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RESUMO 

Os Microssatélites ou Short Tandem Repeats (STR) vêm sendo amplamente usados em 

testes de paternidade e ciência forense desde meados dos anos 90. Os marcadores STRs 

altamente polimórficos são utilizados pela sua capacidade de diferenciar indivíduos. O teste 

de Paternidade é baseado em teste de hipóteses, onde o problema a ser resolvido é 

determinar se o suposto pai testado é realmente o verdadeiro pai da criança. Para a 

aplicação em genética forense além da padronização de novos marcadores é necessário 

também estudar a população na qual o teste será realizado. O Brasil tem uma população tri-

híbrida, caracterizada por uma contribuição europeia, africana e ameríndia. Investigar a 

dinâmica dos alelos de cada marcador nas populações naturais e elucidar a diversidade 

genética nas mesmas é crucial para entender a história evolutiva e aplicar em estudos 

forenses. No presente trabalho, buscamos traçar o perfil genético da população brasileira 

utilizando um novo painel de dezoito marcadores utilizados em aplicações forenses. Para 

atingir nossos objetivos, caracterizamos molecularmente nove dos dezoito marcadores STR, 

avaliamos a informatividade dos dezoito marcadores através do cálculo de parâmetros 

forenses, definimos o perfil da população brasileira através de estudos da variabilidade 

genética e estimamos os níveis de contribuição europeia e africana nas populações por 

meio de estatísticas bayesianas. Todos os dados analisados neste trabalho foram obtidos 

de resultados de testes de verificação de parentesco realizados no laboratório Biocod 

Biotecnologia no triênio 2007/2008/2009. No capítulo I – “Molecular characterization and 

population genetics of non-CODIS microsatellites used for forensic applications in Brazilian 

populations” foi possível determinar o motivo de repetição de seis dos nove novos 

marcadores caracterizados através do sequenciamento dos alelos mais frequentes, os 

valores observados para os parâmetros de aplicação forense demonstram que o conjunto de 

marcadores estudados é tão informativo para elucidação de casos forenses quanto os 

marcadores do CODIS, os marcadores caracterizados apresentam baixa taxa de mutação e 

são uteis para diferenciar populações geneticamente. No capítulo II – “Genetic profile and 

admixture of the Brazilian population based in markers used for forensic applications” as 

populações brasileiras foram divididas de acordo com as regiões geográficas (Norte, 

Nordeste, Centro-Oeste, Sudeste e Sul) e foram comparadas com amostras parentais do 

painel SNP500 Câncer do repositório Coriell (Africana, Europeia e Hispanica); os resultados 

demonstraram que os marcadores previamente caracterizados são informativos tanto para 

análises forenses quanto para estudo genético-populacionais e que as populações 

Brasileiras receberam uma maior contribuição europeia do que africana e são 

geneticamente diferentes. Recentemente, outros conjuntos de STRs autossômicos vêm 
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ganhando destaque para aumentar as chances de resolução de casos complexos, casos 

onde o suposto é falecido ou está ausente, de verificação de parentesco. Ao final podemos 

concluir que os marcadores caracterizados são bons marcadores para elucidar casos 

forenses por se mostraram tão informativos quanto os marcadores do sistema CODIS e 

outros marcadores previamente validados. As análises destes novos marcadores auxiliarão 

na resolução de casos complexos de verificação de parentesco e casos post-mortem. Nas 

análises populacionais foi possível verificar diferenças genéticas significativas entre as 

populações brasileiras. Ainda nas análises populacionais foi possível confirmar que a 

contribuição genética europeia foi maior que a africana durante o processo de formação da 

população brasileira. 
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ABSTRACT 

Microsatellite or Short Tandem Repeats (STR) has been widely used in paternity testing and 

forensic science since the mid-90. Highly polymorphic STR markers are used for their ability 

to differentiate individuals. The Paternity test is based on hypothesis testing, where the 

problem to be solved is to determine whether the alleged father is the real father of the child. 

For forensic genetics, besides the standardization of new markers, it is also necessary to 

study the population in which the test will be performed. Brazil has a three-hybrid population, 

characterized by a European, African and Amerindian ancestry components. Understanding 

the molecular basis of allelic diversity for STR may be helpful to understand the evolutionary 

history of populations and for forensic applications. In the present work, we trace the genetic 

profile of the population using a new panel of 18 markers . To achieve our goal, we 

characterize molecularly nine of the eighteen STR markers; we evaluate the informativeness 

of eighteen markers by calculating forensic parameters, define the profile of the Brazilian 

population through studies of genetic variability and estimate the European and African 

contribution levels in populations through Bayesian statistics. All data analyzed in this study 

were obtained from results of kinship verification tests in Biocod Biotechnology laboratory in 

the three years 2007/2008/2009. In Chapter I - "Molecular characterization and population 

genetics of non-CODIS microsatellites used for forensic applications in Brazilian Populations" 

it was possible to determine the repeating motif of six of the nine markers by sequencing of 

the most frequent alleles, the observed values for the forensic parameters show that the set 

of studied markers are informative for elucidation of criminal cases as the CODIS markers. 

The markers characterized have low mutation rate and are useful to differentiate populations 

genetically. In Chapter II - "Genetic profile and admixture of the Brazilian population based in 

markers used for forensic applications", Brazilian populations were divided according to 

geographical regions (North, Northeast, Midwest, Southeast and South) and were compared 

with samples the parental SNP500 Cancer Coriell repository (African, European and 

Hispanic) panel; the results showed that the markers previously characterized are 

informative for both forensic analysis as to population genetic studies. Brazilian populations 

received more European than African contribution and are slightly different between the 

regions of the country.  We conclude that characterized markers are good markers to 

elucidate forensic cases since proved as informative as markers of CODIS system and other 

markers validated in other studies and that these markers are useful for population genetic 

studies.  
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1 – INTRODUÇÃO 

1.1 – Microssatélites ou Short Tandem Repeats (STR) 

Os Microssatélites ou Short Tandem Repeats (Repetições curtas em série) vêm 

sendo amplamente utilizados em testes de paternidade e ciência forense desde meados dos 

anos 90 (Weir et al., 2006). Estão entre os marcadores de DNA mais polimórficos do 

genoma e podem ser classificados de acordo com número de nucleotídeos no motivo de 

repetição di-, tri-, tetra-, penta- ou hexanuclutotídeos (Ellegren, 2004). Os STRs usados 

como marcadores genéticos para identificação individual estão em regiões de DNA não-

codificantes e que seguem o modelo de evolução neutra. A variação genética nos locos 

STRs é caracterizada pela alta heterozigosidade e a presença de múltiplos alelos (Ellegren, 

2004). Além disso, permitem a genotipagem num curto período de tempo e, ainda, são 

eficazes na identificação de amostras degradadas (Cabrero et al., 1995). 

A taxa de mutação dos STRs, de uma a duas mutações a cada 1.000 gerações, é 

devido à arquitetura molecular destes marcadores. Os STRs seguem, normalmente, um tipo 

específico de mutação - step-wise mutation model: adição ou subtração de uma unidade 

repetitiva. Esse processo acontece durante a replicação de uma nova fita de DNA, a 

polimerase desassocia-se transitoriamente da fita molde e volta a se associar de maneira 

errada (Sun et al., 2014; Ellegren, 2004). Para os STRs, também é observado que a taxa de 

mutação pode aumentar com o aumento no tamanho do alelo, sendo comum observar 

mutações de duas ou mais sequências repetitivas (Balding, 2005). 

Outra característica dos STRs é o fato de permitirem a amplificação simultânea por 

PCR em multiplex. Para a amplificação em multiplex é necessário agrupar os STRs de 

acordo com o tamanho do produto de PCR e suas diferentes marcações fluorescentes. 

Neste tipo de análise se consegue um alto poder de discriminação sem consumo de grande 

quantidade de DNA (Butler, 2007). A análise de vários marcadores moleculares aumenta a 

confiabilidade nas inferências dos casos de análises de parentesco e resolução de crimes. 

Os sistemas multiplex são analisados em plataformas automatizadas de 

equipamentos de sequenciamento, baseados na eletroforese capilar com múltiplos canais 

usados para detectar produtos de PCR marcados com diferentes fluorescências (Jobling & 

Gill, 2004). 

A resolução de testes de verificação de parentesco e casos forenses é composta 

pela genotipagem dos STRs corroborada por uma interpretação estatística dos resultados. 

Os marcadores STRs altamente polimórficos são utilizados pela sua capacidade de 
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diferenciar indivíduos. Para se determinar as frequências alélicas destes marcadores são 

realizados estudos populacionais, com populações de diferentes grupos ancestrais e regiões 

geográficas (Huston, 1998). 

 

1.2 - Teste de Paternidade e Verificação de Parente sco 

 O teste de paternidade se baseia em princípios básicos da genética: leis de Mendel e 

alta variabilidade genética. Cada indivíduo possui dois alelos para cada loco e os pares 

diferentes se distribuem independentemente na formação dos gametas. Na formação do 

zigoto metade da informação genética do indivíduo é herdada de sua mãe e a outra metade 

herdada de seu pai. O teste de paternidade consiste em uma comparação entre os alelos 

encontrados nos filhos e nos supostos pais, onde a presença de alelos paternos no material 

genético do filho é o primeiro indício de paternidade. 

O teste de Paternidade é baseado em teste de hipóteses, onde o problema a ser 

resolvido é determinar se o suposto pai testado é realmente o verdadeiro pai da criança. 

Para resolver este problema é necessário calcular a razão de verossimilhança (Likelihood 

Ratio – LR) entre duas hipóteses testadas H0 e H1 (Gjertson et al., 2007).  

H0: O suposto pai é o pai da criança 

H1: O suposto pai não é o pai da criança 

LR = H0/ H1 

Sendo assim, podemos citar como exemplo um caso de trio (mãe, filho e suposto 

pais) onde temos o perfil genético de cada um para o marcador D3S1358: 

A mãe possui o genótipo 13/15, o suposto pai 16/17 e o filho 13/16, nesse caso, 

observa-se que o alelo 13 foi herdado da mãe e o alelo 16 do pai, e que o pai testado possui 

o alelo procurado. Então, a partir dessa informação podemos calcular a razão de 

verossimilhança entre as hipóteses: 

 H0: 2xf(13)xf(15) x ½ x 2xf(16)xf(17) x ½  

H1: 2xf(13)xf(15) x ½ x 2xf(16)xf(17) xf(16) 

LR: ½ / f(16) 
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Nesse caso para H0, hipótese do suposto pai testado ser o pai da criança, calcula-se 

a probabilidade do genótipo da mãe, a probabilidade do genótipo do suposto pai e a 

probabilidade da mãe ter passado um alelo para o filho e a probabilidade do pai ter passado 

o outro alelo para o filho. Para H1, hipótese do suposto pai ser qualquer homem na 

população, calcula-se a probabilidade do genótipo da mãe, a probabilidade do genótipo do 

suposto pai e a probabilidade da mãe ter passado um alelo para o filho e a probabilidade do 

outro alelo do filho ter sido herdado de qualquer outro homem aleatoriamente na população. 

A razão de verossimilhança (LR) é calculada a partir da divisão H0 por H1 e demonstra 

quantas vezes é mais provável que o suposto pai em questão seja pai da criança. 

 A informação de um só marcador genético não é suficiente para se concluir sobre a 

probabilidade de paternidade, com isso a análise de vários marcadores em multiplex permite 

aumentar a informação de cada caso e assim calcula-se o LR combinado de todos os 

marcadores testados e com isso chega-se a uma Probabilidade de Paternidade (W) 

(Gjertson et al., 2007). 

W = LR/(1+LR) 

 

1.3 - População Brasileira 

O Brasil tem uma população tri-híbrida, caracterizada por uma contribuição europeia, 

africana e ameríndia. No início do século XVI estimava-se que mais de dois milhões de 

indígenas povoavam o Brasil, esse número foi reduzido devido às batalhas com os 

colonizadores e às doenças transmitidas por eles. No final do século XX o número de 

habitantes indígenas chegava a 302.888.  A colonização portuguesa iniciou-se em 1500, 

mas o fluxo realmente aumentou nos períodos de 1760-1791 e de 1837-1841, cerca de 10 

mil imigrantes. Os escravos negros chegaram ao Brasil a partir de 1701 originados da África 

Centro-Ocidental (hoje região ocupada por Angola). A partir de 1800 a grande maioria dos 

cinco milhões de imigrantes que chegaram ao Brasil era de origem portuguesa e italiana, 

seguidos por espanhóis, alemães, sírio-libaneses e japoneses (IBGE).  

No contexto genético, este legado da história contribui para o aumento da 

heterogeneidade e um desbalanço nas frequências alélicas e genotípicas entre a população 

resultante e as principais populações fundadoras. Os níveis de ancestralidade genômica na 

população brasileira atual têm sido investigados extensamente em pesquisas que envolvem 

marcadores moleculares de diversas classes. Estudos mostram que a população brasileira é 

geneticamente heterogênea, porém com predominância europeia em seus marcadores 
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autossômicos e, ainda corroboram com dados históricos com a observação de linhagem 

patriarcal tipicamente Europeia e matriarcal tri-parental, com grande influência de indígenas 

e africanos (Lins, 2007). 

 

1.4 - Diferenciação Genética entre Populações 

A Genética de Populações visa à investigação da dinâmica dos alelos nas 

populações naturais buscando a elucidação dos mecanismos que alteram a sua composição 

gênica (efeito de fatores evolutivos, isto é, mutação, seleção natural, deriva genética e fluxo 

gênico de populações migrantes) ou a frequência genotípica pelo aumento da homozigose 

(efeito dos casamentos consanguíneos ou da subdivisão da população). 

 Elucidar a diversidade genética nas populações humanas é crucial para entender sua 

história evolutiva (Scliar et al., 2012). Estudos indicam que 5-10% da diversidade genética 

humana é explicada por diferenças genéticas entre as grandes regiões geográficas. Estes 

resultados indicam que existem mais similaridades do que diferenças entre populações 

humanas geograficamente distintas (Holsinger & Weir, 2009).  

 Populações naturais, incluindo as populações humanas, possuem geografia e 

história complexas. Estudar como as populações são formadas é difícil e a abordagem mais 

tradicional destas análises é fundamentalmente por modelos matemáticos que determinam a 

estrutura das populações (Hey & Machado, 2003). 

O Equilíbrio de Hardy-Weinberg (HWE) é princípio matemático clássico em genética 

de populações que descreve as frequências esperadas de genótipos para um loco após 

uma geração de cruzamentos casuais, a partir das frequências alélicas na população. O 

equilíbrio pode não se manter em populações reais, mas ele pode apresentar boas 

aproximações se o tamanho populacional for grande, se os casamentos forem ao acaso, e 

se não houver uma sobrevivência diferencial de zigotos com um genótipo específico para 

um determinado loco (Balding, 2005). Se compararmos as frequências genotípicas de uma 

população real com relações de Hardy-Weinberg, caso elas se desviem, isso sugere que 

eventos tais como seleção ou ausência de cruzamentos aleatórios possa agir sobre estas 

populações (Ridley, 2006). 

A AMOVA (Análise da Variância Molecular) foi inicialmente introduzida como 

extensão às análises das frequências alélicas e reflete a correlação entre a diversidade 

entre diferentes níveis de subdivisão populacional. Essas análises fornecem informações 
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sobre a estrutura genética das populações (Michalakis & Excoffier, 1996) determinada pela 

soma dos fatores que governam as forças pelas quais os gametas se unem para formar os 

zigotos da próxima geração. Uma das formas de se medir esta variância é através das 

estatísticas F descritos por Wright (Wright, 1951; Excoffier et al., 1992; Bossart & Prowell, 

1998). 

Wright (1951) introduziu três parâmetros inter-relacionados para descrever a 

estrutura genética de populações. Estes parâmetros são: Fit, a correlação entre gametas 

dentro de um indivíduo relativo a toda a população; Fis, a correlação entre gametas dentro 

de um indivíduo relativo à subpopulação a qual esse indivíduo pertence; e Fst, a correlação 

entre gametas escolhidos randomicamente em uma mesma subpopulação relativa à 

totalidade da população ou como a proporção da diversidade genética devido a diferenças 

de frequência alélicas entre as populações (Holsinger & Weir, 2009). 

Além de se determinar a estrutura genética das populações é possível também 

classificar indivíduos com origem genética desconhecida como pertencentes às populações 

previamente definidas. A definição de populações é tipicamente subjetiva, podendo ser 

definida de acordo com padrões linguísticos, culturais ou físicos, assim como a localização 

geográfica dos indivíduos amostrados. Após estimar as frequências alélicas das populações 

definidas calcula-se a probabilidade de um dado genótipo ser originado em cada população. 

Indivíduos de origem desconhecida podem ser atribuídos às populações de acordo com 

estas probabilidades (Pritchard et al, 2000b). 

 Segundo Pritchard (2000b), o modelo utilizado no programa STRUCTURE foi 

baseado em métodos de agrupamentos de dados de genotipagem multiloco para inferir a 

estrutura das populações e atribuir indivíduos a essas populações. Nesse modelo existem k 

populações (onde k pode ser desconhecido), cada uma delas é caracterizada por um 

conjunto de frequências alélicas para cada loco. Indivíduos de uma mesma amostra são 

atribuídos para uma população, ou reunidos em duas ou mais populações se seus genótipos 

indicarem que são miscigenados. Este modelo não assume um processo particular de 

mutação, e por isso pode ser aplicado para a maioria dos marcadores genéticos utilizados 

comumente, desde que eles não estejam ligados (marcadores localizados em regiões 

cromossômicas próximas que não são separadas durante o processo recombinação). Entre 

as aplicações desse modelo inclui-se: demonstrar a presença de estruturação nas 

populações, atribuir indivíduos a uma determinada população, estudo de zonas híbridas e 

identificar migrações e miscigenação. 
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2 – HIPÓTESE E JUSTIFICATIVA 

A Genética Forense é a área que trata da utilização dos conhecimentos e das 

técnicas de genética e de biologia molecular no auxílio à justiça. O ramo mais desenvolvido 

da Genética Forense é a Identificação Humana pelo DNA e sua aplicação mais popular é o 

teste de paternidade. A evolução da genética forense foi impulsionada pela análise da 

variação genética humana, iniciou-se há mais de um século com a descoberta do 

polimorfismo dos grupos sanguíneos ABO por Karl Landsteiner e a percepção de que essa 

era uma ferramenta para elucidação de casos criminais (Jobbing & Gill, 2004).  

A revolução do DNA iniciou-se em 1984 com a descoberta, por Alec Jeffreys, das 

regiões hipervariáveis conhecidas como minissatélites. Estes são detectados através da 

técnica de hibridização por sondas Southern Blot, que ficou conhecida como impressão 

digital do DNA. Essa técnica foi utilizada para resolver os primeiros casos criminais pela 

análise do DNA (Jobling & Gill, 2004).  

A partir de 1988 a descoberta da técnica de PCR por Mullis & Faloona, proporcionou 

um aumento na sensibilidade, permitindo a amplificação de DNA degradado e a partir de 

então se tornou a base para as análises forenses. Em 1991 foi descoberto o primeiro STR, 

marcador multi-alélico e com padrão de herança codominante (Jobling & Gill, 2004). As 

vantagens obtidas após as duas descobertas abriram caminho para a criação de bancos de 

dados nacionais. 

O laboratório do FBI, nos Estados Unidos da América, foi o pioneiro na criação deste 

tipo de banco de dados com o desenvolvimento do sistema combinado de índices de DNA 

(CODIS), que combina a Ciência Forense e a Tecnologia da Informática, proporcionando 

uma ferramenta efetiva para o desenvolvimento da investigação criminal. O sistema CODIS 

é composto por 13 locos: CSF1PO, D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317, 

D16S539, D18S51, D21S11, FGA, TH01, TPOX e vWA. Tal sistema permite a todos os 

laboratórios americanos (federais, estaduais e locais) realizarem permutas e comparações 

dos perfis de DNA eletronicamente, além de possibilitar a interligação dos crimes entre si e 

dos suspeitos envolvidos (FBI).  

A Genética forense teve grande avanço nos últimos 20 anos, após o início da 

utilização dos marcadores STRs. A facilidade de análise destes marcadores permitiu uma 

melhoria nos serviços de identificação humana e pesquisas na área. A divulgação dos 

marcadores do sistema CODIS facilitou a realização dos testes de verificação de 

parentesco, já que estes marcadores são analisados em todos os testes deste tipo, e abriu 
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caminho para uma enorme quantidade de publicações com estes STRs em diferentes 

populações, incluindo a população brasileira (Sousa et al., 2014; Aguiar et al., 2012). 

A genética forense no Brasil vem sendo impulsionada por dois fatores: a- em 2009, 

esforços visando o desenvolvimento da Genética Forense no cenário nacional resultaram na 

assinatura do Termo de Compromisso para utilização do software CODIS no Brasil (Aguiar 

et al., 2011); e b- de acordo com o projeto de lei apresentado para regulamentação do 

exame de DNA no Brasil, 30% dos registros de nascimento feitos no Brasil não tem o nome 

do pai, o que corresponde a quase um milhão de nascimentos por ano e implica em um 

crescente número de ações de investigação de paternidade/maternidade (IBDFAM). Com o 

aumento de ações de investigação de paternidade, a procura pelos testes de verificação de 

parentesco também aumentou bastante. A maior parte dos casos é resolvida pelos testes 

simples, TRIO (mãe, filho e suposto pai) e DUO (filho e suposto pai), porém testes 

complexos começaram a ser solicitados para resolver casos onde o suposto está ausente 

ou faleceu. Para a resolução destes casos complexos, muitas vezes o número de 

marcadores disponibilizados em kits comerciais não é suficiente, faz-se necessário a 

utilização de marcadores adicionais. As análises de marcadores adicionais requerem 

estudos preliminares que caracterizem estes marcadores e determinem o perfil genético da 

população onde o teste será realizado.  

No presente trabalho, verificamos se os novos marcadores selecionados são tão 

informativos para análises forenses e estudos populacionais que os marcadores do sistema 

CODIS, para isso buscamos traçar o perfil genético da população brasileira utilizando um 

painel de dezoito marcadores utilizados em aplicações forenses. Para atingir nossos 

objetivos, caracterizamos molecularmente os nove dos dezoito marcadores STRs que ainda 

não foram caracterizados, avaliamos a informatividade dos dezoito marcadores STRs 

através do cálculo de parâmetros forenses, definimos o perfil da população brasileira através 

de estudos da variabilidade genética e estimamos os níveis de contribuição europeia e 

africana na população brasileira por meio de estatísticas bayesianas. 

Todos os dados analisados neste trabalho foram obtidos de resultados de testes de 

verificação de parentesco realizados no laboratório Biocod Biotecnologia no triênio 

2007/2008/2009. 

2.1 – Biocod Biotecnologia 

 A Biocod Biotecnologia é um laboratório especializado em análises genéticas com 

mais de 10 anos de experiência. Para a realização destes testes, a Biocod conta com uma 
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equipe técnica especializada e com mais de 15 anos de experiência, além de equipamentos 

de última geração. 

 O teste mais difundido, dentre os vários disponíveis na Biocod, é o teste de 

paternidade. Mensalmente são realizados aproximadamente 700 casos de investigação de 

vínculo genético. Devido ao grande número de testes de paternidade, a Biocod conta com 

um banco de dados genéticos com mais de 40.000 indivíduos, o que possibilita inúmeras 

análises genéticas. 

2.2 – Teste de Paternidade na Biocod 

 Assim que chegam ao laboratório, todas as amostras são inspecionadas, codificadas 

e cadastradas no banco de dados. Para cada amostra são cadastrados os seguintes dados: 

Nome, Endereço, Data e Local de Nascimento e de Coleta, Sexo e Tipo de Exame. São 

recebidos diariamente três tipos de amostras: sangue coletado em tubos com EDTA, sangue 

coletado em papel de filtro tipo FTA card (Whatman®) e esfregaço de células da mucosa 

bucal conservadas em álcool. Em alguns casos mais raros, podem ser recebidas também 

amostras de vilo corial, biópsia de tecidos em geral e material exumado. 

Para cada tipo de amostra é seguido um protocolo de extração diferente, visando a 

uma extração de DNA rápida, em concentrações suficientes para análises de qualidade e 

com um custo reduzido. A extração de sangue coletado em tubo com EDTA e células da 

mucosa bucal é feita com base em protocolos salting out, podendo raramente seguir 

protocolos que utilizem o fenol-clorofórmio. A extração de sangue em FTA card (Whatman®) 

é simples e baseia-se na lavagem das impurezas do papel deixando o DNA impregnado no 

mesmo.  

Após a obtenção de DNA de qualidade, as amostras são amplificadas através da 

técnica de PCR-multiplex, onde várias regiões do DNA são amplificadas em uma mesma 

reação, reduzindo tempo e custo das análises.  

Rotineiramente são amplificados dois destes painéis, PAINEL 1 e PAINEL 2, que 

contam com 18 marcadores STRs (tabela 1), mesclando marcadores do sistema CODIS, 

marcadores caracterizados em estudos prévios (Wenda et al., 2005; Garofano et al, 1999, 

Lareu et al., 1996) e marcadores ainda não utilizados para este fim. 
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STRs Painel Informação 
Molecular Tamanho 

**D2S1338 PAINEL 1 Perfeito 165-205 

*D3S1358 PAINEL 1 Perfeito 123-143 

D3S2387 PAINEL 1 Composto 177-209 

D3S2406 PAINEL 1 Composto 306-350 

D5S2503 PAINEL 1 Perfeito 350-390 

*D5S818 PAINEL 1 Imperfeito 120-150 

*D7S820 PAINEL 2 Perfeito 204-240 

D9S938 PAINEL 1 Perfeito 369-421 

D10S1237 PAINEL 2 Perfeito 376-432 

**D12S391 PAINEL 1 Imperfeito 211-251 

*D13S317 PAINEL 2 Perfeito 175-199 

*D16S539 PAINEL 2 Perfeito 148-172 

D16S753 PAINEL 1 Composto 252-276 

D21S1437 PAINEL 2 Perfeito 119-143 

D22S534 PAINEL 1 Perfeito 450-515 

D22S689 PAINEL 1 E 2 Composto 202-226 

**SE33 PAINEL 2 Composto 197-343 

*TH01 PAINEL 2 Imperfeito 146-190 
Tabela 1 – Caracterização dos Marcadores STRs presentes nos dois painéis de acordo com 

a informação molecular e o tamanho do produto de PCR. *Marcadores pertencentes ao 

sistema CODIS; **Marcadores caracterizados em estudos prévios. 

As amostras amplificadas são genotipadas por eletroforese capilar em sequenciador 

MegaBACE 1000 (GE Healthcare) e são analisadas pelo software Fragment Profile v2.0 (GE 

Healthcare).  

O envio de dados genotípicos para o banco de dados no módulo do Laboratório de 

Paternidade acontece no momento da liberação dos resultados. Para essa liberação é 

realizada uma conferência dos resultados das genotipagens. Após essa conferência, os 

marcadores que não apresentaram bons resultados são retirados da análise e os seus perfis 

genéticos não são enviados ao banco de dados, o que justifica um número diferente de 

indivíduos para cada marcador. 
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2.3 – Banco de dados 

 Foram selecionados indivíduos não aparentados envolvidos em casos de TRIO e 

DUO. Para eliminar a consanguinidade, nenhum dos filhos foi considerado neste estudo. De 

cada indivíduo foram extraídas as seguintes informações: Indivíduo, Cidade Naturalidade, 

Sigla Estado Naturalidade, Tipo de Coleta, Local de Coleta, Tipo de Contrato e Genótipo 

para os marcadores escolhidos. 

 Os dados foram divididos em quatro conjuntos diferentes (Tabela 2): Dados 1 - todos 

os indivíduos não aparentados e com no mínimo 15 marcadores genotipados (D10S1237, 

D12S391, D13S317, D16S753, D21S1437, D22S534, D2S1338, D3S1358, D3S2387, 

D3S2406, D5S2503, D7S820, D9S938, SE33 e TH01); Dados 2 - todos os indivíduos não 

aparentados e com no mínimo 12 marcadores genotipados dentre os 15 marcadores mais 

frequentes no banco de dados; Dados 3 - todos os indivíduos não aparentados, com no 

mínimo 15 marcadores genotipados e com informação de cidade e estado naturalidade; e 

Dados 4 - Todos os indivíduos não aparentados, com no mínimo 12 marcadores 

genotipados dentre os 15 frequentes no banco de dados e com informação de cidade e 

estado naturalidade.   

 Dados 1 Dados 2 Dados 3 Dados 4 

Total 11.241 21.802 3.251 7.095 

Número mínimo de 
Marcadores 

15 marcadores 
12 marcadores 

dos 15 mais 
comuns 

15 marcadores 

12 
marcadores 
dos 15 mais 

comuns 

Características - - 
Cidade 

Naturalidade 
Cidade 

Naturalidade 
Tabela 2 – Distribuição do número de indivíduos em cada Banco de Dados pré-definidos. 
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2 - OBJETIVOS: 

2.1 - GERAL 

- Traçar o perfil genético da população brasileira a partir de um novo painel de dezoito 

marcadores STR utilizados em aplicações forenses. 

2.2 - ESPECÍFICOS 

- Determinar a estrutura molecular dos marcadores: D3S2387, D3S2406, D5S2503, 

D9S938, D10S1237, D16S753, D21S1437, D22S534 e D22S689. 

- Avaliar os parâmetros forenses para os dezoito marcadores do painel da Biocod 

Biotecnologia: frequência alélica, poder de exclusão, probabilidade de correspondência, 

poder de discriminação, conteúdo de informação do polimorfismo e índice típico de 

paternidade. 

- Calcular a taxa de mutação de cada marcador do painel da Biocod Biotecnologia. 

- Verificar a variabilidade genética da população brasileira, após uma subdivisão de acordo 

com as regiões geográficas, através da análise da variância molecular. 

- Estimar a contribuição de populações de origem europeia e africana na população 

brasileira.  
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3 - RESULTADOS 

3.1 - Capítulo I – Molecular characterization and population genetics of non-CODIS 

microsatellites used for forensic applications in Brazilian populations. 

 

PINTO, LAÉLIA MARIA , OLIVEIRA, CRISTIANE LOMMEZ DE, SANTOS, LUCIANA LARA 

DOS, TARAZONA-SANTOS, EDUARDO Molecular characterization and population genetics 

of non-CODIS microsatellites used for forensic applications in Brazilian populations. Forensic 

Science International: Genetics 9 (2014) e16-e17. 

 

 A caracterização de novos marcadores é importante para perícias nas quais apenas 

os marcadores CODIS não são suficientes para a finalização dos casos. Este estudo teve 

como principais objetivos: i) caracterizar molecularmente os STRs D3S2387, D3S2406, 

D5S2503, D9S938, D10S1237, D16S753, D21S1437, D22S534 e D22S689; ii) calcular os 

parâmetros estatísticos que demostram a informatividade de cada um dos dezoito 

marcadores: poder de exclusão, probabilidade de coincidência, informação polimórfica 

contida no marcador, taxas de mutação e as frequências alélicas; iii) verificar através do 

painel da Biocod Biotecnologia a variabilidade genética humana e a diferenciação genética 

entre as subpopulações. Para caracterização molecular foram sequenciados indivíduos 

homozigotos para os dois alelos com maior frequência na população brasileira. As amostras 

selecionadas para definir a informatividade dos marcadores e demostrar a variabilidade 

genética foram extraídas do Banco de Dados 4 da Biocod Biotecnologia. A diferenciação 

genética entre subpopulações foi realizados apenas com as subpopulações do três estados 

brasileiros com maior número de indivíduos disponíveis: Bahia, Espirito Santo e Minas 

Gerais. A partir dos resultados dos sequenciamentos foi possível determinar o motivo de 

repetição de seis dos noves marcadores caracterizados (Supplementary Table 1). Os 

valores observados para os parâmetros de aplicação forense demonstram que o conjunto de 

marcadores estudados é tão informativo para elucidação de casos de paternidade, 

identificação humana e casos post-mortem quanto os marcadores do CODIS 

(Supplementary Figure 1 e Supplementary Table 3). Os marcadores caracterizados neste 

estudo apresentam baixa taxa de mutação (Supplementary Table 5). Os resultados dos 

cálculos estatísticos sugere que estes marcadores podem ser usados para análises em 

diferentes populações (Supplementary Table 2 e Supplementary Table 4).  
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Dear Editor, 

Several microsatellites PCR (polymerase chain reaction) multiplex systems (i.e. for 

simultaneous typing) have been reported for forensic analysis. These include autosomal STR 

multiplex kits widely used which are commercially available. These commercial kits are generally 

based on the Combined DNA Index System (CODIS) loco, and a huge volume of genetic population 

data for the CODIS loco from different ethnic groups has been reported [1-4]. Nevertheless, there are 

hundreds of other highly polymorphic STR loco unlinked to the current CODIS loco (non-CODIS 

markers), which are also useful for forensic genetics [5]. Analysis of further non-CODIS STR loco may 

complement information from CODIS locus, offering powerful tools for difficult kinship testing, such as 

sib-ship testing or testing for deficient paternity cases [6]. 

The Brazilian population is characterized by high ethnic variability produced by admixture, 

which turned it suitable for genetic diversity studies from a forensic perspective. The Biocod STR 

Database was constructed based on individuals from all Brazilian States who participated in paternity 

tests (realized in Biocod Biotecnologia). In this study we analyze data from three States for which 

large number of individuals are available (a total of 5,639 individuals): Bahia (BA, Northeast Brazil, 

with a high level of African admixture, n= 2,891), Espírito Santo (ES, n= 1,534) and Minas Gerais (MG, 

n= 1,214), both from the South East of the country and with intermediate level of admixture [7]. We 

analyzed two STR-multiplex (Panel 1 and Panel 2) with a total of 18 markers used in the Biocod lab 

routine. These markers are divided in two groups: CODIS markers - D3S1358 (Panel 1), D5S818 

(Panel 2), D7S820 (Panel 1), D13S317 (Panel 1), D16S539 (Panel 1) and TH01 (Panel 1); and non-

CODIS markers - D2S1338 (Panel 2), D3S2387 (Panel 2), D3S2406 (Panel 2), D5S2503 (Panel 2), 

D9S938 (Panel 1), D10S1237 (Panel 1), D12S391 (Panel 2), D16S753 (Panel 2), D21S1437 (Panel 

1), D22S534 (Panel 2), D22S689 (Panels 1 and 2) and SE33 (Panel 1). The research performed 

follows the ISFG guideline [8].   

By resequencing of homozygous individuals, we analyzed for the first time six non-CODIS 

markers, determining their repeat counts and its sequence: D3S2387, D3S2406, D9S938, D10S1237, 

D22S534 and D22S689. We determined that all markers of our study are tetranucleotides 

(Supplementary Table 1). Moreover, four out of six re-sequenced markers have a simple structure, 

containing uninterrupted runs of units sharing a homogenous array. Two markers are complex, with an 

interruption or change in the sequence. We did not obtain the sequence of 3 non-CODIS markers 

(D5S2503, D16S753 and D21S1437), likely because the size of amplicons were too small (100-

200pb) or the primer design was not appropriate for sequencing.  

The population genetics analysis performed using the software Arlequin [9] showed that all 

population were in Hardy-Weinberg equilibrium for all loco after performing the Bonferroni correction 

(P was always higher than 0.002). Consistently with the history of recent admixture of the studied 

populations, we observed linkage disequilibrium between some of the markers (Supplementary Table 

2)[10-12].  
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By FST analysis [13] we observed that the populations from Minas Gerais and Espirito Santo, 

both in South Eastern Brazil, are not differentiated (FST= 0.00002, P=0.32), while Bahia is significantly 

differentiated both from Espirito Santo (FST=0.00028, P=0.00000) and Minas Gerais (FST=0.00062, 

P=0.00000) (Supplementary Table 3), consistently with its historically reported higher African ancestry, 

that has also been confirmed by several population genetic studies [7]. 

For each STR studied, CODIS and non-CODIS, we used the PowerStats v.1.2 [14] (Promega 

Corporation, Madison, WI, USA) software to estimate the Power of exclusion (PE), the Random match 

probability (RMP), the Polymorphism Information Content (PIC) and allelic frequencies 

(Supplementary Table 4). Overall, the averages for the three forensic statistics calculated over loco 

(Supplementary Figure 1) are similar in the populations of Bahia, Espírito Santo and Minas Gerais. For 

the three considered parameters non-CODIS markers of this study show values that are comparable 

to those observed for CODIS markers across the three studied populations (Supplementary Figure 1). 

Among the studied markers, SE33 (that has 56 alleles in our sample) is the most informative and 

D22S534 (that has 12 alleles in our sample) is the less informative. 

We estimated for the two combined panels 1 and 2 a combined PE of 0.999967, a combined 

RMP of 4.036 x 10-24 and an average PIC of 0.795. STRs are considered informative if they have RMP 

values below 0.1. Most of the STR of our panel presented values below this, and only three markers 

(D16S539, D5S818 and D22S534) in each population presented values close to 0.1. 

The high mutation rate in microsatellite loco allows mutation events to be directly observed, 

provided that an enough number of meiosis is evaluated [15]. We can observe that the markers of our 

study have a low mutation rate in comparison with other studies [16]. SE33 presents the highest 

mutation rate (0.0022) and the TH01 did not show mutations (Supplementary Table 5). Interestingly, 

markers with the higher mutation rates have a complex sequence. 

Our set of 18 markers, routinely used for forensic analysis by the BIOCOD laboratory in 

analysis of paternity cases as well as in human identification and post-mortem cases, is at least as 

much informative as a CODIS panel of 13 STR, which is the minimal number of markers established 

by the forensic community to resolve forensic cases. The panels used by BIOCOD have been used to 

resolve more than 80,000 forensic analyses coming from all across the country. We suggest that 

these markers may be used in forensic analysis in different European and Latin American populations. 
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Supplementary Table 1 

Microsatellites
Alelle size 

(bp)

Alelle 
number 

(Repeats)
Molecular information

Chromosomal 
location

Reference

D3S2387a 196 22 (GATA)12 (GACA)10 3p26.3 Characterized in this study

D3S2406a 316 32 (GGAT)7 (GGAC)6 (GACA)8 (GATA)11 3p12 Characterized in this study

D5S2503b 354-382 - GATA 5p14 http://alfred.med.yale.edu

D9S938a 400 26 (GGAA)26 9q31 Characterized in this study

D10S1237a 404 20 (GATA)20 10q25 Characterized in this study

D16S753b 252-276 - GGAA 16p11.1 http://alfred.med.yale.edu

D21S1437b 111-151 - GGAA 21q11.2 http://alfred.med.yale.edu

D22S534a 485 13 (TACA)13 22q13 Characterized in this study

D22S689a 214 11 (GATA)11 22q12 Characterized in this study

Supplementary Table 1 - Molecular characterization and chromosomal location of the 9 STR loci

aSTR loci characterized by sequencing.

bSTR loci not characterized by sequencing  

Supplementary Figure 1 
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Supplementary Table 2 

Markers D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 TH01

D10S1237

D12S391 0.02346

D13S317 0.34800 0.17595

D16S539 0.30596 0.90811 0.07918

D16S753 0.00000 0.01173 0.04692 0.00000

D21S1437 0.43793 0.11046 0.66960 0.01955 0.05767

D22S534 0.27273 0.60313 0.68915 0.07331 0.02248 0.03812

D22S689 0.00000 0.36266 0.14956 0.09873 0.00000 0.62561 0.00000

D2S1338 0.16813 0.00000 0.17595 0.07234 0.06158 0.41740 0.09091 0.01857

D3S1358 0.24731 0.49365 0.05083 0.00782 0.00000 0.00196 0.05181 0.00000 0.21310

D3S2387 0.00000 0.03812 0.00196 0.00000 0.00000 0.10850 0.00000 0.00000 0.28446 0.00000

D3S2406 0.00000 0.07625 0.20626 0.00000 0.00000 0.50440 0.20919 0.00000 0.00978 0.38514 0.00587

D5S2503 0.32942 0.54545 0.44673 0.00196 0.00293 0.04790 0.00000 0.00000 0.82209 0.51417 0.02639 0.00000

D5S818 0.00000 0.02151 0.07234 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000 0.14272 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000

D7S820 0.27077 0.56305 0.13490 0.18280 0.00000 0.03324 0.03226 0.01466 0.09482 0.17693 0.07038 0.21212 0.48289 0.03617

D9S938 0.00000 0.06061 0.08895 0.00000 0.00098 0.01760 0.00098 0.00000 0.90420 0.00000  0.00000 0.00000 0.00000 0.000000.37634

SE33 0.36755 0.06843 0.15445 0.28446 0.00000 0.37341 0.30010 0.00000 0.11926  0.01662 0.00098 0.06647 0.07234 0.00000 0.08016 0.53861

TH01 0.28837 0.23460 0.07527 0.13001 0.25024 0.02151 0.46432 0.20430 0.02737 0.19746 0.18866 0.05963 0.93451 0.12610 0.16031 0.00489 0.14467

Markers D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 TH01

D10S1237

D12S391 0.47214

D13S317 0.01369 0.04399

D16S539 0.02835 0.54741 0.68035

D16S753 0.00000 0.15347 0.00880 0.00000

D21S1437 0.53177 0.92082 0.03715 0.21212 0.00782

D22S534 0.38807 0.88368 0.35875 0.70968  0.00000 0.19941

D22S689 0.00000 0.15445 0.19355 0.44282 0.00000 0.01857 0.22092

D2S1338 0.00000 0.33431 0.43793 0.03910 0.67155 0.11730 0.18084 0.53275

D3S1358 0.19159 0.33627 0.43402 0.00489 0.00000 0.05767 0.10557 0.00880 0.85533

D3S2387 0.00000 0.05181 0.07722 0.00000 0.00000 0.00196 0.16227 0.00000 0.00587 0.00000

D3S2406 0.00000 0.00587 0.16618 0.00000 0.00000 0.53470 0.00000 0.00000 0.08798 0.00978 0.00000

D5S2503 0.60215 0.53568 0.77517 0.05865 0.00000 0.08309 0.06647 0.00000 0.02933 0.57771 0.00293 0.00000

D5S818 0.00000 0.03128 0.00391 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000 0.00880 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000

D7S820 0.00391 0.47703 0.31281 0.08113 0.00000 0.28837 0.04399 0.00000 0.18964 0.13294 0.02933 0.86901 0.20723 0.00098

D9S938 0.00000 0.39101 0.00098 0.00000 0.00000 0.62366 0.00782 0.00000 0.20235 0.00000  0.00000 0.00000  0.03910 0.00000 0.09580

SE33 0.49756 0.04203 0.05572 0.00196 0.00391 0.03030 0.00293 0.17107 0.00489 0.79863 0.13978 0.49658 0.12023 0.00587 0.33627 0.00978

TH01 0.16129 0.27957 0.03519 0.06843 0.39883 0.16129 0.10362 0.03910 0.10068 0.27468 0.02835 0.31867 0.49560 0.18377 0.57771  0.04399 0.34897

Markers D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 TH01

D10S1237

D12S391 0.44379

D13S317 0.24633 0.48974

D16S539 0.95210 0.22972 0.56207

D16S753 0.00000 0.43988 0.15836 0.00000

D21S1437 0.16618 0.43206 0.24829 0.31281 0.10850

D22S534 0.89834 0.08602 0.89932 0.92473 0.09384 0.01075

D22S689 0.03324 0.63245 0.38025 0.90811 0.00000 0.31769 0.01466

D2S1338 0.71652 0.85826 0.26002 0.14467 0.09189 0.43695 0.41056 0.01075

D3S1358 0.00098 0.58065 0.27077 0.12219 0.04692 0.59629 0.40665 0.56989 0.02542

D3S2387 0.00000 0.13392 0.38710 0.00000 0.00000 0.52981 0.03030 0.00000 0.04594 0.00000

D3S2406 0.09873 0.17791 0.42913 0.00000 0.00000 0.09580 0.04790 0.00000 0.80059 0.44184 0.04203

D5S2503 0.12805 0.13490 0.15934 0.02248 0.30010 0.11144 0.65982 0.00000 0.22092 0.03910 0.10557 0.01662

D5S818 0.00000 0.41642 0.37243 0.00000 0.00000 0.19355 0.00000 0.00000 0.00293 0.00000 0.00000 0.00000 0.27761

D7S820 0.01760 0.63832 0.21408 0.18573 0.06549 0.51222 0.82111 0.68426 0.28055 0.35973  0.48387 0.05181 0.14565 0.08407

D9S938 0.00000 0.01173 0.05670 0.00000 0.00000 0.03715 0.00098 0.00000 0.11730 0.00000 0.00000 0.00000 0.03519 0.00000 0.43206

SE33 0.33236 0.60117 0.14370 0.14370 0.07331 0.35875 0.56598 0.00098 0.29814 0.36559 0.07625 0.37634  0.18573 0.00000 0.36657 0.67058

TH01 0.48680 0.27664 0.22776 0.54448 0.66080 0.05670 0.02444 0.15640 0.28739 0.12708 0.06843 0.03519 0.62072 0.14858 0.44770 0.04497 0.53568

Population A: Bahia

Population B: Espirito Santo

Population C: Minas Gerais

Supplemntary Table 2 - Pairwise linkage disequelibrium by State, p-Values est imated from EM algorithm[10-12]. Populat ion A: Bahia, B: Espirito Santo and C: Minas Gerais.
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Supplementary Table 3 

Allele D2S1338 D3S1358* D3S2387 D3S2406 D5S818* D5S2503 D7S820* D9S938 D10S1237 D12S391 D13S317* D16S539* D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 SE33 TH01*

5 0.0002 0.0002 0.0022

6 0.0084 0.0116 0.1952

7 0.0058 0.0139 0.0003 0.0001 0.0055 0.0002 0.2717

7.1 0.0008

8 0.0211 0.163 0.0016 0.082 0.0268 0.0006 0.0172 0.0001 0.1689

9 0.0306 0.1217 0.0006 0.0753 0.1811 0.0012 0.0825 0.0001 0.1623

9.3 0.1958

10 0.0597 0.2909 0.0047 0.041 0.0868 0.0025 0.1028 0.001 0.0038

10.2 0.0005 0.0003

11 0.0007 0.3159 0.2245 0.0056 0.2948 0.285 0.0015 0.2894 0.0024 0.0001

11.2 0.0067 0.0001

12 0.0022 0.3567 0.1574 0.0016 0.3225 0.2469 0.0593 0.312 0.0055

12.2 0.0046 0.0014

13 0.0002 0.0049 0.0009 0.1869 0.0254 0.0001 0.133 0.1512 0.3023 0.1277 0.0127

13.2 0.0009 0.0009

14 0.0001 0.1015 0.0003 0.0128 0.0031 0.0003 0.0003 0.0503 0.0208 0.3886 0.0347 0.0323

14.2 0.0009

15 0.0015 0.2914 0.0009 0.0011 0.0001 0.0023 0.0546 0.0008 0.001 0.1737 0.0037 0.055

15.2 0.0267 0.002

15.3 0.0001

16 0.048 0.2805 0.0089 0.0001 0.0118 0.043 0.0648 0.0746

16.1 0.0001

16.2 0.0001 0.001

16.3 0.0001

17 0.1933 0.2162 0.0596 0.0922 0.1118 0.0052 0.083

17.1 0.0003

17.2 0.0023 0.0001 0.0004

17.3 0.0065

18 0.0738 0.094 0.0755 0.1082 0.2206 0.0003 0.1008

18.1 0.0001

18.2 0.0067 0.0003

18.3 0.0078

19 0.1271 0.0072 0.1031 0.1828 0.1553 0.0002 0.0973

19.1 0.0009

19.2 0.0039 0.0001 0.0001

19.3 0.0033

20 0.1297 0.0011 0.1099 0.244 0.1411 0.0648

20.2 0.0244 0.0031

21 0.0707 0.0002 0.134 0.1224 0.0897 0.0343

21.2 0.0279 0.0164

22 0.0809 0.1583 0.0874 0.0805 0.0121

22.2 0.0161 0.0184

23 0.1099 0.1283 0.001 0.0595 0.0529 0.002

23.2 0.0126 0.0215

24 0.082 0.0567 0.019 0.0417 0.0192 0.0005

24.2 0.0041 0.0275

25 0.0636 0.0273 0.0001 0.1557 0.0302 0.0101 0.0002

25.2 0.0006 0.0336

26 0.0167 0.0088 0.0002 0.2389 0.0029 0.0011 0.0001

26.2 0.0008 0.0487

27 0.002 0.0008 0.0001 0.2391 0.0003 0.0006 0.0004

27.2 0.0645

28 0.0001 0.0002 0.003 0.1602 0.0002 0.0007

28.2 0.0563

29 0.0135 0.1522 0.0005

29.2 0.0514

30 0.0286 0.0318 0.0001

30.2 0.001 0.0332

Supplemntary Table 3 - Allelic Frequencies part a.
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Allele D2S1338 D3S1358* D3S2387 D3S2406 D5S818* D5S2503 D7S820* D9S938 D10S1237 D12S391 D13S317* D16S539* D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 SE33 TH01*

31 0.0788 0.0019 0.0004

31.2 0.0007 0.02

32 0.1248 0.0005 0.0007

32.2 0.0007 0.0099

33 0.1286 0.0001 0.0003

33.2 0.003

34 0.1303 0.0002

34.2 0.0011

35 0.112 0.0002

35.2 0.0016

36 0.102 0.0003

36.2 0.0003

37 0.081

38 0.0847

39 0.054

40 0.0267

41 0.0154

42 0.0096

43 0.0032

44 0.0011

45 0.0003

46 0.0001

105 0.0009

109 0.0197

113 0.0438

117 0.1716

121 0.0899

125 0.0929

129 0.3283

133 0.1287

137 0.0967

141 0.0251

145 0.0023

149 0.0001

236 0.0001

240 0.0016

244 0.0152

248 0.0173

252 0.0514

256 0.1819

260 0.2442

264 0.2077

268 0.1803

272 0.0678

276 0.0224

280 0.0084

284 0.0018

288 0.0002

350 0.0032

354 0.004

358 0.0926

362 0.1095

366 0.3243

370 0.3195

374 0.1116

378 0.0266

382 0.0048

386 0.0025

390 0.0013

*CODIS markers.

Supplemntary Table 3 - Allelic Frequencies part b.
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Supplementary Table 4 

Bahia Espírito Santo Minas Gerais

Bahia 0.00000 + +

Espírito Santo 0.00028
a 0.00000 -

Minas Gerais 0.00062
b

0.00002
c 0.00000

Supplentary Table 4 - Pairwise Fst [13] from 3 Brazilian populations: Bahia, Espírito Santo  and 

Minas Gerais. 
a
P=0.00000,

 b
P=0.00000 and 

c
P=0,32432.

 

Supplementary Table 5 

Locus Nº of meiosis Nº of mutations Mutation rate 95% confidence limits

D2S1338 31418 15 0.0005 0-0.0010

D3S1358 30944 11 0.0004 0-0.0007

D3S2387 12556 2 0.0002 0-0.0003

D3S2406 24641 24 0.0010 0-0.0019

D5S818 15941 10 0.0006 0-0.0013

D5S2503 27065 15 0.0006 0-0.0011

D7S820 34939 17 0.0005 0-0.0010

D9S938 30357 4 0.0001 0-0.0003

D10S1237 20082 11 0.0005 0-0.0011

D12S391 32769 50 0.0015 0-0.0031

D13S317 30974 18 0.0006 0-0.0012

D16S539 24195 11 0.0005 0-0.0009

D16S753 12438 3 0.0002 0-0.0005

D21S1437 23797 6 0.0003 0-0.0005

D22S534 23291 10 0.0004 0-0.0009

D22S689 18050 10 0.0006 0-0.0011

SE33 30821 68 0.0022 0-0.0044

TH01 27953 0 0 0-0

Suplentary Table 5 - Mutations observed at 18 STR loci in the populations from Bahia, Espírito Santo and 
Minas Gerais, Brazil.

We estimated mutations rates for the 18 loci based on the analysis of the paternity cases (mother-son-
father, son-father or son-mother). The rate was calculated using the number of mutations observed divided 
by the number of meiosis with the IC (95%).  
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3.2 - Capítulo II – Genetic profile and admixture of the Brazilian population based in 

markers used for forensic applications  

 

Artigo submetido para publicação na Forensic Science International – Genetics. 

 

 A população brasileira é uma população miscigenada com contribuição de 

populações indígenas, europeias e africanas. Os objetivos deste trabalham eram: i) 

determinar o perfil genético das populações Brasileiras e ii) demonstrar a contribuição 

africana e europeia nas populações brasileiras. Neste estudo foram analisados 2.429 

indivíduos não parentados extraídos do banco de dado 3 da Biocod Biotecnologia e 78 

amostras do painel público disponibilizado pelo Coriell Institute of Medical Research, 24 

indivíduos com ancestralidade africana, 31 europeus e 23 latino-americanos miscigenados 

(Hispânicos). Todos os indivíduos foram genotipados para os painéis de STR descritos por 

Pinto et al (2014). Os resultados demonstraram que os marcadores previamente 

caracterizados são informativos tanto para análises forenses quanto para estudos genético-

populacionais. Todas as populações e marcadores estão em equilíbrio de Hardy-Weinberg 

após a correção de Bonferroni (Supplementary Table 1-8, Table 1) e são geneticamente 

diferentes (Table 1).  As populações Brasileiras receberam uma maior contribuição europeia 

do que africana (Table 2, Figure 2). Nossos resultados mostram que a combinação estudada 

de 18 CODIS e não-CODIS loco é informativa para análise genética forense nas diversas 

regiões brasileiras, apesar de pequenas diferenças na estrutura da população, que são 

consistentes com a história demográfica brasileira dos últimos quinhentos anos. 
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Abstract  

Brazilians trace their origins to the original Amerindians and two main sources of immigration: Africans 

and Europeans. Based on 18 STR used in forensic applications, we study the admixture and genetic 

structure of the Brazilian population. We analyze 2,429 unrelated individuals extracted to the Biocod’s 

database classified in in five Brazilian geographic regions, and 78 ethnically diverse individuals with 

European and African ancestry. The distribution of allelic frequencies across the five Brazilian 

populations shows significant differences in 13 loci. All markers are highly informative for forensic 

purposes. The five analyzed Brazilian regional populations (North, Northeast, Midwest, Southeast and 

South) fit the Hardy -Weinberg model for all loci, with low level of genetic structure between them, 

mainly determined by differences in the levels of African vs. European continental ancestry 

Keywords: Brazilian population, STR, Forensic, ancestry, AMOVA, Structure. 
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1. Introduction 

 Historically, the Brazilian population always experienced high levels of intermarriage between 

ethnic groups, and Brazilians are known to be intensively admixed with Amerindian, European and 

African ancestries  and followed variable patterns of multidirectional introgression according to the 

social and historical conditions in each geopolitical region along the last five centuries up to the 

present day [1-3]. In this study we assess the genetic structure among the five Brazilian macro-region 

using data from eighteen Short Tandem Repeat (STR) loci used for forensic genetics purposes [4], 

genotyped in a large number of individuals. 

 

2. Materials and Methods 

2.1. Population samples 

 A STR database was built based on individuals of all Brazilian states who participated in 

paternity tests conducted in the Biocod Biotechnology laboratory. In this study we analyze 2,429 

unrelated individuals extracted from the Biocod’s database. These individuals were divided according 

to the geographic region of birth-place (Figure 1): North (N; 230 individuals), Northeast (NE; 989 

individuals); Midwest (MD; 36 individuals); South (S; 175 individuals) and Southeast (SE; 999 

individuals). Brazilian populations were compared with a publicly available panel that includes 24 

individuals of African ancestry, 31 Europeans and 23 admixed Latin Americans (i.e., Hispanics) from 

the Coriell Cell Repositories (Coriell Institute of Medical Research, Camden, NJ, USA).  

 

Figure 1 – Map of Brazil divided accord to the geographic regions. The individuals were divided 

according to the geographic region of birth-place: North (Green; N; 230 individuals), Northeast (Blue; 
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NE; 989 individuals); Midwest (Violet; MD; 36 individuals); South (Yellow; S; 175 individuals) and 

Southeast (Red; SE; 999 individuals). 

2.2. STR amplification 

All the 2,429 Brazilian samples and the 78 reference samples were genotyped for two STR-

multiplex (Panel 1 and Panel 2), for a total of 18 loco used in the Biocod lab routine. These markers 

are divided in two groups: CODIS markers - D3S1358 (Panel 1), D5S818 (Panel 2), D7S820 (Panel 

1), D13S317 (Panel 1), D16S539 (Panel 1) and TH01 (Panel 1); and non-CODIS markers - D2S1338 

(Panel 2), D3S2387 (Panel 2), D3S2406 (Panel 2), D5S2503 (Panel 2), D9S938 (Panel 1), D10S1237 

(Panel 1), D12S391 (Panel 2), D16S753 (Panel 2), D21S1437 (Panel 1), D22S534 (Panel 2), 

D22S689 (Panels 1 and 2) and SE33 (Panel 1). Data for both Panels 1 and 2 were genotyped as 

detailed by Pinto et al. [4]. 

2.3. Allele frequencies and population genetics sta tistics  

Allele frequencies were calculated using GENEPOP [5] for each population. The statistics 

(MP, matching probability; PIC, polymorphic information content; PD, power of discrimination; PE, 

power of exclusion; TPI, typical paternity index), that estimate the informativeness of the markers, 

were calculated using the PowerStats program v1.2.xls (Promega Corporation®). Observed and 

expected heterozygosity [6] as well as deviation from Hardy–Weinberg equilibrium (HWE; 

heterozygote deficiency) were estimated using the Arlequin software [7,8,9].  

The Analyses of Molecular Variance (AMOVA) was carried out on the dataset by using the 

Arlequin 3.5 software [9]. The analysis included data for all eight populations (North, Northeast, 

Midwest, South and Southeast – Brazilian populations; African ancestry; Europeans and Hispanic).  

The pairwise population genetic distance, FST, was estimated according to Slatkins [10] by 

using the program Arlequin 3.5 [9]. The significance of FST was determined using permutation tests 

(1000 permutations) and 0.05 significance level.  

Population structure was also analyzed using the Bayesian model-based analysis 

implemented in the software STRUCTURE 2.3.4 [11]. Because we did not have data for Native 

American samples, and several studies suggest that at least in the Northeast, Southeast and South of 

Brazil, the Native American contribution is low [12], we assumed two parental populations (K=2). We 

performed five independent runs of STRUCTURE, with 100,000 repetitions and a burn-in period of 

20,000 following the admixture model and correlated allele frequencies, and considering the African 

ancestry and Europeans individuals as belonging to parental populations and the Hispanics and 

Brazilian individuals as admixed. 
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3. Results and discussion 

The Supplementary Tables 1-8 show the allele frequencies, forensic genetics statistics and 

exact tests of Hardy-Weinberg equilibrium for each locus and population. All populations and loco are 

in Hardy-Weinberg equilibrium after Bonferroni correction (P = 0.00034). All markers showed a high 

degree of genetic polymorphism, PIC values were higher than 0.6 (60%). Also, the values of PIC were 

higher than 0.5 what indicates this STR system to be informative and useful for identification purposes 

[13,14].  

Locus FIS (P value) FST (P value) FIT (P value)

D10S1237 0.01841 (0.01822) 0.00232 (0.02475) 0.02068 (0.00980)

D12S391 0.00329 (0.33782) 0.00112 (0.39139) 0.00440 (0.30000)

D13S317 0.02427 (0.00891) 0.00013 (0.89792) 0.02440 (0.00941)

D16S539 -0.00253 (0.59634) 0.00065 (0.78426) -0.00188 (0.58733)

D16S753 0.02557 (0.01881) 0.00067 (0.90921) 0.02622 (0.01733)

D21S1437 0.00149 (0.44644) 0.00189 (0.05436) 0.00338 (0.38594)

D22S534 0.01045 (0.19950) 0.00316 (0.00931) 0.01357 (0.16099)

D22S689 -0.01695 (0.92733) 0.00312 (0.01921) -0.01377 (0.89604)

D2S1338 0.00696 (0.16861) 0.00121 (0.30653) 0.00816 (0.14624)

D3S1358 0.00946 (0.20089) 0.00112 (0.45089) 0.01056 (0.17505)

D3S2387 0.01840 (0.02119) 0.00213 (0.21564) 0.02049 (0.01238)

D3S2406 0.02062 (0.00208) 0.00066 (0.92733) 0.02127 (0.00139)

D5S2503 0.01233 (0.13089) 0.00240 (0.04069) 0.01470 (0.10218)

D5S818 0.01354 (0.20347) 0.00351 (0.11436) 0.01700 (0.17119)

D7S820 0.01464 (0.07396) 0.00021 (0.95832) 0.01485 (0.06584)

D9S938 0.02473 (0.00673) 0.00422 (0.00000) 0.02885 (0.00228)

SE33 0.00454 (0.18376) 0.00107 (0.43970) 0.00561 (0.15554)

THO1 0.01672 (0.05356) 0.00393 (0.00010) 0.02059 (0.02683)

Table 1- Locus by locus F-statistics: FIS, FST and FIT

P = 0.00034, after Bonferroni correction. Significant P values are highlighted.  

 

The AMOVA results showed low variation among populations for the studied loci (Table 1). Fst 

values range from 0.00013 to 0.00422 for D13S317 and D9S938 respectively. Normally, it is expected 

that FST values between populations are around 0.05 [15]. The FIT and FIS did not show significant 

values considering the Bonferroni correction, consistently with the Hardy-Weinberg equilibrium test. In 

general, Fst analysis (Table 2) shows that the studied Brazilian populations are closer to the 

Europeans and Latin American/Hispanic populations than to the African ancestry Coriell individuals.  
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AFR EUR HIS N NE MD S SE

AFR + + + + + + +

EUR 0.02454 + + + - - +

HIS 0.02069 0.01218 - - - - -

N 0.01368 0.00768 0.00164 + - + -

NE 0.01534 0.00401 0.00376 0.00145 - + -

MD 0.01220 0.00462 0.00458 0.00000 0.00000 - -

S 0.02705 0.00204 0.00347 0.00327 0.00243 0.00121 +

SE 0.01361 0.00392 0.00409 0.00157 0.00011 0.00073 0.00307

The significant values were represented by “+” signal. Abbreviations: AFR - African ancestry; EUR - 
Europeans; HIS - Latin Americans/Hispanicos; N - North; NE - Northeast; MD - Midwest; S - South; and 
SE - Southeast.

Table 2 -  Pairwise FST Genetic Distance between Populations

 

These results are confirmed by the STRUCTURE analysis (Figure 2), that suggests that 

African ancestry contributes between 17-23% to the studied Brazilian populations. Among Brazilian 

populations; Midwest, Southeast, North and Northeast populations are nearest to and received more 

admixture from the African population than the Southern population. The observed results are 

consistent with the demographic history of the Brazilian population [1,2]. This result has the limitation 

of not being including a Native American ancestry population in the analyses (i.e. the third continental 

ancestral component of Brazilians) due to the lack of this data. However, because Native American 

ancestry tends to be low in urban Brazilian populations [16], the absence of this data should not 

critically affect the observed trend in admixture. 

 

Figure 2 – Barplot of European (red) and African (blue) individual admixture inferred by Structure 

assuming two parental populations: AFR (African ancestry) and EUR (Europeans) from the Coriell 

repository. Admixed population are Latin American/Hispanics (H) from the Coriell repository and 

Brazilians (N: North, NE: Northeast, MD: Midwest, S: South and SE: Southeast). Estimated mean 
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proportions across individuals of European and African admixture are shown for Brazilian populations 

(N: 20.4% AFR and 79.6% EUR; NE: 21.8% AFR and 78.2% EUR; MD: 20.1% AFR and 79.9% EUR; 

S: 17.4% AFR and 82.6% EUR; SE: 23.2% AFR and 76.8% EUR) and Latin American/Hispanic (H: 

21.9% AFR and 78.1% EUR) 

In conclusion, our results show that the studied combination of 18 CODIS and non-CODIS 

loco are informative for forensic genetic analysis across the different Brazilian regions, despite small 

differences in population structure, which are consistent with the Brazilian demographic history of the 

last five-hundred years. 
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Supplementary Table 1 

Alelo D10S1237 D12S391 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5 0.0652 0.0208

6 0.0417 0.1458

7 0.1042 0.4583

7.1

8 0.0208 0.1042 0.2083 0.2292

9 0.2391 0.0208 0.1042 0.1042 0.0417

9.3 0.0417

10 0.0870 0.0208 0.1250 0.0417 0.2708 0.0208

10.2

11 0.3261 0.0625 0.1667 0.3542 0.0417

11.2 0.0435 0.0208

12 0.1304 0.0833 0.5000 0.2292 0.0625

12.2

13 0.1522 0.1458 0.1042 0.4375

13.2

14 0.3333 0.0208 0.0435 0.0208 0.0208

14.2

15 0.0833 0.3542 0.3043 0.0417

15.2

16 0.0625 0.0417 0.3043 0.0417 0.0625

16.1

16.2 0.0208

17 0.2609 0.1458 0.1250 0.3261 0.0208 0.1042

17.2 0.0208

17.3

18 0.1087 0.2500 0.0208 0.0217 0.1250 0.1250

18.2

18.3

19 0.1087 0.0625 0.2708 0.1458 0.1458

19.2 0.0208 0.0208

20 0.2174 0.0833 0.1667 0.1458 0.0417

20.2

21 0.0870 0.0833 0.0833 0.0625 0.0417

21.2 0.1250 0.0208

22 0.1087 0.0833 0.1042 0.0417

22.2 0.0208 0.0417

23 0.0435 0.0625 0.1250 0.0625

23.2 0.0208

24 0.0217 0.0208 0.0625 0.0625 0.0227

24.2 0.0208

25 0.0208 0.0208 0.1818

25.2 0.0208 0.0208

26 0.0208 0.2045

26.2 0.0208 0.0417

27 0.2500

27.2 0.0417 0.0417

28 0.0208 0.1818

28.2 0.0208 0.0833

29 0.0417 0.1591

29.2 0.0625

30

30.2 0.0208

30.3

31 0.0625

31.2 0.0208

32 0.0417

32.2

33 0.1667

33.2

34 0.1250

34.2

35 0.0417

35.2

36 0.0833

36.2

37 0.0625

37.2 0.0208

38 0.0833

39 0.1250

40

41 0.0417

42

43

44

45

Supplementary Table 1 - Allele frequencies of seventeen autosomal STR loci in African ancestry part a

 

 



48 

 

Alelo D10S1237 D12S391 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105 0.0208

109 0.0625

113 0.1042

117 0.1042

121 0.1042

125 0.2292

129 0.2917

133 0.0833

137

141

145

244 0.0208

248 0.0833

252 0.1458

256 0.2083

260 0.1667

264 0.1250

268 0.1042

272 0.0625

276 0.0833

280

284

288

350 0.0208

354

358 0.0417

362 0.0833

366 0.3333

370 0.4167

374 0.0625

378 0.0417

382

386

390

N 23 24 23 24 24 24 24 24 23 24 24 24 24 24 22 24 24

OH (%) 0.782 0.917 0.826 0.792 0.708 0.792 0.792 0.792 0.609 0.833 0.958 0.750 0.625 0.708 0.682 0.792 0.792

EH (%) 0.856 0.894 0.802 0.881 0.836 0.748 0.721 0.863 0.722 0.926 0.926 0.715 0.731 0.759 0.822 0.937 0.725

P 0.662 0.316 0.902 0.225 0.071 0.738 0.991 0.074 0.786 0.067 0.675 0.565 0.043 0.396 0.226 0.086 0.529

MP 0.0662 0.069 0.096 0.066 0.087 0.142 0.108 0.080 0.134 0.056 0.052 0.167 0.160 0.132 0.095 0.047 0.153

Exp. as 1 in 15.114 14.400 10.373 15.158 11.520 7.024 9.290 12.522 7.451 18.000 19.200 6.000 6.261 7.579 10.522 21.160 6.545

PIC 0.818 0.864 0.754 0.848 0.796 0.690 0.682 0.827 0.648 0.899 0.900 0.653 0.674 0.700 0.774 0.909 0.673

PD 0.934 0.931 0.904 0.934 0.913 0.858 0.892 0.920 0.866 0.944 0.948 0.833 0.840 0.868 0.905 0.953 0.847

PE 0.567 0.830 0.648 0.584 0.441 0.584 0.584 0.584 0.301 0.662 0.915 0.510 0.322 0.441 0.401 0.567 0.584

TPI 2.300 6.000 2.875 2.400 1.714 2.400 2.400 2.400 1.278 3.000 12.000 2.000 1.330 1.714 1.571 2.300 2.400

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, polymorphism 
information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.

Supplementary Table 1 - Allele frequencies of seventeen autosomal STR loci in African ancestry part b
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Supplementary Table 2 

Alelo D10S1237 D12S391 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5 0.0161

6 0.1774

7 0.0156 0.2097

7.1

8 0.0156 0.0156 0.1875 0.0968

9 0.1667 0.0469 0.0781 0.1406 0.2258

9.3 0.2581

10 0.0500 0.0938 0.0938 0.2656 0.0161

10.2

11 0.3167 0.3594 0.0156 0.3281 0.1719

11.2

12 0.2333 0.0312 0.3125 0.2344 0.1719

12.2

13 0.1667 0.1875 0.1094 0.0156 0.2500 0.0625

13.2

14 0.0667 0.5312 0.0312 0.0312 0.0312

14.2

15 0.0469 0.1094 0.0156 0.2188 0.0156

15.2

16 0.1406 0.0312 0.3594 0.0469

16.1

16.2

17 0.0469 0.1094 0.2344 0.2500 0.0312 0.0781

17.1 0.0156

17.2

17.3 0.0156

18 0.0312 0.1562 0.1250 0.1094 0.0469 0.0625

18.2 0.0312

18.3

19 0.2969 0.1406 0.2031 0.0312 0.1094

19.2 0.0156

20 0.2500 0.1406 0.1250 0.0938 0.0312

20.2 0.0156

21 0.0938 0.1094 0.0469 0.1875 0.0312

21.2 0.0156

22 0.1094 0.0469 0.0156 0.2969 0.0156

22.2 0.0625

23 0.0625 0.1406 0.0781 0.2188

23.2 0.0781

24 0.0781 0.0312 0.0625 0.0781 0.0294

24.2 0.0469

25 0.0312 0.0469 0.0625 0.0882

25.2 0.0312

26 0.0156 0.1176

26.2 0.0312

27 0.3235

27.2 0.0312

28 0.0156 0.2353

28.2 0.0469

29 0.2059

29.2 0.0750 0.0781

30

30.2 0.0156

30.3

31 0.0750

31.2 0.0156

32 0.0500

32.2 0.0156

33 0.1750 0.0156

33.2

34 0.0750

34.2

35 0.1250

35.2

36 0.0750

36.2

37 0.1250

38 0.1500

39

40 0.0500

41 0.0250

42

43

44

45

Supplementary Table 2 - Allele frequencies of seventeen autosomal STR loci in European population part a
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Alelo D10S1237 D12S391 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105

109

113

117 0.0781

121 0.0312

125 0.1250

129 0.4844

133 0.0469

137 0.1562

141 0.0781

145

248 0.0312

252 0.1250

256 0.0781

260 0.2344

264 0.2031

268 0.2656

272 0.0625

276

280

284

288

350 0.0156

354

358 0.0625

362 0.0781

366 0.3750

370 0.2031

374 0.2031

378 0.0625

382

386

390

N 32 32 30 32 32 32 32 32 32 32 20 32 32 32 17 32 31

OH (%) 0.969 0.906 0.733 0.813 0.719 0.500 0.875 0.844 0.750 0.813 1.000 0.750 0.781 0.688 0.824 0,938 0.806

EH (%) 0.827 0.898 0.796 0.819 0.721 0.660 0.760 0.869 0.759 0.822 0.910 0.775 0.772 0.824 0.799 0,959 0.810

P 0.037 0.334 0.298 0.262 0.585 0.090 0.641 0.136 0.692 0.872 0.982 0.174 0.456 0.324 0.801 0.449 0.857

MP 0.125 0.053 0.102 0.094 0.127 0.170 0.131 0.068 0.117 0.072 0.060 0.113 0.115 0.072 0.114 0.033 0.084

Exp. as 1 in 8.000 18.963 9.783 10.667 7.877 5.885 7.642 14.629 8.533 13.838 16.667 8.828 8.678 13.838 8.758 30.118 11.864

PIC 0.792 0.873 0.751 0.779 0.682 0.609 0.712 0.839 0.706 0.785 0.877 0.730 0.721 0.784 0.741 0.942 0.766

PD 0.875 0.947 0.898 0.906 0.873 0.830 0.869 0.932 0.883 0.928 0.940 0.887 0.885 0.928 0.886 0.967 0.916

PE 0.937 0.808 0.482 0.622 0.458 0.188 0.745 0.683 0.510 0.622 0.898 0.510 0.565 0.409 0.643 0.872 0.611

TPI 16.000 5.333 1.875 2.667 1.778 1.000 4.000 3.200 2.000 2.667 10.000 2.000 2.286 1.600 2.833 8.000 2.583

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.

Supplementary Table 2 - Allele frequencies of seventeen autosomal STR loci in European population part b
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Supplementary Table 3 

Alelo D10S1237 D12S391 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5

6 0.2273

7 0.0217 0.2273

7.1

8 0.0217 0.0217 0.1364 0.0909

9 0.0870 0.0435 0.0652 0.1136 0.1591

9.3 0.2500

10 0.1739 0.1087 0.0870 0.2727 0.0227

10.2

11 0.2826 0.3261 0.0217 0.3913 0.3409 0.0227

11.2 0.0227

12 0.1957 0.0435 0.3913 0.2391 0.1136

12.2

13 0.2174 0.4130 0.0652 0.1957 0.0227 0.0227

13.2

14 0.0217 0.3696 0.0435 0.0435

14.2

15 0.0227 0.1087 0.0652 0.3043 0.0227

15.2 0.0227

16 0.0435 0.1087 0.0909 0.2391 0.0435 0.0227

16.1

16.2 0.0217

16.3 0.0217

17 0.1364 0.0870 0.1818 0.2174 0.0870 0.0909

17.2

17.3 0.0435

18 0.1364 0.1957 0.0227 0.1522 0.0652 0.1136

18.2 0.0227

18.3 0.0435

19 0.2273 0.2609 0.0909 0.0217 0.1957 0.1136

19.2

20 0.2273 0.0217 0.1364 0.0652 0.0682

20.2 0.0217

21 0.0455 0.0870 0.0455 0.1522 0.0227

21.2 0.0217

22 0.0455 0.0652 0.0227 0.1087

22.2

23 0.0682 0.0217 0.2727 0.1087

23.2 0.0227

24 0.0227 0.0217 0.0227 0.0652

24.2

25 0.0227 0.0682 0.1842

25.2

26 0.0227 0.0455 0.2895

26.2 0.1591

27 0.1579

27.2 0.0909

28 0.2368

28.2 0.0455

29 0.0217 0.1316

29.2 0.0227

30

30.2 0.0909

30.3

31 0.1087

31.2

32 0.0217

32.2 0.0455

33 0.1739

33.2

34 0.0652

34.2

35 0.0870

35.2

36 0.0652

36.2

37 0.1522

38 0.1304

39 0.0435

40 0.0870

41 0.0435

42

43

44

45 0.0217

Supplementary Table 3 - Allele frequencies of seventeen autosomal STR loci in Latin American/Hispanic population part a
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Alelo D10S1237 D12S391 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105

109

113

117 0.2273

121 0.0455

125 0.0909

129 0.2273

133 0.1591

137 0.1818

141 0.0682

145

244 0.0435

248

252 0.0217

256 0.0870

260 0.3043

264 0.3043

268 0.1739

272 0.0435

276 0.0217

280

284

288

350

354

358 0.1087

362 0.0435

366 0.1957

370 0.4348

374 0.1087

378 0.1087

382

386

390

N 22 23 23 23 22 23 23 22 23 23 23 23 23 22 19 22 22

OH (%) 0.909 0.913 0.783 0.870 0.864 0.652 0.870 0.818 0.652 0.870 0.826 0.783 0.739 0.591 0.684 0.818 0.955

EH (%) 0.868 0.874 0.814 0.789 0.842 0.690 0.736 0.867 0.794 0.910 0.909 0.752 0.756 0.782 0.805 0.932 0.818

P 0.629 0.404 0.248 0.590 0.703 0.455 0.571 0.629 0.155 0.107 0.189 0.311 0.106 0.143 0.528 0.425 0.466

MP 0.079 0.074 0.108 0.127 0.087 0.161 0.191 0.066 0.108 0.062 0.059 0.142 0.149 0.112 0.097 0.045 0.120

Exp. as 1 in 12.737 13.564 9.281 7.896 11.524 6.224 5.23815.125 9.281 16.030 17.065 7.053 6.696 8.963 10.314 22.000 8.345

PIC 0.831 0.841 0.765 0.738 0.799 0.617 0.677 0.831 0.742 0.881 0.879 0.703 0.699 0.729 0.749 0.904 0.769

PD 0.921 0.926 0.892 0.873 0.913 0.839 0.809 0.934 0.892 0.938 0.941 0.858 0.851 0.888 0.903 0.955 0.880

PE 0.814 0.822 0.567 0.734 0.722 0.358 0.734 0.633 0.358 0.734 0.648 0.567 0.491 0.280 0.404 0.633 0.908

TPI 5.500 5.750 2.300 3.833 3.667 1.438 3.833 2.750 1.438 3.833 2.875 2.300 1.917 1.222 1.583 2.750 11.000

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.

Supplementary Table 3 - Allele frequencies of seventeen autosomal STR loci in Latin American/Hispanic population part b
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Supplementary Table 4 

Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5 0.0036

6 0.0119 0.0144 0.2303

7 0.0023 0.0030 0.0216 0.0133 0.3048

7.1

8 0.0787 0.0232 0.0208 0.0072 0.1327 0.1316

9 0.1065 0.1598 0.0025 0.0685 0.0360 0.1040 0.1009

9.3 0.2237

10 0.0440 0.0902 0.0893 0.0647 0.2832 0.0088

10.2

11 0.2569 0.3067 0.0025 0.3274 0.3669 0.2832

11.2 0.0030 0.0022

12 0.3009 0.2448 0.0225 0.2917 0.3237 0.1416 0.0044

12.2

13 0.1435 0.1495 0.3775 0.1548 0.0049 0.1547 0.0376 0.0133

13.2 0.0022

14 0.0671 0.0258 0.3975 0.0238 0.0711 0.0072 0.0044 0.0156

14.2

15 0.0055 0.0239 0.1300 0.0060 0.3505 0.0489

15.2 0.0191

16 0.0083 0.0261 0.0650 0.0459 0.3186 0.0127 0.1044

16.1

16.2 0.0022

17 0.0442 0.0935 0.0025 0.2271 0.1691 0.1274 0.0800

17.2

17.3 0.0087

18 0.1077 0.2326 0.0677 0.0760 0.0764 0.1133

18.2 0.0022

18.3 0.0043

19 0.1823 0.2022 0.1463 0.0098 0.0860 0.1044

19.2 0.0032

20 0.2182 0.1783 0.1179 0.0796 0.0644

20.2 0.0159

21 0.1188 0.0804 0.0764 0.1210 0.0200

21.2 0.0064 0.0133

22 0.1077 0.0804 0.0677 0.1624 0.0111

22.2 0.0096 0.0156

23 0.0801 0.0435 0.1048 0.1497

23.2 0.0096 0.0133

24 0.0663 0.0152 0.0568 0.1497 0.0154

24.2 0.0096 0.0356

25 0.0608 0.0065 0.0677 0.2829

25.2 0.0356

26 0.0065 0.0218 0.1908 0.0022

26.2 0.0556

27 0.0028 0.2083

27.2 0.0600

28 0.0350 0.1689

28.2 0.0600

29 0.0096 0.0028 0.1162

29.2 0.0422

30 0.0284 0.0175

30.2 0.0444

30.3

31 0.0852

31.2 0.0133

32 0.0909

32.2 0.0133

33 0.1222

33.2 0.0044

34 0.1222

34.2

35 0.0938

35.2 0.0022

36 0.1136

36.2

37 0.0994

38 0.1108

39 0.0739

40 0.0341

41 0.0057

42 0.0142

43

44

45

Supplementary Table - 4 Allele frequencie of eighteen autosomal STR loci in North population of Brazil part a
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Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105

109 0.0089

113 0.0356

117 0.1467

121 0.0978

125 0.0956

129 0.2911

133 0.1356

137 0.1533

141 0.0333

145 0.0022

248 0.0160

252 0.0256

256 0.1699

260 0.3045

264 0.2083

268 0.1891

272 0.0545

276 0.0256

280 0.0064

284

288

350 0.0025

354

358 0.1465

362 0.1692

366 0.2904

370 0.2601

374 0.1010

378 0.0202

382 0.0051

386 0.0051

390

N 181 230 216 194 156 225 200 168 229 204 157 176 198 139 126 228 225 228

OH (%) 0.895 0.861 0.792 0.778 0.776 0.876 0.585 0.786 0.904 0.765 0.873 0.892 0.753 0.712 0.80531 0.781 0.933 0.754

EH (%) 0.868 0.850 0.801 0.7910 0.797 0.833 0.680 0.772 0.879 0.738 0.897 0.906 0.789 0.733 0.79127 0.799 0.936 0.778

P 0.494 0.772 0.566 0.232 0.457 0.711 0.010 0.762 0.672 0.051 0.435 0.111 0.182 0.900 0.88750 0.604 0.096 0.703

MP 0.037 0.039 0.068 0.069 0.066 0.055 0.275 0.095 0.025 0.106 0.026 0.023 0.076 0.116 0,0726084 0.069 0.013 0.082

Exp. as 1 in 27.369 25.862 14.809 14.448 15.161 18.289 3.640 10.561 40.762 9.434 38.940 44.001 13.237 8.609 13,772502 14.447 78.242 12.191

PIC 0.851 0.820 0.765 0.749 0.762 0.809 0.612 0.730 0.865 0.680 0.884 0.895 0.751 0.671 0,7505398 0.768 0.932 0.746

PD 0.963 0.961 0.932 0.931 0.934 0.945 0.725 0.905 0.975 0.894 0.974 0.977 0.924 0.884 0,9273916 0.931 0.987 0.918

PE 0.785 0.734 0.594 0.586 0.574 0.744 0.146 0.566 0.826 0.564 0.740 0.780 0.527 0.434 0,6244437 0.573 0.867 0.526

TPI 4.763 3.844 2.467 2.413 2.343 3.982 0.907 2.292 5.864 2.281 3.925 4.658 2.082 1.688 2,6818182 2.335 7.700 2.076

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.

Supplementary Table - 4 Allele frequencie of eighteen autosomal STR loci in North population of Brazil part b
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Supplementary Table 5 

Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4 0.0005

5 0.0005

6 0.0113 0.0056 0.2158

7 0.0077 0.0182 0.0175 0.2503

7.1 0.0014

8 0.0888 0.0228 0.0246 0.0084 0.1638 0.0005 0.1591

9 0.0006 0.0836 0.1808 0.0038 0.0584 0.0238 0.1155 0.1648

9.3 0.1998

10 0.0012 0.0491 0.1023 0.0016 0.0928 0.0532 0.2700 0.0093

10.2 0.0007

11 0.0075 0.2847 0.2870 0.3165 0.0005 0.3235 0.2428 0.0015

11.2 0.0021 0.0010

12 0.0052 0.3161 0.2492 0.0638 0.3418 0.0042 0.3683 0.1561 0.0067

12.2 0.0063 0.0005

13 0.0040 0.1238 0.1435 0.3108 0.1034 0.0037 0.0011 0.1821 0.0313 0.0154

13.2 0.0015

14 0.0006 0.0005 0.0517 0.0139 0.3942 0.0316 0.0990 0.0011 0.0140 0.0031 0.0376

14.2 0.0021

15 0.0006 0.0497 0.0016 0.0006 0.1598 0.0028 0.0005 0.3141 0.0011 0.0014 0.0499

15.2 0.0164 0.0036

16 0.0058 0.0456 0.0005 0.0611 0.0387 0.2823 0.0055 0.0766

16.1 0.0015

16.2 0.0005

17 0.0727 0.0928 0.0044 0.2085 0.1859 0.0669 0.0787

17.2

17.3 0.0035

18 0.1136 0.2008 0.0005 0.0860 0.0996 0.0592 0.1034

18.2 0.0044

18.3 0.0051

19 0.1834 0.1653 0.1216 0.0090 0.0987 0.0957

19.2 0.0055 0.0010

20 0.2630 0.1760 0.1307 0.0016 0.1228 0.0607

20.2 0.0329 0.0021

21 0.1130 0.0979 0.0575 0.1305 0.0165

21.2 0.0154 0.0190

22 0.0963 0.0720 0.0707 0.1732 0.0175

22.2 0.0121 0.0180

23 0.0634 0.0588 0.1180 0.1261 0.0005 0.0015

23.2 0.0044 0.0283

24 0.0392 0.0218 0.0905 0.0724 0.0205

24.2 0.0011 0.0221

25 0.0260 0.0086 0.0580 0.1951 0.0005

25.2 0.0298

26 0.0029 0.0173 0.2395 0.0015

26.2 0.0509

27 0.0006 0.0020 0.2373

27.2 0.0741

28 0.0006 0.0395 0.0033 0.1578

28.2 0.0011 0.0597

29 0.0066 0.0123 0.1232

29.2 0.0484

30 0.0022 0.0357 0.0249 0.0010

30.2 0.0006

30.3 0.0314

31 0.0848 0.0011

31.2 0.0237

32 0.1172

32.2 0.0108

33 0.1088 0.0005

33.2 0.0036

34 0.1451

34.2

35 0.1077

35.2 0.0021

36 0.0949

36.2

37 0.0887

38 0.0837

39 0.0497

40 0.0290

41 0.0246

42 0.0106

43 0.0017

44 0.0011

45 0.0006

Supplementary Table 5 - Allele frequencies of eighteen autosomal STR in Northeast population of Brazil part a
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Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105 0.0005

109 0.0161

113 0.0348

117 0.1589

121 0.0862

125 0.0909

129 0.3287

133 0.1454

137 0.1096

141 0.0260

145 0.0031

244 0.0130

248 0.0206

252 0.0584

256 0.1548

260 0.2554

264 0.2251

268 0.1872

272 0.0595

276 0.0184

280 0.0032

284 0.0043

288

350 0.0016

354 0.0016

358 0.1176

362 0.1036

366 0.3134

370 0.3220

374 0.1084

378 0.0248

382 0.0038

386 0.0027

390 0.0005

N 867 986 957 899 462 963 917 711 983 944 456 896 927 357 974 925 972 971

OH (%) 0.819 0.865 0.764 0.792 0.781 0.801 0.733 0.755 0.870 0.765 0.893 0.897 0.766 0.689 0.796 0.802 0.938 0.800

EH (%) 0.851 0.870 0.784 0.792 0.818 0.816 0.715 0.759 0.882 0.768 0.897 0.906 0.762 0.723 0.803 0.808 0.942 0.799

P 0.022 0.011 0.076 0.526 0.055 0.206 0.063 0.815 0.131 0.956 0.810 0.946 0.517 0.225 0.107 0.371 0.075 0.001

MP 0.040 0.031 0.080 0.077 0.058 0.055 0.134 0.090 0.026 0.091 0.021 0.017 0.094 0.121 0.071 0.066 0.008 0.074

Exp. as 1 in 24.829 32.035 12.512 13.061 17.263 18.096 7.490 11.101 38.836 11.030 46.811 57.915 10.605 8.289 14.181 15.217 122.317 13.458

PIC 0.835 0.856 0.754 0.760 0.792 0.795 0.667 0.724 0.870 0.731 0.887 0.897 0.725 0.676 0.774 0.779 0.936 0.767

PD 0.960 0.969 0.920 0.923 0.942 0.945 0.866 0.910 0.974 0.909 0.979 0.983 0.906 0.879 0.929 0.934 0.992 0.926

PE 0.635 0.725 0.534 0.584 0.565 0.600 0.481 0.519 0.734 0.535 0.780 0.790 0.534 0.412 0.591 0.603 0.867 0.599

TPI 2.761 3.707 2.117 2.404 2.287 2.508 1.871 2.043 3.840 2.126 4.653 4.870 2.136 1.608 2.447 2.527 7.700 2.503

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.

Supplementary Table 5 - Allele frequencies of eighteen autosomal STR in Northeast population of Brazil part b
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Supplementary Table 6 

Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5

6 0.0106 0.2364

7 0.2636

7.1

8 0.0877 0.0106 0.0106 0.0294 0.1842 0.1455

9 0.0702 0.1702 0.0638 0.0147 0.1667 0.1182

9.3 0.2364

10 0.0351 0.1064 0.0426 0.0588 0.2193

10.2

11 0.2544 0.2021 0.4468 0.3529 0.2807

11.2

12 0.3246 0.2979 0.0566 0.2553 0.4118 0.1404

12.2

13 0.1930 0.1596 0.3585 0.1277 0.0096 0.1324 0.0088

13.2

14 0.0119 0.0351 0.0532 0.3491 0.0319 0.1250 0.0182

14.2

15 0.0893 0.1792 0.0106 0.2692 0.0364

15.2 0.0119

16 0.0119 0.0625 0.0472 0.0526 0.3077 0.0119 0.0727

16.1

16.2

17 0.0833 0.0893 0.0094 0.1930 0.1538 0.0476 0.0545

17.2

17.3

18 0.1071 0.2054 0.1140 0.1250 0.0595 0.1000

18.2

18.3

19 0.1667 0.0982 0.1579 0.0096 0.0952 0.0818

19.2

20 0.2738 0.2232 0.1316 0.1071 0.0455

20.2 0.0091

21 0.1310 0.0893 0.0789 0.2143 0.0455

21.2 0.0119 0.0182

22 0.0833 0.0714 0.0789 0.2262 0.0091

22.2 0.0119 0.0273

23 0.0714 0.0714 0.0877 0.1310 0.0091

23.2 0.0119 0.0091

24 0.0476 0.0526 0.0238 0.0357

24.2 0.0091

25 0.0119 0.0351 0.1607

25.2 0.0182

26 0.0175 0.2500

26.2 0.0455

27 0.2321

27.2 0.1000

28 0.0357 0.0714

28.2 0.1273

29 0.1964

29.2 0.0727

30 0.0521 0.0536

30.2 0.0455

30.3

31 0.1042

31.2 0.0091

32 0.0938

32.2 0.0182

33 0.1250

33.2 0.0091

34 0.1250

34.2

35 0.0833

35.2 0.0091

36 0.1562

36.2

37 0.1042

38 0.1042

39 0.0417

40

41 0.0104

42

43

44

45

Supplementary Table 6 - Allele frequencie of eighteen autosomal STR loci in Midwest population of Brazil part a
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Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105

109 0.0182

113 0.0273

117 0.1273

121 0.1091

125 0.0727

129 0.2909

133 0.1636

137 0.1545

141 0.0182

145 0.0182

248 0.0238

252 0.0357

256 0.1429

260 0.2619

264 0.2143

268 0.2143

272 0.0714

276 0.0238

280 0.0119

284

288

350

354

358 0.1442

362 0.1250

366 0.2500

370 0.3365

374 0.0962

378 0.0385

382

386 0.0096

390

N 42 56 57 47 42 55 53 47 57 52 42 48 52 57 56 55 55

OH (%) 0.857 0.839 0.737 0.766 0.690 0.891 0.679 0.702 0.895 0.846 0.785 0,938 0.654 0.706 0.789 0.804 0.945 0.836

EH (%) 0.857 0.868 0.785 0.810 0,821 0.837 0.719 0.719 0.888 0.785 0.867 0,901 0.784 0.694 0.799 0.817 0.940 0.791

P 0.906 0.767 0.897 0.111 0.192 0.939 0.818 0.777 0.141 0.640 0.472 0.599 0.193 0.775 0.800 0.534 0.025 0.774

MP 0.051 0.045 0,082 0.087 0.070 0.061 0.128 0.121 0.043 0.098 0.0488 0.040 0.087 0.151 0.081 0.075 0.030 0.091

Exp. as 1 in 19.600 22.400 12.169 11.446 14.226 16.351 7.825 8.273 23.043 10.165 20.512 25.043 11.556 6.644 12.354 13.288 33.362 10.921

PIC 0.830 0.845 0.745 0.774 0.785 0.809 0.661 0.673 0.869 0.7436 0.842 0.881 0.745 0.628 0.759 0.783 0.928 0.749

PD 0.949 0.955 0.918 0.913 0.930 0.939 0.872 0.879 0.957 0.902 0.951 0.960 0.913 0.849 0.919 0.925 0.970 0.908

PE 0.709 0.674 0.488 0.537 0.414 0.777 0.397 0.432 0.785 0.687 0.573 0.872 0.361 0.437 0.580 0.607 0.891 0.668

TPI 3.500 3.111 1.900 2.136 1.6154 4.583 1.559 1.679 4.750 3.250 2.333 8.000 1.444 1.700 2.375 2.545 9.333 3.056

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.

Supplementary Table 6 - Allele frequencie of eighteen autosomal STR loci in Midwest population of Brazil part b
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Supplementary Table 7 

Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5 0.0029

6 0.0132 0.1954

7 0.0041 0.0132 0.0231 0.1810

7.1

8 0.1175 0.0189 0.0285 0.0088 0.1734 0.0029 0.1322

9 0.0783 0.1289 0.0034 0.0528 0.0219 0.0925 0.1638

9.3 0.3075

10 0.0753 0.0723 0.0732 0.0614 0.2775 0.0172

10.2

11 0.0034 0.2831 0.2830 0.0034 0.2805 0.3465 0.2399

11.2

12 0.3042 0.3208 0.0552 0.3659 0.0030 0.3465 0.1734 0.0058

12.2

13 0.0034 0.0813 0.1447 0.2966 0.1545 0.1711 0.0202 0.0174

13.2

14 0.0058 0.0602 0.0283 0.4448 0.0407 0.0823 0.0175 0.0349

14.2

15 0.0289 0.0031 0.1276 0.2652 0.0494

15.2 0.0038

16 0.0491 0.0690 0.0514 0.3018 0.0038 0.1047

16.1 0.0029

16.2

17 0.0445 0.1069 0.2457 0.2104 0.0808 0.0930

17.2

17.3 0.0116

18 0.0616 0.1821 0.1200 0.1280 0.0962 0.0756

18.2

18.3 0.0087

19 0.1712 0.1532 0.1114 0.0091 0.1038 0.0640

19.2

20 0.3596 0.1618 0.1143 0.1038 0.0581

20.2 0.0077 0.0058

21 0.1336 0.1098 0.0486 0.1423 0.0378

21.2 0.0077 0.0145

22 0.0822 0.0780 0.0457 0.1731 0.0087

22.2 0.0262

23 0.0445 0.0434 0.1143 0.1538 0.0058

23.2 0.0262

24 0.0479 0.0405 0.0343 0.0846 0.0231

24.2 0.0378

25 0.0411 0.0173 0.0971 0.1676

25.2 0.0203

26 0.0068 0.0143 0.2139 0.0029

26.2 0.0465

27 0.0029 0.2370

27.2 0.0872

28 0.0192 0.1329

28.2 0.0038 0.0669

29 0.0115 0.0217 0.1936

29.2 0.0349

30 0.0038 0.0109 0.0289

30.2 0.0465

30.3

31 0.0761 0.0029

31.2 0.0174

32 0.1268

32.2 0.0058

33 0.1486

33.2

34 0.0906

34.2

35 0.0942 0.0029

35.2

36 0.1123

36.2

37 0.0942

38 0.1196

39 0.0471

40 0.0290

41 0.0181

42 0.0036

43

44

45 0.0072
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Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105 0.0030

109 0.0119

113 0.0208

117 0.1250

121 0.0506

125 0.0982

129 0.3333

133 0.1696

137 0.1518

141 0.0327

145 0.0030

248 0.0129

252 0.0474

256 0.1897

260 0.2414

264 0.2457

268 0.2026

272 0.0560

276 0.0043

280

284

288

350

354

358 0.1166

362 0.1012

366 0.3037

370 0.2791

374 0.1503

378 0.0399

382 0.0061

386 0.0031

390

N 146 173 166 159 116 168 145 123 175 164 130 138 163 34 114 173 172 174

OH (%) 0.774 0.913 0.777 0.786 0.802 0.821 0.690 0.789 0.891 0.780 0.869 0.862 0.798 0.719 0.763 0.792 0.948 0.782

EH (%) 0.808 0.883 0.794 0.776 0.802 0.810 0.692 0.756 0.871 0.773 0.884 0.902 0.784 0.729 0.798 0.816 0.94298 0.792

P 0.802 0.183 0.660 0.847 0.887 0.564 0.105 0.472 0.890 0.851 0.086 0.440 0.859 0.554 0.825 0.654 0.576 0.660

Exp. as 1 in 16.971 31.015 12.757 11.383 13.483 15.207 6.208 8.781 29.139 10.916 29.754 42.,509 11.856 8.450 14.232 16.082 81.667 12.807

PIC 0.785 0.869 0.763 0.739 0.768 0.785 0.641 0.717 0.856 0.734 0.869 0.890 0.750 0,6800741 0.765 0.786 0.938 0.758

PD 0.941 0.968 0.922 0.912 0.926 0.934 0.839 0.886 0.966 0.908 0.966 0.976 0.916 0.882 0.930 0.938 0.988 0.922

PE 0.552 0.823 0.557 0.574 0.602 0.639 0.412 0.578 0.778 0.563 0.733 0.719 0.594 0.459 0.532 0.584 0.895 0.565

TPI 2.212 5.767 2.243 2.334 2.522 2.800 1.611 2.365 4.605 2.278 3.824 3.632 2.470 1.781 2.110 2.403 9.722 2.289

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.
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Supplementary Table 8 

Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

4

5 0.0007 0.0005 0.0010

6 0.0088 0.0069 0.1898

7 0.0006 0.0022 0.0059 0.0132 0.2711

7.1 0.0020

8 0.0789 0.0246 0.0005 0.0236 0.0168 0.1515 0.1538

9 0.0012 0.0805 0.1693 0.0811 0.0325 0.1170 0.1665

9.3 0.2132

10 0.0018 0.0459 0.0818 0.0027 0.0966 0.0592 0.2893 0.0010 0.0046

10.2 0.0007

11 0.0047 0.2972 0.3009 0.0016 0.3060 0.0017 0.3254 0.2310 0.0031

11.2 0.0066 0.0005

12 0.0047 0.3137 0.2460 0.0571 0.3127 0.0033 0.3491 0.1722 0.0072

12.2 0.0052 0.0010

13 0.0018 0.1357 0.1568 0.2999 0.1202 0.0005 0.0072 0.0008 0.1864 0.0228 0.0154

13.2 0.0005

14 0.0012 0.0005 0.0464 0.0200 0.3938 0.0324 0.0005 0.0945 0.0016 0.0128 0.0025 0.0257

14.2 0.0010

15 0.0035 0.0505 0.0015 0.1734 0.0029 0.0010 0.2928 0.0030 0.0565

15.2 0.0256 0.0026

16 0.0129 0.0409 0.0678 0.0435 0.2790 0.0085 0.0740

16.1 0.0020

16.2 0.0005

17 0.0959 0.0959 0.0027 0.2042 0.2193 0.0660 0.0843

17.2 0.0008 0.0005

17.3 0.0061

18 0.1099 0.2119 0.0642 0.0917 0.0691 0.1043

18.2 0.0070

18.3 0.0055

19 0.1684 0.1559 0.0005 0.1294 0.0099 0.1025 0.0940

19.2 0.0062

20 0.2450 0.1473 0.1304 0.0006 0.1180 0.0576

20.2 0.0210 0.0036

21 0.1205 0.0893 0.0723 0.1452 0.0226

21.2 0.0272 0.0231

22 0.0860 0.0964 0.0799 0.1615 0.0139

22.2 0.0116 0.0154

23 0.0643 0.0621 0.1132 0.1297 0.0005 0.0036

23.2 0.0085 0.0190

24 0.0409 0.0217 0.0809 0.0466 0.0159 0.0010

24.2 0.0039 0.0242

25 0.0316 0.0131 0.0597 0.1409

25.2 0.0303

26 0.0047 0.0010 0.0182 0.2352

26.2 0.0488

27 0.0020 0.2442

27.2 0.0704

28 0.0012 0.0272 0.0024 0.1573 0.0010

28.2 0.0601

29 0.0109 0.0142 0.1732 0.0005

29.2 0.0653

30 0.0008 0.0385 0.0286

30.2 0.0006

30.3 0.0339

31 0.0729 0.0026 0.0005

31.2 0.0012 0.0170

32 0.1226 0.0005

32.2 0.0092

33 0.1309

33.2 0.0031

34 0.1286 0.0011

34.2 0.0005

35 0.1167 0.0005

35.2 0.0015

36 0.1037 0.0005

36.2 0.0005

37 0.0776

38 0.0895

39 0.0474

40 0.0243

41 0.0160

42 0.0089

43 0.0030

44 0.0012

45
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Alelo D10S1237 D12S391 D13S317 D16S539 D16S753 D21S1437 D22S534 D22S689 D2S1338 D3S1358 D3S2387 D3S2406 D5S2503 D5S818 D7S820 D9S938 SE33 THO1

105 0.0005

109 0.0169

113 0.0406

117 0.1607

121 0.0888

125 0.1006

129 0.3306

133 0.1304

137 0.1027

141 0.0267

145 0.0015

244 0.0219

248 0.0180

252 0.0438

256 0.1862

260 0.2488

264 0.2152

268 0.1792

272 0.0532

276 0.0203

280 0.0094

284 0.0031

288 0.0008

350 0.0011

354 0.0040

358 0.0909

362 0.1194

366 0.2989

370 0.3331

374 0.1183

378 0.0269

382 0.0040

386 0.0023

390 0.0011

N 855 991 969 874 639 974 937 678 989 905 644 844 875 507 987 944 973 985

OH (%) 0.850 0.,864 0.760 0.799 0.812 0.817 0.710 0.795 0.875 0.751 0.882 0.871 0.746 0.746 0.787 0.780 0.939 0.759

EH (%) 0.862 0.874 0.778 0.788 0.820 0.817 0.717 0.777 0.884 0.771 0.898 0.903 0.763 0.733 0.796 0,810 0.941 0.794

P 0.408 0.275 0.790 0.079 0.083 0.228 0.324 0.129 0.078 0.579 0.782 0.098 0.801 0.177 0.991 0.194 0.051 0.001

MP 0.034 0.028 0.077 0.078 0.060 0.055 0.129 0.085 0.025 0.088 0.020 0.018 0.091 0.126 0.072 0.064 0.008 0.074

Exp. as 1 in 29.348 35.179 12.961 12.801 16.645 18.090 7.759 11.807 39.334 11.325 50.430 55.669 10.942 7.965 13.877 15.717 119.915 13.429

PIC 0.847 0.861 0.746 0.756 0.794 0.796 0.670 0.745 0.872 0.734 0.888 0.894 0.727 0.688 0.766 0.782 0.934 0.761

PD 0.966 0.972 0.923 0.922 0.940 0.945 0.871 0.915 0.975 0.912 0.980 0.982 0.909 0.874 0.928 0.936 0.992 0.926

PE 0.695 0.722 0.526 0.596 0.622 0.631 0.443 0.590 0.744 0.512 0.759 0.736 0.503 0.502 0.576 0.562 0.869 0.526

TPI 3.340 3.670 2.079 2.483 2.663 2.736 1.722 2.439 3.988 2.011 4.237 3.872 1.970 1.965 2.350 2.269 7.788 2.078

N, number of individuals per loci; OH, observed heterozygosity; EH, expected heterozygosity; P , P value (0.00034) after Bonferroni correction; MP, matching probability; PD, power of discrimination; PIC, 
polymorphism information content; PE, probability exclusion; TPI, typical paternity index.
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4 - DISCUSSÃO 

Durante décadas as análises forenses baseavam-se em sistemas multiplex 

compostos por 10-15 STRs que forneciam informações genéticas suficientes para elucidar 

casos simples de verificação de parentesco. Estes STRs eram à base dos bancos de dados 

europeus e norte-americano como o CODIS. No entanto, recentemente, outros conjuntos de 

STRs autossômicos vêm ganhando destaque para aumentar as chances de resolução de 

casos complexos de verificação de parentesco. Todas essas aplicações requerem tanto 

sensibilidade forense quanto um número maior de marcadores genéticos disponíveis para 

obter probabilidades suficientemente informativas (Phillips et al., 2014; Asamura et al., 

2007). Na presente tese, caracterizamos nove novos STRs e analisamos dois novos 

conjuntos de marcadores, totalizando dezoito marcadores, que são mesclados com os 

marcadores do sistema CODIS com o objetivo de caracterizar e avaliar a informatividade 

desses conjuntos para análises forenses e estudos populacionais. 

Conhecer a localização cromossômica, o motivo de repetição, os alelos disponíveis e 

o tamanho do produto de PCR são imprescindíveis para a padronização de novos sistemas 

multiplex (Buttler, 2007). Na primeira etapa do nosso estudo foram caracterizados 

molecularmente nove novos marcadores STRs, todos os marcadores possuem quatro bases 

em cada motivo de repetição e são classificados como tetranucleotídeos. Em aplicações 

forenses, é mais comum utilizar STRs tetranucleotídeos, pois estes apresentam menor 

número de problemas com picos stutter (Jobling & Gill, 2004). Os picos stutter são artefatos 

resultantes da amplificação de STRs, caracterizados pela presença de uma unidade de 

repetição mais curta em relação ao alelo principal (Buttler, 2007; Seo et al., 2014). Apenas 

dois STRs possuem motivo de repetição imperfeito, mais de um tipo de motivo repetição 

para o mesmo STR, este tipo de motivo de repetição é formado por mutações pontuais e 

pequenas inserções e deleções durante a evolução de cada loco (Pemberton et al., 2009). 

As evidências do DNA em análises forenses e teste de paternidade são baseados 

nas interpretações de similaridades e diferenças em cada marcador genético. Nos testes de 

paternidade, as diferenças nos marcadores entre o suposto pai e o filho definem a exclusão 

da paternidade. No entanto, mutações espontâneas na linhagem germinativa do suposto pai 

para um determinado marcador são naturais e promovem a alta variabilidade destes 

marcadores (Kayser & Sajantila, 2001). Os STRs possuem uma taxa de mutação média de 

1,2 x 10-3 (Brinkmann et al., 1998), no nosso estudo podemos observar uma variação na 

taxa de mutação entre 1 x 10-4 para o D9S938 e 2,2 x 10-3 Para o SE33. Os marcadores que 

possuem as taxas mais altas de mutação são aqueles com motivo de repetição imperfeito e 
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possuem mais de 10 motivos de repetição, como SE33 (Wenda et al., 2005), D12S391 

(Lareu et al., 1996) e D3S2406. Os marcadores com sequências imperfeitas e com um 

maior número de repetições são mais susceptíveis a eventos mutacionais (Brinkamnn et al., 

1998; Pemberton et al., 2009). 

 As análises estatísticas dos parâmetros forenses são usadas para auxiliar na 

interpretação de resultados de identificação genética e verificação de parentesco. Estas 

análises atribuem valor aos resultados obtidos e facilitam a resolução dos casos forenses 

(Huston, 1998). Os resultados obtidos para os conjuntos de marcadores aqui caracterizados 

com o objetivo de auxiliar nas análises com os kits convencionais apresentaram bons 

resultados comparados aos outros kits, como HDPlex e Powerplex ESX 17, desenvolvidos 

com o mesmo objetivo. Por exemplo, a probabilidade de correspondência (Random match 

probability) observada no nosso estudo foi de 4,036 x 10-24 enquanto no HDPlex (Qiagen®), 

composto por 13 locos, variou entre 1,0 x 10-10 a 3,3 x 10-14 (Phillips et al., 2014). Quando 

comparamos com o Powerplex ESX 17 (Promega®), composto por 17 locos, confirmamos 

os bons resultados, a média da informação polimórfica contida nos marcadores do 

Powerplex ESX 17 foi de 81,3% enquanto nos marcadores aqui caracterizados foi de 79,5% 

(Sousa et al., 2014). 

Bancos de dados populacionais são criados para manter a informação genética de 

cada indivíduo para um dado marcador. Estes bancos de dados são definidos por grupos 

étnicos e regiões geográficas porque os alelos podem ter diferentes frequências em 

diferentes populações (Huston, 1998). Sendo assim, a última etapa para validação dos 

conjuntos de marcadores é o estudo populacional baseado nestes marcadores que está 

descrito no capítulo II. 

A estrutura genética é moldada ao longo do tempo pela interação de diversos fatores 

como seleção natural, deriva genética, mutação, migração, endogamia, efeito fundador, 

entre outros. Uma das formas de se avaliar a estrutura genética das populações é o uso dos 

índices de fixação (estatística F de Wright) como medidas de distâncias genéticas (Silva, 

2010).  

Na análise do Fst loco por loco (Tabela 1 – Capítulo II) todos os marcadores 

apresentaram valores baixos e apenas dois marcadores D9S938 e TH01 apresentaram 

valores significativos. Os resultados do Fst entre as populações analisadas par a par (Tabela 

2 – Capítulo II) também apresentaram baixos valores entre as populações brasileiras, sendo 

que dos 10 valores computados 4 apresentaram valores significativos. O valor mais alto foi 
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observado entre a população Norte e Sul, o que condiz com a distância genética entre as 

duas populações. Os valores baixos entre as populações brasileiras foram relatados 

previamente (Lins, 2007). 

Os outros dois componentes das estatísticas F são o Fit e Fis (Tabela 1 – Capítulo II) 

não apresentam valores significativos e assim confirmam os resultados observados nas 

análises do equilíbrio de Hardy-Weinberg, onde foi observado que após correção de 

Bonferroni todas as populações estão em equilíbrio. 

Para finalizar as análises populacionais baseadas nos conjuntos de marcadores 

caracterizados nesse estudo verificamos a contribuição genética das populações africanas e 

europeias nas populações brasileiras. Para isso analisamos as populações do repositório 

Coriell para o painel de marcadores caracterizados. Foram analisadas populações europeia, 

africana e hispânica. As populações europeias e africanas foram estudas por que 

historicamente a população Brasileira é um produto do complexo processo de miscigenação 

que tem entre suas raízes principais estas populações. Infelizmente não tivemos acesso a 

populações ameríndias que completariam as raízes principais da formação da população 

brasileira. A população hispânica foi incluída por ser composta por indivíduos miscigenados. 

Os resultados do Fst par a par (tabela 2 – Capítulo II) mostraram valores significativos 

para todas as comparações em relação à população Africana, sendo que a maior diferença 

foi em relação à população Sul. A população Europeia só não demonstrou valores 

significativos na comparação com as populações Centro-Oeste e Sul. Estes resultados 

foram confirmados analisando os resultados do STRUCTURE (Figura 2 – Capítulo II) onde 

verificamos que a contribuição europeia é maior que a africana variando entre 78,2% na 

população Nordeste e 82,6% na população Sul. Os resultados das populações brasileiras 

foram próximos ao resultado observado para os hispânicos miscigenados com 78,1% de 

contribuição europeia. Os resultados encontrados condizem com outros estudos com 

populações brasileiras onde foi observada uma contribuição europeia que varia entre 68% - 

Norte e 81% - Sul (Lins et al., 2010). 

Ao final podemos concluir que os marcadores caracterizados são bons marcadores 

para elucidar casos forenses por se mostraram tão informativos quanto os marcadores do 

sistema CODIS. As análises destes novos marcadores auxiliarão na resolução de casos 

complexos de verificação de parentesco e casos post-mortem.  

Nas análises populacionais foi possível verificar diferenças genéticas significativas 

entre as populações brasileiras. Ainda nas análises populacionais foi possível confirmar que 
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a contribuição genética europeia foi maior que a africana durante o processo de formação 

da população brasileira. 
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5 - CONSIDERAÇÕES FINAIS 

 Na última década as análises forenses no Brasil tiveram um grande avanço. Os 

testes de DNA foram considerados como um dos eventos que mudaram a vida dos 

brasileiros, pois ela foi amplamente difundida junto ao direito de família. A junção dessa 

divulgação aliada aos avanços das tecnologias e diminuição dos custos com os testes fez 

com que os testes de verificação de parentesco se popularizassem, muitos casos são 

custeados pelo governo e outros órgãos públicos. Com essa popularização o número de 

casos complexos, como irmandades e vínculos genéticos familiares, aumentou 

significativamente. Sendo assim, os peritos responsáveis pela elucidação destes casos 

contam cada vez mais com os avanços tecnológicos e com estudos como este que além de 

validarem novos marcadores, trazem informações sobre a população brasileira.  
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8 - ANEXOS 

8.1 – OUTROS ESTUDOS 

8.1.1 - Evolutionary Dynamics of the Human NADPH Oxidase Genes CYBB, CYBA, 

NCF2, and NCF4: Functional Implications 
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