170 sequéncias de diferentes populagbes africanas
aparecem também em Cabo Verde e na Guiné-Bissau, respectivamente. Esta partilha de
sequéncias ocorre essencialmente com populagdes do Centro — Oeste Africano, embora também
com populages do Sul, Norte e Este de Africa, mas em muito menor niimero (Tabela Ill.11).

Quando comparamos com populagdes europeias verificamos que Cabo Verde partilha
15 sequéncias de populagdes de 7 estudos que versam sobre diferentes grupos de Portugal e
Espanha e 2 sequéncias com 1 estudo sobre a populagdo polaca (056). A amostragem
guineense apresenta sequéncias comuns com as mesmas populacdes europeias (16
sequéncias) que Cabo Verde, mas possui ainda 1 sequéncia comum a populagéo italiana da
Sicilia (051). Cada uma das populagdes estudadas apresenta ainda 6 e 5 sequéncias comuns a
populacdes do Médio Oriente, Arabia Saudita (072) e Iraque (073). Ambas partilham 1 sequéncia
(comum) com a populagdo do Sudoeste Indiano (082). Cabo Verde e a Guiné-Bissau
apresentam ainda sequéncias iguais a 26 e 37 sequéncias de populagdes do continente
americano, respectivamente. Esta homologia de sequéncia é para populagdes da América do
Norte de 7 e 10 sequéncias, da América do Centro (México - 099) 2 sequéncias, comuns as duas
populacdes, e 16 e 25 sequéncias sdo partilhadas com antigas colénias Portuguesas e
Espanholas, nomeadamente as Caraibas (100) e o Brasil (108 e 109) (Tabela I11.11).

O numero de sequéncias comuns a Cabo Verde e Guiné-Bissau quando consideramos
este intervalo é de 14, e ndo as 13 verificadas para o intervalo considerado anteriormente, 16024
-16392. O maior nimero de sequéncias comuns € encontrado entre as populagdes estudadas e
outros estudos que versam sobre estas mesmas populagdes, Cabo Verde apresenta 29
sequéncias e 26 sequéncias comuns a outros estudos sobre os paises aqui analisados, Cabo

Verde (021) e Guiné-Bissau (019), respectivamente, a Guiné-Bissau partilha 20 e 27 sequéncias
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com estes estudos sobre estas antigas colonias portuguesas (021 e 019, respectivamente).
Excluindo estes estudos € a populagdo de Serra Leoa (018) que compartilha o maior nimero de
sequéncias com as populagdes de Cabo Verde e Guiné-Bissau estudadas, com 14 sequéncias
comuns a ambas, seguindo-se a populagao do Senegal (024), com 14 e 13 sequéncias comuns,
respectivamente, e Sdo Tomeé (019) com 11 e 9 sequéncias comuns. Também encontramos
entre 6 a 8 sequéncias que s@o comuns com outros Paises Africanos de Lingua Oficial
Portuguesa, nomeadamente, Angola (009, 010 e 011), Mogambique (004 e 005), e com outras
populagdes vizinhas, Senegal (023, Mandenka) e Camardes (016). Embora em menor numero,
ambas as populagdes estudadas partilham ainda sequéncias com vérias outras populagdes

dispersas pelo continente Africano (Tabela Il1.11).

Considerando as duas regibes hipervariaveis verificamos que ambas as populagdes
possuem sequéncias comuns a outras populagdes africanas, 25 sequéncias s&o coincidentes no
caso de Cabo Verde e 26 na Guiné-Bissau, e a populagdes provenientes de outros continentes,
embora numa escala muito inferior. Quando comparamos com populagdes europeias verificamos
que para ambas as populagdes apenas 1 sequéncia € comum com as populagdes europeias,
nomeadamente portuguesas, entre Cabo Verde e a populagdo dos Agores (036) e a Guiné-
Bissau e a populagdo do Centro de Portugal (038). Cada uma das populagdes estudadas
apresenta ainda 1 sequéncia comum a populagdo da Arabia Saudita (Médio Oriente). Cabo
Verde e a Guiné-Bissau apresentam ainda 2 e 9 sequéncias comuns, respectivamente, a antigas
colonias Portuguesas e Espanholas do continente Americano, nomeadamente as Caraibas (100)
com 1 e 5 sequéncias, respectivamente, e o Brasil (108 e 109) com 1 e 4 sequéncias (Tabela
1.11).

O numero de sequéncias comuns entre Cabo Verde e Guiné-Bissau passa de 6 para 8
quando reduzimos as sequéncias a comparar de 16024 — 16392 (HVI) e 058 — 391 (HVII) para
16090 — 16365 (HVI) e 073 — 340 (HVII), é entre estas populagdes que encontramos o maior
numero de sequéncias partilhadas, seguindo-se a populagéo de Sédo Tomé (cddigo 012), com 7
e 5 sequéncias comuns a Cabo Verde e Guiné-Bissau, respectivamente, e a populagdo
Mandenka do Senegal (023), que compartilha 5 e 4 sequéncias com as populagbes de Cabo
Verde e Guiné-Bissau estudadas. Embora em menor nimero, também encontramos sequéncias
comuns a outros Paises Africanos de Lingua Oficial Portuguesa, nomeadamente, Angola (010) 2
e 1 sequéncias, Cabinda (provincia Angolana, 011) 1 sequéncia comum a cada uma das

populacdes e Mogambique, com 2 sequéncias comuns a cada. A amostragem da Guiné-Bissau
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possui ainda 4 sequéncias comuns & populacdo queniana (026) e 1 sequéncia comum a Africa

do Sul (001) (Tabela 111.11).

Tabela lll.11 - Quadro resumo do numero de sequéncias HVI e HVI+HVII partilhadas entre Cabo

Verde e Guiné-Bissau e outras populagdes.

Cédigo Populagio Cabo Verde Guiné-Bissau
HVI HVI + HVII HVI HVI + HVII

001 | Africa do Sul 1 0 1 1
004 | Mogambique 1 8 8
005 | Mogambique 2 4 2 2 2
009 | Angola1 4 3
010 | Angola?2 5 2 3 1
011 | Angola - Cabinda 4 1 2 1
012 | S&o Tomé 11 7 9 5
013 | Sao Tomé e Principe 5 5
014 | Guine Equatorial 1 2 1
015 | Guine Equatorial 2 1 2
016 | Camardes 6 7
017 | Oeste de Africa 6 9
018 | SerraLeoa 14 14
019 | Guiné-Bissau 1 26 27
020 | Guiné-Bissau 2 14 8 67 67
021 | Cabo Verde 1 29 20
022 | Cabo Verde 2 66 66 14 8
023 | Senegal 1 8 5 8 4
024 | Senegal 2 14 13
025 | Este de Africa 2 3
026 | Quénia 3 0 5 4
028 | Mauriténia 4 5
029 | Saara Ocidental 3 4
030 | Marrocos 1 3 2
032 | Argélia 1 2
033 | Egipto 1 0 1 0
034 | Espanha - Canarias 2 1
035 | Portugal - Arg. Madeira 5 5
036 | Portugal - Agores 1 1 1 0
037 | Portugal - Agores 2 2 0 1 0
038 | Portugal 1 1 0 2 1
039 | Portugal 2 3 0 1 0
051 | ltalia 2 0 1
056 | Polonia 2 2
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Tabela 1111 (cont.) — Quadro resumo do numero de sequéncias HVI e HVI+HVII partilhadas

entre Cabo Verde e Guiné-Bissau e outras populagdes.

Cédigo Populagio Cabo Verde Guiné-Bissau
HVI HVI + HVII HVI HVI + HVII

072 | Arabia Saudita 5 1 4 1
082 | india 1 1 0 1 0
094 | Canada+ EUA 1 1

095 | EUA1 7 0 9 0
099 | México 2 2

100 | Caraibas 7 1 8 5
108 | Brasil 1 4 0 8 1
109 | Brasil 2 5 1 9 3

4.2. ANALISE INTER — POPULACIONAL

Os parametros de diversidade nucleotidica e de sequéncia foram calculados para a
regido hipervariavel | e o conjunto das duas regides hipervariaveis, HVI + HVII, das populagdes
consideradas para a analise global e foram comparados.

Como ja foi referido o numero de sequéncias diferentes (K) de Cabo Verde e Guiné-
Bissau reduziu devido ao novo intervalo de posi¢des nucleotidicas considerado (HVI: 16090 —
16365 e HVII: 073 — 340). Em Cabo Verde reduziu de 54 para 52 na HVI, ndo havendo alteragéo
(K = 66) para a HVI+HVII, e de 61 para 59 e 68 para 67 na populagdo da Guiné-Bissau, para a
regido HVI e HVI+HVII, respectivamente (Tabela I11.9, Tabela 111.12).

Verifica-se que a diversidade de sequéncia (J) determinada para cada uma das
populacdes estudadas € ligeiramente mais baixa para este intervalo da HVI (16090 — 16365),
embora néo apresente diferengas significativas para a HVI+HVII (16090 — 16365 + 073 — 340). A
diversidade nucleotidica () apresenta um valor ligeiramente superior ao encontrado na analise
anterior. Ambos estes pardmetros mantém-se bastante semelhantes entre as duas populagdes
(Tabela I11.9, Tabela 11.12).
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O valor de J encontrado para a HVI e HVI+HVII nas populagbes estudadas é
semelhante ao da maioria das populagdes do Continente Africano, Europa, Asia e América. A
maioria das populagdes da Oceénia possuem uma diversidade de sequéncia (J) muito menor,
indicativo de uma menor diversidade populacional, justificavel pelo isolamento geografico e / ou
por possuirem uma amostragem baixa (N < 50). De facto as populagdes dos restantes
continentes com um J inferior 0,8 apresentam um N inferior a 50 (003, 008, 049, 104), embora
haja populagdes com elevada diversidade genética (J) e amostragem muito reduzida (por ex:
002, 007, 014, 031). Apenas a populagdo da Gronelandia (059) apresenta um J inferior 0,8 € um
N = 82 (> 50). O valor de J é inferior para a regido HVI em comparagdo com o conjunto
HVI+HVII, excepto para o Egipto (033), nordeste Espanhol (049) e as tribos Embera e Wounan

do Panamé (103) cujo valor de J decresce ao considerarmos a regido HVII (Tabela 111.12).

O valor de w é, por norma, superior para a regido HVI em comparagdo com o valor
encontrado para HVI+HVII, com excepgdo dos estudos referentes ao Sul de Africa (003), ao
nordeste Espanhol (049) e a Colémbia (106). Este pardmetro é também semelhante entre Cabo
Verde e a Guiné-Bissau e as restantes populagdes Africanas, apresentando uma variagéo entre
0,014 e 0,035, exceptuando-se os estudos do Sul de Africa (003), do Centro de Africa (008) e da
Etidpia e Quénia (027) com valores inferiores: 0,006 a 0,009 (Tabela 111.12).

Na Europa 1 ¢é inferior, varia entre 0,010 e 0,023, sendo menor para o Pais Basco
(042), Nordeste de Espanha (049) e a Groneléandia (059).

As populagdes Asiaticas apresentam uma diversidade nucleotidica () a variar entre
0,015 e 0,028, excluindo-se apenas uma populagdo do Centro do Jap&o (075) com um valor
proximo: 0,012 (Tabela [11.12).

No continente Americano os valores de m variam entre 0,017 e 0,030 na maioria das
populagdes, apresentados valores inferiores para o Alasca (092), Republica Dominicana (102) e
a tribo Yanomani do noroeste Brasileiro (110) com valores aproximados de 0,011 a 0,013
(Tabela 111.12).

A Oceénia apresenta o valor de wentre 0,012 e 0,027, embora com 5 populagdes,
Kapingamarangi (114), Samoa (118 e 125), Nova Zelandia (123) e a Papuasia Nova Guiné (124),
cuja diversidade nucleotidica () é inferior, em algumas (114, 124 e 125) menor do que 0,004, os

valores mais baixos encontrados (Tabela I11.12).
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Tabela 112 — Quadro resumo dos parametros de diversidade molecular calculados para as

populacdes consideradas para a comparagdo global da regido HVI e das duas regides
hipervariaveis combinadas HVI+HVII (HVI: 16090 - 16365 e HVII: 073 - 340, excluindo insercdes e

polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

codigo|  Populagdo HVI HVI + HVII
N|K|A J T N K|A J T

001 | Africa do Sul 74| 19| 45 0’8%?(?25/3' 0’031815/2' 74| 21| 65 o,ggﬁ;&% 0,0%4’1021;/2-
002 | Botswana 15| 9| 18 O’Q%j‘g5;"; °’°lfgogg 15| 11| 27 0’9%?(?55@ 0’02)}?03@
003 | Sul de Africa 31| 8| 14| 20| Oomea| 31| 14| 26| PNt %% ook
004 | Mogambique 1 307 | 115| 75 0’9375‘0%@ O’O%fgqgg

005 | Mogambique 2 109| 50| 62 o,gg?gog/é °’°%j§1g’3' 109| 63| 92 0’92050;/3' O’O%?gég
006 | liha Reunido at| 18| 37| O8ge| 00AO,

007 | Centro de Africa 1 30| 13| 31| O OO

008 | Centro de Africa 2 10| 3| 4| 060|000 | 10| 4| of OTIEc| 0%
009 | Angola 1 a4| 34| 54| 098 0| OO%0 L

5o o 57| T [T | ] w0 o] B O
011 | Angola - Cabinda 110| 73| 68 O’Q%?gogq °’°%?§1+7’3' 110| 87108 O’Q%fgogﬁ O’O%%gg
012 | S&o Tomé 103| 61| 66| *% 0| O% oy | 108 | 70| es| OS50 00F%
013 | SaoTomsePrincipe | 50| 32| 48| 7% 4| *%5% .k,

014 | Guine Equatorial 1 11| 10| 30 °’9%fg4g’3‘ °’°%f§1;’5‘

015 | Guine Equatorial 2 45| 18| 31 0’9%?5’1;/‘; 0’0%?3126

016 | Camardes 104| 66| 67| 090|002

017 | Oeste de Africa 160 [ 108 | 74 °’9%?80;’7‘ °’°ff(]1g’1‘

018 | SeraLeoa 277|147 | 84| OO | 0020

019 | Guiné-Bissau 1 372|180 | 85| OO0 | 0020

020 | Guiné-Bissau 2 79| 59| 56 o,gg?gozg °’°%?g1;’3' 79| 67| 87 0’9%‘,‘(?05/3' °’°%f‘§1;/3'
021 | Cabo Verde 1 289 | 114 | 74| 09Tl | 0020

022 | Cabo Verde 2 77| 52| 59| 09| 00ZEL ] 77| 66| 90| “%ass| “%oris
023 | Senegal 1 11| 47| 46 O’Q%j‘go;g °’°%?5‘1§g 11| 52| 71 0’93?(?03/1' °’°%?§15/‘;
024 | Senegal 2 121| 85| 71| O%lon| 008

025 | Este de Africa 88| 75| 73| *%0erne| O ohes

026 | Quénia 100| 81| 76 O’Q%j‘gogg °’°%?g1+7’3' 100 | 89113 O’Q%f‘go;g O’O%Tgég
027 | Etiépiae Quénia 25| 15| 19 °’8%‘fg4g§ °’°%f”§og’5‘

N - n° de amostras; K - nimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posi¢des nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J — diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.
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Tabela 11112 (cont.) — Quadro resumo dos pardmetros de diversidade molecular calculados para
as populagdes consideradas para a comparagdo global da regido HVI e das duas regides
hipervariaveis combinadas HVI+HVII (HVI: 16090 — 16365 e HVII: 073 - 340, excluindo insercdes e

polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

. ~ HVI HVI + HVII
Cédigo Populagéo
N | K|A J T N K| A J T

A 0,9701 +/- | 0,0214 +/-
028 Mauritania 30| 22| 29 0.0180 0.0117
. 0,9733 +/- | 0,0184 +/-
029 Saara Ocidental 25| 20| 28 0.0223 0.0103
0,9725 +/- | 0,0182 +/-
030 Marrocos 1 92| 62| 65 0.0106 00099
0,9804 +/- | 0,0149 +/-
031 Marrocos 2 18| 15| 25 00243 00087
L 0,9420 +/- | 0,0173 +/-
032 Argélia 85| 29| 35 0.0102 0.0094

033 Egipto 58| 47| 71 0,9921 +/- | 0,0292 +/- 33| 29| &8 0,9905 +/- 0,0209 +/-

0,0049 0,0152 0,0107 0,0108

0,9762 +/- | 0,0194 +/-
0,0133 0,0105

0,9651 +/- | 0,0182 +/-

034 Espanha - Canarias 54| 42| 53
Portugal - Arq.

035 Madeira 155] 87| 71 0,0100 0,0098
036 | Portugal - Acores 64| 45| 56| 0% | 00| 4| 53| 78| ONT | “OUoes
037 | Portugal - Acores 2 | 94| 39| 48| %t | OO0 ] 94| 49| 79| OV OOTE
038 | Portugal 1 106 | 68| 66| %0t | 000 ha| 106 | 81| 108 | %Pl OO
039 | Portugal 2 241|141 | o1 | 0980l | 0024 041|179 | 138 | *% s | *Cbnome
040 | Portugal 3 54| 37| 38| 2900 | o
041 | Espanha 1 30| 26| 33 O’Q%?&gg °’°lfgog’é
042 | poeat 61 34| 39| “*50% | *ocoss

0,9238 +/- | 0,0121 +/-
0,0530 0,0074

0,9714 +/- | 0,0209 +/-
0,0327 0,0119

1,0000 +/- | 0,0175 +/-

043 Espanha - Catalunha 15| 10| 14

044 Espanha - Andaluzia 15| 12| 27

045 Espanha 2 11 11| 21 0.0388 0.0104
046 | Espanha- Galiza 92| 48| 52| 08| 00U es| 54| 71| ONT | 0%k
047 | goberps T 45| 27| 29| "0 | % ooes
048 | Espanha3 18] 17| 38| %% 0,00 | * % aisy
ar o o] T o o] o] v] ] o
e[ ] | T [T | ] e ] P T
051 | ltalia2 a9| 32| 35| 09| OO
052 | Franca 44| 37| 49 O’Q%?gogg °’°lfgogg 44| 41| 70 0’9%?(?03/7‘ 0’02)?(?03/7'
053 | Alemanha 1 187 [125| 80 O’QZ)?(?O;Q' °’°2)f‘80+7g 187 | 157 | 142 09%1(?0;/4 002)20203/4
054 | Alemanha 2 300 | 148 | 84| 0972 | OO0+ N800 | 201 | 127 | O] 00U,

N - n° de amostras; K - nimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posi¢des nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J - diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.
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Tabela 111.12 (cont.) — Quadro resumo dos parametros de diversidade molecular calculados para
as populagdes consideradas para a comparagdo global da regido HVI e das duas regides
hipervariaveis combinadas HVI+HVII (HVI: 16090 - 16365 e HVII: 073 - 340, excluindo insercdes e

polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

codigo|  Populagdo HVI HVI + HVII
N|K[A| J T |[NIK[A| J T
055 | Alemanha 3 50| 34| 45| 90| OO el 50| 40| e8| %R %0 ks
056 | Polénia 435 | 218 107 | 09002l 000w L 434|290 | 164 | 0900 OO
057 | Austria 96| 64| 69| 29| OO 96| 79| 108 | MU | OOk
058 | Cro4cia 108 | 49| 48| @9 | 00,
059 | Grongiandi 82| 10) 10| *7C5s7| *"Gooss
060 | Inglaterra 86| 63| 63| 290 | 0% oea| 86| 73[100| “%00iks | *aoro
061 | Noruega 61| 14| 20| O8ec | 002 o] 61| 15| 31| Pl %% eou
062 | Finlandia 74| 47| 50| 09 e OO
063 | Suécia 28| 13| 22| 083 OO
064 | Russia 201|109 | 77| 090 | OO0+ 199 | 135 | 119 | 090 OO
065 | Ucrania 18| 16| 23| %010 | %0 0w
066 | Albania 42| 31| 43| 0% e | OO
067 | Grécia 54| 40| 46| 09| 00U 54| 51| 67| “Nais | *%biooss
068 | Bulgaria 30| 22| 34| 09| OO ] B0 | 27| 51| OO Mo | 00
069 | Turquia 29| 27| 52| O9Fbe| 00200 | 29| 29| 83| MO0 | *hoeo
072 | Arabia Saudita 556 | 266 | 124 | 09902 | 00230 4 1552 | 330 | 193 | @0t OO aea
073 | Iraque 52| 52| 55| MO0l OO
074 | Georgia 48| 36| 45| 09| OO as| 42| 72| SN E | %% 00me
075 | Japao 1 50| 27| 30| O8pn| 00,
076 | Japao 2 162|115 | 83| 90| 002 | 162|133 | 116 | OB OO0
077 | China1 68| 60| 66| *% e | “%aome| 68| 65| 92| “%%t | *hoss
078 | China2 250 | 223 | 122 | 09904 | 002w | 050 | 241 | 182 | @9 HL | OOl
079 | Coreia 60| 51| 62| 09| 002 ] 60| 57| 93| SN | %O e
080 | Russia - Sibéria 1 98| 42| 50| 09| 002 rs| e8| 48| 72| “Toei | *%bo0rs
081 | Russia - Sibéria 2 17] 16| 27| %%k | *%%erts
e o1 w5 Py [P0z | on] 5] 7a] W] O
083 | india2 96| 15| 30| O8I0t OO e
084 | india3 81| 29| 42| 098P 0028

N - n° de amostras; K - nimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posi¢des nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J - diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.
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Tabela 11112 (cont.) — Quadro resumo dos pardmetros de diversidade molecular calculados para
as populagdes consideradas para a comparagdo global da regido HVI e das duas regides
hipervariaveis combinadas HVI+HVII (HVI: 16090 — 16365 e HVII: 073 - 340, excluindo insercdes e

polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

Cédigo Populagao HVI HVI + HVII
NI K|A| J T |[N|IK|A| T

o7 7e| 71| P [ PO ar] aa ] "] O
086 | india5 131| 88| 92| 090 | 0021% 130|116 | 1a7| OB CO ok
088 | Filipinas 35| 26| 39 °’9%‘?325’2‘ °’°1)?§152

089 | Indonésia a7| 25| 26| 00| OO s

090 | Indonésia 27| 20| 22 0’9%?822/2' 0’02)?5056 27| 21| 36 0,9@;152 OYOESOE/‘;
o i EA e

092 | EUA- Alasca 81| 17| 23| 08| OO

s | mme | ] o] m] OO

094 | Canada + EUA 63| 27| 25 °’9%f§’1;§ °’°1)?§1g";

o 7e] s8] 0% [0 [ | | wr| O] OO

0,9415 +/- | 0,0236 +/-
096 | EUA?2 48| 23| 34 0,0172|  0,0126

0,9903 +/- | 0,0265 +/-
0,0041 0,0139

0,9831 +/- | 0,0241 +/-
098 EUA 4 122| 75| 65 0,0043 0,0127

0,9908 +/- | 0,0251 +/-

097 EUA 3 78| 57| 56

099 | Meéxico 85| 64| 60 o00ss | 5 01me

100 | Caraibas 93| 54| 56 O’Q%?gog’; °’°%?81;g 93| 62| 87 O’QZ)f‘gOgg O’O%‘Egz'
102 | Rep. Dominicana 25| 16| 19| 09| OOV L] 25| 17| 26| O | OO0
103 | Panama 1 75| 27| 30| 09| 0020 25| 15| a2| SN0 %% o
104 | Panama2 45| 6] 12 °’7‘(‘fg4§’5' 0’03305/5_ 46| 9| 25 0’7gfg4gg 0’02)?50;/3'
105 | Venezuela 59| 12| 13| OBl 00U s 59| 22| 29| %%l O ns
106 | Coldmbia 64| 30| 37| O9% x| Q00| 64| 35| 54| %%V a0 0o
107 | Peru 33| 25| 37 O’QQ&E’{ °’°%?§1§’1'

108 | Brasil 1 247 | 164 | 102 0’9%?(?05/‘; 0’0%?5‘15/3' 97| 84|124 019%?0701/‘; °*°%f‘§1;/1'
109 | Brasil 2 167 121 | 84| 0972000 0020|167 (183|125 | OV | %% b
110 | Brasil 3 47| 22| 25 0’8%?533’3' °’°1f5‘0+7’1' 46| 39| 40 0’9%?(?03@ 0’02;0703/3'
111 | Bolivia 10| 65| 62| *9 0| 208 s 11| es 11| OB OO L
7o o] o] PRt | OB [ 72| e | O] O
113 Papuésia Nova Guine 9 4| 13| 07500 +-1| 0,0237 +/-

1 0,121 0,0141

0,6583 +/- | 0,0031 +/-
0,0748 0,0026

114 Kapingamarangi 16 3 2

N - n° de amostras; K - nimero de sequéncias diferentes; A - numero de posi¢des nuclectidicas que apresentam
polimorfismo; J - diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.
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Resultados.

Tabela 111.12 (cont.) — Quadro resumo dos parametros de diversidade molecular calculados para
as populagdes consideradas para a comparagdo global da regido HVI e das duas regides
hipervariaveis combinadas HVI+HVII (HVI: 16090 - 16365 e HVII: 073 - 340, excluindo insercdes e

polimorfismos de comprimento nas regides de poli-C’s).

codigo|  Populagdo HVI HVI + HVII
NIK|A| 7 n IN|K[A| j T

115 | llhas Marshall 50 4| 10 0’9%?10&’(; 0’01)?35’(;

116 | Vanuatu 51| 32| 39 09‘(5)7315’1 o,o%jgﬁ/é

117 | Tonga 8| 6| 17| %% | * % oiks

118 | Samoa 24| 8| 17 0’6%?18012 o,o%?gogg

v | T ok Mo | o[ ] aa ooy [ onme

120 + | Tahiti + llhas Austrais 7 3| 15 0,5238 +/- | 0,0210 +/-

121 - Franca 0,2086 0,0131

vz | Was M| 5| 7] 5] ome ootz

123 | Nova Zelandia 24| 4| 17 0’3%?315’(; 0’0?)‘?50;";

124 gapuésia Nova Guine 3 9 7 0,7%?392/6 o,og?gog/d o3| 11| 10 0,82)?(?7;/7- 0,0%?070:/&;
e o 5| T [ e ] 7] g e
126 | Australia 14| 44| 45| 09% 0. 00228

N - n° de amostras; K - nimero de sequéncias diferentes; A — nimero de posi¢des nucleotidicas que apresentam
polimorfismo; J - diversidade genética de sequéncias / haplétipos; 7t - diversidade nucleotidica.

Foram obtidas duas matrizes de disténcias Fst inter — populacionais, calculados pelo
software Arlequin 3.11 (Excoffier, L, et al, 2005), considerando as populagdes com informacao
disponivel para a regido HVI, 16090 — 16365, e as populagdes que possuiam informacao
disponivel para a HVII, 073 - 340 (Anexo V). Com base nestas matrizes foram desenhadas as
arvores filogenéticas inter-populacionais, para cada uma das analises, HVI e HVI + HVII. Dado o
elevado numero de populagdes utilizadas nas duas comparagdes e a proximidade de algumas,
as arvores obtidas ficaram sobrecarregadas e verificou-se alguma sobreposi¢do. Para melhorar
a visualizagdo das arvores filogenéticas omitiram-se algumas populagdes (Figura 111.8). Com o
intuito de manter o maximo de informagéo foram seleccionadas as populagdes com informagéo
para a HVI e para o conjunto HVI+HVII, com uma maior amostragem e representativas de todos
os continentes. As arvores obtidas directamente do programa Neighbor, néo tratadas (outfile),

com todas as populagdes utilizadas na analise filogenética encontram-se no Anexo V.
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Comparacéo Global.

Populagéo
001-AfricaSul
002-Botswana
003-SulAfrica
005-Mogambique2 %2
008-CentroAfrica (Pygmy)
010-Angola2
019-Guiné-Bissaul
020-Guiné-Bissau2
021-CaboVerdel
022-CaboVerde2
023-Senegall
026-Quénia

033-Egipto
035-Portugal_Madeira

036-Portugal_Acgoresl
037-Portugal_Acores2

038-Portugal_Centro

039-Portugal_Continente

050-Italia_Toscania
053-Alemanha
061-Noruega
064-Russia
067-Grécia
072-ArdbiaSaudita
076-Japao2
078-China-Han
085-India-Karnataka
086-India-Juang
090-Indionésia

125

095-EUA
100-Caraibas
102-RepDominicana
103-Panamal
104-Panama2
105-Venezuela
106-Colémbia
108-Brasil
109-BrasilNE
110-BrasilNO
111-Bolivia
112-Chile
124-PapuaNovaGuiné
125-Samoa

0.1
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023
005
076
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D o5 g
021

086
108

>

003

061

102
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Resultados.

Populagao

001-AfricaSul
002-Botswana
003-SulAfrica
005-Mogambique2
008-CentroAfrica (Pygmy)
010-Angola2
020-Guiné-Bissau?2
022-CaboVerde2
023-Senegall
026-Quénia
033-Egipto
036-Portugal_Agoresl
037-Portugal_Agores2

102

038-Portugal_Centro
039-Portugal_Continente
050-Italia_Toscania
053-Alemanha
061-Noruega
064-Russia
067-Grécia
072-ArabiaSaudita
076-Japao2
078-China-Han
085-India-Karnataka
086-India-Juang
090-Indionésia
095-EUA
100-Caraibas
102-RepDominicana
103-Panamal
104-Panama2
105-Venezuela
106-Colémbia
108-Brasil
109-BrasilNE
110-BrasilNO
111-Bolivia

112-Chile oog
124-PapuaNovaGuiné
125-Samoa

0.1

095

076
061

078

090 086

037 .73

036

026,
0222

023

fo2 112 106

111

10

100

@ o

010
005

IE]

o1

105

125

104

124

002

b)

Figura .8 — Arvores filogenéticas desenhadas com base na matriz de distancias de pairwise Fsr,

calculadas para a regiéo hipervariavel | e a sua conjugacdo com a regido hipervariavel Il; a) HVI (16090-
16365); b) HVI + HVII (16090-16365 e 073-340).
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Comparagéo Global.

Considerando P=0,05, verificamos que as populagdes estudadas se encontram distantes
de praticamente todas as consideradas para esta comparagéo global, excepto uma da outra.
Este facto verifica-se na analise do conjunto HVI+HVII e da regido HVI, embora nesta ultima se

detecte alguma proximidade com populagdes vizinhas.

Analisando a matriz de distancia Fst obtida considerando apenas a regido HVI, Cabo
Verde apresenta proximidade (P > 0,05) com 2 populagdes vizinhas: Guiné-Bissau (019 e 020) e
Senegal (023 e 024); e um outro estudo que versa também sobre Cabo Verde (021). Quando
consideramos ambas as regides hipervariaveis conjugadas numa sé sequéncia, HVI+HVII, ndo
se verifica proximidade a nenhuma populagdo excepto a Guiné-Bissau (020). As restantes
populagdes que apresentam proximidade com a populagao de Cabo Verde estudada para a HVI
(019, 021 e 024) ndo possuem informacao relativa @ HVII, logo ndo foram consideradas para

esta analise (Tabela I11.10, Anexo V).

A Republica da Guiné-Bissau apresenta, para a HVI, proximidade a Sédo Tomé e
Principe (013), a uma populagéo representativa do Oeste Africano (017), a Serra Leoa (018),
Cabo Verde (021 e 022), a populagdo das Caraibas (100) e ao estudo da Guiné - Bissau (019)
realizado por Rosa A, et al, em 2004. Quando consideramos o conjunto desta regido com a
segunda regido hipervariavel do ADNmt, HVI+HVII, apenas se verifica proximidade a populagéo
de Cabo Verde (022) e das Caraibas (100). Contudo, todas as outras populagdes consideradas
proximas (P > 0,05) na analise individual da HVI (013, 017, 018, 021 e 019) ndo possuem
informagé&o relativa ao intervalo considerado para a HVII (Tabela 111.10, Anexo V).

Na representag@o em arvore, baseada na anélise da regido HVI e na analise conjunta
das regides HVI e HVII, verifica-se que ambas as populagdes estudadas, Guiné-Bissau (020) e
Cabo Verde (022), se encontram junto de outras populagdes africanas, embora se apresentem
mais préximas de algumas populagdes Europeias do que das tribos autdctones do Sul de Africa.
Apesar de proximas, estas populagdes encontram-se em ramos distintos das arvores e na
andlise da regidao HVI isolada aparecem mais distantes uma da outra, sendo que a Guiné -
Bissau aparece mais distante das populagdes europeias, do que na andlise conjunta das duas

regides hipervariaveis HVI + HVII (Fig. 111.8)
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