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INTRODUCAO mﬂfq e _

O ADN mitocondrial (Figura 1) distingue-se do ADN nuclear por ser herdado apenas da mae, nao sofrer recombinagao e existir 1ﬁﬂ?d“"nm;ef;?°C°;”°'°‘?j_.f--' **** 0 22 tRNAs
em multiplas copias, sendo ideal para estudos de amostras antigas ou degradadas e, por isso, util na genética forense, ooy () [\l vy 1’;’“”‘“‘5
principalmente a regido controlo (RC) do mesmo. 5’“{‘ A e
Os avancos das tecnologias de Next Generation Sequencing (NGS) permitem a analise completa do genoma mitocondrial, NDS ND1

maior resolu¢ao na definicao de haplotipos e haplogrupos do que as técnicas limitadas a RC. O haplotipo resulta dos o8 \ "16,569" bp g
polimorfismos identificados em comparacao com a Sequéncia de mtDNA de Referéncia de Cambridge revista (rCRS), e, devido a ND4 \ \ “rand ] o2
heranca materna do mtDNA, pode ser associado a haplogrupos ligados a distribuicdes biogeograficas especificas. ND4L v\iw

A comunidade angolana em Lisboa € uma das mais representativas entre os imigrantes em Portugal e constitui um grupo

relevante para estudos genéticos, ainda nao explorado com recurso a NGS. ATPg 0 D
Fig. 1 - llustracao do genoma do ADN mitocondrial.

OBIJETIVOS

Definir haplotipos e haplogrupos de individuos angolanos integrados na regiao de Lisboa e inserir a populacao estudada na base de dados EMPOP.

METODODLOGIA
~ - . L. Analise de
Selecdo de amostras — Extracdo de ADN —  Quantificacio de ADN Sequenciagao NGS .
Resultados
( A \ ( : \ | : \ : : \ ( A |
171 amostras de individuos , . , : - : o Converge™
S neolanos com ascendancis Kit PrepFiler Express Kit Quantifiler™ Trio e Kits mencionados no manual: Precision g
5 ™ ID mtDNA Panels with the HID lon EMPOP/PhyloTree
materna angolana BIA PCR em tempo real .
S5™/HID lon GeneStudio™ S5 System Arlequin

RESULTADOS E DISCUSSAO

 Das amostras selecionadas e extraidas (n=171), os resultados da quantificacao revelaram que apenas uma amostra tinha ADN insuficiente para a obtencao de bons
resultados (0,0058 ng/ul) tendo sido por isso descartada. As restantes amostras extraidas apresentaram quantidades de ADN entre 0,0204 ng/ul a 1,6379 ng/pl.

 Apods sequenciacao massiva em paralelo, a plataforma Converge™ possibilita a visualizacao das sequéncias (Figura 2), revelando que apenas 163 amostras tiveram a
RC analisada na sua totalidade e permitiram definir haplotipos, os quais, na plataforma EMPOP, permitiram determinar os haplogrupos correspondente (Figura 3).

» Os resultados foram ao encontro do que seria de esperar uma vez que os haplogrupos predominantes em Africa e também em Angola sdo os haplogrupos L. A
determinacao de outros haplogrupos deve-se a crescente miscigenacao entre os individuos na sociedade em que estao integrados.
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Fig. 2 — Resultado da sequenciagao do genoma mitocondrial de Fig. 3 — Grafico com as percentagens de cada haplogrupo
um individuo, representado em Grafico circular. pertencente a populagao estudada.

PERSPETIVAS FUTURAS

Com este trabalho, em curso, no ambito de uma dissertacao de mestrado em Biologia Humana e Ambiente, pretende-se ainda concluir a analise estatistica e incorporar os
dados desta populacao na base de dados EMPOP. Por outro lado, estudos neste ambito, para além de ampliarem o conhecimento sobre a filogenia mitocondrial em contexto
forense, poderao futuramente, atravées da associacao de mutacoes ligadas a predisposicoes genéticas, contribuir para o avanco do conhecimento na area clinica e na area da
biologia humana e ambiental.
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