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resumo  A iniciativa EPIGEN-Brasil é um projeto estratégico do Ministério da Saúde que constitui a maior iniciativa 
latino-americana para o estudo da diversidade genômica humana, integrando duas importantes tradições científicas 
brasileiras: Saúde Coletiva e Genética de Populações. No contexto dos resultados dessa iniciativa, neste artigo discutimos 
a importância dos estudos de genética de populações para o entendimento do processo de miscigenação no Brasil e para 
a Saúde Pública. Mostramos como a alta resolução genômica do projeto EPIGEN-Brasil e metodologias computacionais 
avançadas possibilitaram novas inferências sobre as origens e a dinâmica da miscigenação e como a história social brasileira 
influenciou a estrutura genética da população.

palavras-chave Genética de populações humanas. História brasileira. Antropologia biológica.

abstract The EPIGEN-Brazil initiative is a strategic project of the Brazilian Ministry of Health, and is the largest Latin-
American initiative for the study of human genetic diversity. It integrates two important Brazilian scientific traditions: 
Public Health and Human Population Genetics. In the context of the results of the EPIGEN-Brazil Project, we discuss how 
population genetics studies contribute to understand the process of crossbreed in Brazil, and its implications in Public 
Health. We show how the high genomic resolution of the EPIGEN-Brazil Project and the state-of-the-art computational 
methodologies allowed new inferences on the origin and dynamics of crossbreed, as well as to understand how the Brazilian 
social history influenced the genetic structure of this population.

keywords Human population genetics. Brazilian history. Biological anthropology.

BRAZIL AND THE CROSSBREED IDIOSYNCRASY
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A característica mais relevante da população brasileira, como de toda América La-

tina, é a miscigenação, ou, como é mais frequentemente chamada na América 

hispânica, a mestiçagem (mestizaje). A miscigenação ocorre quando populações que 

permaneceram isoladas por centenas de gerações passam a se reunir em um espaço 

geográfico, e indivíduos das diferentes populações de origem se casam e reproduzem. 

Na América Latina, há pouco mais de 500 anos, desde o encontro entre autóctones na-

tivos americanos, conquistadores europeus (principalmente Ibéricos) e escravos afri-

canos, formou-se uma nova sociedade miscigenada (http://brasil500anos.ibge.gov.br/). 

No Brasil e na América Latina, a grande maioria dos indivíduos é miscigenada em al-

guma proporção, e existem todas as combinações possíveis de miscigenação individual 

entre africanos, europeus e nativos americanos. As consequências da miscigenação na 

biologia, na saúde e em diversos aspectos sociais e culturais têm imensas implicações 

sobre a nossa história, o nosso cotidiano e o nosso futuro.

A genética de populações parte da análise em laboratório de regiões do DNA que 

diferem entre indivíduos para estudar a distribuição dessas variantes entre diferentes 

indivíduos e populações (na terminologia dessa disciplina: determinando a estrutura 

genética das populações). Com isso, tenta realizar a tarefa mais complexa (porém mais 

interessante) de inferir os fatores evolutivos atuantes que modelaram a estrutura gené-

tica observada. No caso dos estudos de miscigenação, o fator evolutivo mais relevante é 

o padrão de fluxo gênico (i.e. as migrações). Assim, a genética de populações humanas 

fornece ferramentas e conceitos para interpretar a miscigenação na América Latina e 

seus efeitos na saúde, complementando informações de disciplinas, como a história e a 

demografia histórica, e avaliando o resultado do processo de miscigenação na composi-

ção biológica das populações estudadas. Uma característica importante dos estudos de 

genética de populações atuais é que eles fazem inferências unicamente sobre nossos 

ancestrais biológicos. Esse enfoque diferencia a genética de populações de outras dis-

ciplinas, como a arqueologia ou a história, que podem estudar uma população em um 

determinado ponto do espaço e do tempo passado, sem ter certeza da medida que os 
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indivíduos dessa população são ancestrais da população atual. Por exemplo, podemos 

estudar dados da origem dos indivíduos europeus desembarcados no Brasil ao longo de 

um período de tempo, mas essa informação, sendo historicamente relevante, não nos 

fornece informação sobre a medida que esses indivíduos contribuíram para formar, do 

ponto de vista biológico, a população brasileira atual. Uma particularidade da história 

brasileira enfatiza a importância dos estudos de genética de populações. Após a abolição 

da escravidão em 1888, o governo brasileiro ordenou a queima de todos os registros 

históricos do tráfico de escravos para evitar ações indenizatórias por parte dos antigos 

donos de escravos (Lacombe et al. 1988). Esse fato tem empobrecido o registro histórico 

sobre migrações de origem Africana no Brasil. No entanto, a genética de populações é 

uma disciplina que está contribuindo na compensação dessa carência de informações 

históricas. Assim, a integração das perspectivas de diferentes disciplinas como a histó-

ria, a demografia, a antropologia física e a genética de populações é necessária para uma 

interpretação mais completa da história biológica dos brasileiros.

Além da América Latina, existem outras populações miscigenadas, como os afro-

americanos e hispanos nos Estados Unidos, os caribenhos (todos esses produto de mis-

cigenação tri-híbrida entre africanos, europeus e nativos americanos), os cabo- verdia-

nos na África (de origem africana e europeia), os coloured na África do Sul (com origens 

europeia, africana e indiana) e as populações da Ásia Central, exemplificadas em grupos 

étnicos como os kazakos e uigures, que são produto do encontro entre asiáticos ociden-

tais e orientais. No entanto, os latino-americanos são modelos clássicos nos estudos da 

miscigenação em genética de populações humanas e os mais de 200 milhões de brasi-

leiros representam a maior nação miscigenada. Neste artigo, apresentamos resultados 

do nosso e de outros grupos de pesquisa que tentam responder às seguintes questões: 

(1) como a história social do Brasil modela a estrutura genética da população brasileira? 

(2) qual é a origem continental e subcontinental da população brasileira? (3) como acon-

teceu a dinâmica da miscigenação em diferentes regiões do Brasil?

Determinar a ancestralidade de uma população miscigenada significa inferir as 

porcentagens dos genomas dos indivíduos miscigenados que são provenientes de 

cada uma das populações parentais originais. Essas inferências são possíveis devido 

ao estudo de variantes genéticas presentes na sequência do DNA de cada indivíduo. 

Para inferir a ancestralidade, a quantidade de informação de cada variante genética 
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depende das diferenças das frequências dessas variantes entre as populações paren-

tais que originaram as populações miscigenadas. Variantes genéticas cujas frequên-

cias são muito diferentes nas populações parentais são conhecidas como Marcadores 

Informativos de Ancestralidade (MIAs). 

As inferências de ancestralidade em uma população miscigenada podem se dar 

em três diferentes níveis (Figura 1): populacional, individual e cromossômico, sendo 

que todas essas medidas estão correlacionadas. A ancestralidade populacional é a por-

centagem do conjunto dos genomas de uma população (ou como se denominava no 

passado, o pool génico) que deriva de cada uma das populações parentais. A ancestrali-

dade populacional é a mais fácil de estimar e foi objeto dos primeiros estudos genético-

populacionais sobre miscigenação. Os primeiros métodos estatísticos para estimar a 

ancestralidade com base em variantes genéticas usavam a frequência dessas variantes 

na população miscigenada e nas parentais para estimar a ancestralidade populacional.

 
Figura 1. Diferentes níveis de inferência de ancestralidade em uma população miscigenada. Ancestralidade popu-
lacional corresponde às porcentagens do conjunto de genomas de todos os indivíduos da população provenientes 
de cada população parental, ou seja, é a ancestralidade individual média entre todos os indivíduos da população. 
Ancestralidade individual são as porcentagens do genoma de cada indivíduo originárias de cada população paren-
tal. Ancestralidade cromossômica é a origem ancestral de cada fragmento de cada cromossomo de cada indivíduo.
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Com o melhor conhecimento da diversidade do genoma humano e a disponibili-

dade de mais variantes genéticas para utilização, assim como o desenvolvimento de 

novos métodos de análise, nos anos 90 passou a ser possível estimar a ancestralidade 

individual, que consiste nas porcentagens do genoma de um indivíduo miscigenado 

originárias de cada uma das populações parentais. No contexto da população brasileira, 

a ancestralidade individual continental (ou tri-híbrida) corresponde às porcentagens 

africana, europeia e nativo americana do genoma de um indivíduo brasileiro, cujos 

valores devem somar 1. A ancestralidade populacional corresponde à média das ances-

tralidades individuais entre todos os indivíduos da população.

Em um maior nível de detalhamento, é possível imaginar que os cromossomos dos 

indivíduos miscigenados são compostos de segmentos de diferentes ancestralidades, 

constituindo verdadeiros mosaicos de diferentes origens. Com essa ideia em mente, 

nos últimos anos, devido ao aumento no conhecimento sobre a diversidade do genoma 

humano em diferentes populações, tornou-se possível utilizar MIAs em alta densida-

de, ou seja, espalhados por todo o genoma, nas populações parentais e miscigenada, e 

inferir a ancestralidade de diferentes fragmentos cromossômicos dos indivíduos misci-

genados. Essa abordagem é chamada de inferência de ancestralidade cromossômica, ou 

seja, inferência da ancestralidade de cada ponto de cada cromossomo de cada indivíduo. 

O Brasil tem uma importante tradição de estudos em genética de populações hu-

manas publicados em revistas científicas internacionais (Krieger et al. 1965, Freire-Maia 

1990, Parra et al. 2003, Salzano e Bortolini 2005, Giolo et al. 2012, Kuhn et al. 2012, 

Moura et al. 2015). Ainda, na literatura não especializada, existem outras duas sínteses e 

marcos históricos que tiveram grande influência no contexto cultural brasileiro: o livro 

Populações Brasileiras, aspectos demográficos, genéticos e antropológicos, publicado em 1967 

pelos Professores Francisco M. Salzano, da Universidade Federal do Rio Grande do Sul, e 

Newton Freire-Maia, da Universidade Federal do Paraná (Salzano e Freire-Maia 1967), e 

mais recentemente, o artigo Retrato Molecular do Brasil, do grupo dos Professores Sérgio 

D. Pena e Fabrício R. Santos (Pena et al. 2000), ambos da Universidade Federal de Minas 

Gerais, publicado quando a miscigenação no Brasil completava 500 anos.

A Saúde Coletiva e a Epidemiologia têm também uma importante tradição de 

estudos no Brasil. Recentemente, por iniciativa de um grupo de epidemiologistas da 
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Fundação Oswaldo Cruz, da Universidade Federal de Minas Gerais, da Universidade 

Federal da Bahia e da Universidade de Pelotas, com o apoio do Ministério da Saú-

de e Financiadora de Estudos e Projetos (FINEP), lançou-se a iniciativa estratégica 

EPIGEN-Brasil (https://epigen.grude.ufmg.br/). Seus objetivos são: (1) estudar em alta 

resolução genômica a diversidade genética da população brasileira, (2) inferir a origem 

e dinâmica da miscigenação no Brasil, (3) entender a arquitetura genética de doenças 

complexas no país e sua relação com a natureza miscigenada da população e (4) en-

tender como variantes genéticas, ambientais e fatores sociais interagem e modelam 

a susceptibilidade a doenças complexas no país. A iniciativa EPIGEN-Brasil é, antes 

de tudo, um grande esforço interdisciplinar, que sintetiza grandes tradições científi-

cas brasileiras, de Saúde Coletiva, Epidemiologia e de Genética de Populações, e as 

integra com outras áreas de pesquisa emergentes no país, como a Bioinformática e a 

Biologia Computacional. essas áreas são imprescindíveis hoje em dia para analisar a 

grande quantidade de informação (big data) gerada em projetos que estudam a diver-

sidade do genoma humano em um grande número de indivíduos. Além disso, o pro-

jeto EPIGEN-Brasil poderá trazer novas contribuições para compreensão da história 

da população e das relações raciais no Brasil. A iniciativa EPIGEN-Brasil estuda três 

entre as mais importantes coortes brasileiras de base populacional, situadas nas três 

regiões mais povoadas do país: (1) 1.246 indivíduos do projeto SCAALA em Salvador/

BA (Barreto et al. 2006), com 18 anos de acompanhamento a partir de 1997, quando os 

participantes eram crianças; (2) 1.442 indivíduos da Coorte de Idosos de Bambuí/MG 

(Lima-Costa et al. 2011), com 18 anos de acompanhamento a partir da linha de base 

de 1997, constituída pelos indivíduos da cidade com mais de 60 anos nessa data; (3) 

3.653 indivíduos da Coorte de Nascidos Vivos em 1982 de Pelotas/RS (Víctora e Barros 

2006), com 35 anos de acompanhamento. O Projeto EPIGEN-Brasil analisou mais de 

2,5 milhões de variantes genéticas em 6.487 participantes das três coortes envolvidas 

e sequenciou o genoma completo de 30 indivíduos, estabelecendo-se como a maior 

iniciativa genômica latino-americana.
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O efeito da história social brasileira na estrutura 
genética da população

Existem duas características da estrutura genética da população brasileira que refle-

tem a história social do Brasil e da América Latina. Durante os primeiros séculos após 

a colonização europeia, ocorreu uma alta frequência de casamentos entre homens com 

ancestralidade predominante europeia e mulheres com ancestralidade predominante 

africana ou nativa. Isso porque, em parte, nos séculos XVI-XVII relativamente poucas 

mulheres europeias imigraram para o Novo Mundo. Esse padrão deixou uma assina-

tura na diversidade genética dos brasileiros que é claramente visível ainda hoje: os cro-

mossomos Y (um marcador de linhagem transmitido patrilinearmente) dos brasileiros 

são mais frequentemente de origem europeia e o DNA mitocondrial (um marcador de 

linhagem transmitido matrilinearmente) é mais frequentemente de origem africana ou 

nativo americana (Carvalho-Silva et al. 2000, Pena et al. 2000, Alves-Silva et al. 2001).

Uma segunda característica da diversidade genômica brasileira e latino-americana 

é que a ancestralidade continental está correlacionada (mas não necessariamente é a 

causa) com uma série de características físicas como a cor da pele, com variáveis so-

ciais como a autoclassificação étnico-racial (Ruiz-Linares et al. 2014, Lima-Costa et al. 

2015), e também com características culturais e socioeconômicas. De fato, na América 

Latina, os indivíduos com maior ancestralidade africana ou nativa têm menores opor-

tunidades de desenvolvimento e menores níveis socioeconômicos (Telles 2004). Os 

dados do projeto EPIGEN-Brasil evidenciam que, após cinco séculos de miscigenação, 

existe ainda uma tendência dos brasileiros de se casarem com indivíduos de ancestra-

lidade similar, o que provavelmente se deve às várias características fenotípicas, cul-

turais e sociais, interligadas com a ancestralidade (Kehdy et al. 2015). Esse padrão de 

comportamento matrimonial atua como interface entre cultura e biologia e explica, em 

parte, por que, após cinco séculos de miscigenação, ainda se observa correlação entre 

ancestralidade e uma série de fenótipos como a cor da pele e, até mesmo, a classifi-

cação étnico-racial. Em termos de modelos de história social e miscigenação, poderí-

amos pensar em dois modelos extremos de padrões de comportamento matrimonial: 

um de democracia racial, onde os casamentos se verificam completamente de forma 

independente da ancestralidade (e as características associadas) e outro de segregação 
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racial, que se verificou nos lugares onde esta foi imposta por lei, como o Apartheid 

na África do Sul ou nos Estados Unidos. Embora no passado o Brasil tenha sido as-

sociado a um modelo de democracia racial, por ser sua população mais miscigenada 

que a afro-americana ou a sul-africana, os estudos sociológicos recentes (Telles 2004) 

questionam essa interpretação como um “mito”, reavaliando o papel das desigualda-

des raciais e de fenômenos de discriminação na história brasileira e relativizando o 

papel da miscigenação. Essas interpretações sociológicas mais recentes são coerentes 

com os resultados do projeto EPIGEN-Brasil supracitados, que ilustram como os ca-

samentos preferenciais, em razão da ancestralidade e características correlacionadas, 

permearam a história do Brasil. De certa forma, o jornalista Cesar Baima de O Globo 

(http://oglobo.globo.com/sociedade/ciencia/estudo-diz-que-populacao-do-brasil-me-

nos-misturada-do-que-se-pensa-16601189), resenhando na versão impressa do jornal 

a publicação do projeto EPIGEN na revista da Academia Americana de Ciências, sin-

tetizou adequadamente nossos resultados aparentemente paradoxais no contexto de 

uma sociedade considerada miscigenada por antonomásia, mas não o suficiente para 

justificar o mito da democracia racial: “Nem tão misturados assim”.

Origem continental e subcontinental da 
população brasileira

Os estudos clássicos de genética de populações no Brasil evidenciam, em geral, 

uma ancestralidade europeia maior no Sul, no Sudeste e no Centro-oeste (nessa or-

dem); uma ancestralidade africana maior no Nordeste que no Sudeste; e uma ances-

tralidade indígena baixa no Sul, Sudeste e Nordeste que aumenta no Centro-oeste e no 

Norte (Pena et al. 2011, Kehdy et al. 2015). Existem afastamentos desse padrão, como 

as populações de quilombolas, presentes em diversos lugares do país que, como es-

perado, tem elevada ancestralidade africana (Scliar et al. 2009); como as populações 

indígenas que, dependendo da localização geográfica e seu histórico de contatos com 

o Brasil não indígena, apresentam diferentes níveis de ancestralidade não indígena; 

ou como outros isolados genéticos, cujo estudo sistemático no país está sendo realizado 

pelo Instituto Nacional de Genética Médica Populacional (Castilla e Schuler-Faccini 
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2014). Os diferentes padrões de ancestralidade observados no Brasil também afetam 

a distribuição de variantes de importância médica, como aquelas que influenciam a 

eficácia terapêutica de fármacos e possíveis reações adversas a estes. No Brasil, desde 

2003, a Rede Nacional de Farmacogenética (REFARGEN, www.refargen.org,br, Suarez-

Kurtz et al. 2012) estuda detalhadamente a distribuição dessas variantes no Brasil em 

razão dos padrões de ancestralidade observados nas diferentes regiões do país. 

O projeto EPIGEN-Brasil confirmou esses resultados, exemplificados no Nordeste 

(Salvador), Sudeste (Bambuí) e Sul (Pelotas) (Figura 2). Adicionalmente, a alta resolu-

ção das análises genômicas possibilitou descobrir a ancestralidade dos brasileiros com 

uma resolução geográfica inédita. Nós evidenciamos que a diversidade genômica de 

origem europeia dos brasileiros do Sudeste e do Sul tem uma origem geográfica euro-

peia mais ampla e que inclui regiões do Norte da Europa e do Oriente Médio, enquanto 

que na Região Nordeste a diversidade genômica de origem europeia parece ser restrita 

à Península Ibérica. Porém, o resultado mais interessante do EPIGEN-Brasil refere-se 

às origens africanas dos brasileiros, que oferece uma nova perspectiva com base em 

estudo da população do Brasil, que foi o principal destino da Diáspora Africana. De 

fato, o Brasil recebeu sete vezes mais escravos africanos (aproximadamente 4 milhões) 

em comparação aos Estados Unidos (aproximadamente 560 mil), durante um período 

maior (4 séculos vs. 2 séculos nos Estados Unidos). A origem dos escravos também 

foi diferente no Brasil em relação ao Caribe e aos Estados Unidos. Enquanto o tráfico 

de escravos controlado por ingleses, franceses, espanhóis e portugueses teve origem 

predominante na Costa Ocidental da África, a Coroa Portuguesa era a única estabe-

lecida no Continente africano, particularmente em Moçambique, no Leste da África, 

de onde também deslocava escravos principalmente para o porto do Rio de Janeiro. 

Uma questão aberta é se essas origens e destinos diferenciados se refletem ainda na 

estrutura genética da população brasileira, ou se foram apagados por migrações poste-

riores de fora do Brasil ou internas. Nós evidenciamos que os brasileiros apresentam 

pelo menos dois componentes de ancestralidade africana, um deles associado com 

populações não Bantus do Oeste da África, mais evidente no Nordeste brasileiro, e 

outro associado com populações Bantu do Leste da África. De maneira interessante, 

a proporção dessas componentes de ancestralidade que estão presentes em todas as 

populações africanas e latinas americanas analisadas varia entre elas. O componente 
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de ancestralidade da África Ocidental/não Bantu é mais evidente nos afro-americanos 

e no Nordeste do Brasil (Salvador), enquanto o componente da África-Oriental/Bantu 

é mais evidente no Sudeste e Sul do Brasil, o que verossimilmente é a assinatura ainda 

presente na diversidade genética dos brasileiros, das migrações de escravos provenien-

tes de Moçambique e regiões próximas ao Rio de Janeiro. Esses resultados evidenciam 

pela primeira vez uma maior diversidade genética da Diáspora Africana em relação à 

crença predominante no mundo acadêmico internacional, que considera a África Oci-

dental como a origem claramente predominante dessa diáspora. Nós observamos que 

Figura 2. Miscigenação continental das populações estudadas no Projeto EPIGEN-Brasil. Cada retângulo é com-
posto de um conjunto de barras verticais de altura 100% que representam as ancestralidades individuais em 
porcentagem: Europeia (vermelha), Africana (azul) e Nativo Americana (verde). N representa o número de indiví-
duos em cada uma das coortes estudadas. As porcentagens representam a miscigenação continental populacional 
(média das individuais) para cada uma das coortes. Figura adaptada de Kehdy et al. (2015).
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essa origem diferenciada determina que pelo menos 38 variantes genéticas que confe-

rem susceptibilidade diferencial a traços e doenças complexas, como doença de Crohn, 

esclerose múltipla e doença inflamatória do intestino, tem frequências populacionais 

significativamente diferentes nas duas componentes de ancestralidade africana e entre 

o Nordeste e Sudeste do Brasil.

Dinâmica da miscigenação no Brasil
A alta resolução dos dados genômicos produzidos pelo projeto EPIGEN possibili-

tou ir além das questões clássicas da genética de populações (i.e., quantificar a misci-

genação continental) e inferir como ocorreu a miscigenação ao longo do tempo. Para 

responder a essa questão, usamos informação da ancestralidade cromossômica de 

cada indivíduo (Figura 4). Ou seja, inferimos ao longo de cada cromossomo de cada 

indivíduo a origem continental de cada uma das ~2,3 milhões de variantes genéticas 

estudadas. Nós consideramos que os cromossomos de indivíduos miscigenados são 

mosaicos de fragmentos de ancestralidade europeia, africana e nativo americana, e 

o fato que, com o passar do tempo, em populações miscigenadas a recombinação ge-

nética mistura os cromossomos de diferentes origens, fazendo que a distribuição dos 

tamanhos dos fragmentos cromossômicos de uma determinada ancestralidade em 

uma população (chamados tracts na literatura especializada, Figura 3) seja informativa 

sobre a antiguidade e a história da miscigenação. Utilizando essas informações, im-

plementamos um arcabouço computacional Bayesiano e: (i) inferimos que a pequena 

miscigenação nativo americana observada no Nordeste, Sudeste e Sul foi introduzida 

nos primeiros séculos após a colonização europeia, o que é coerente com o fato de que 

posteriormente as populações nativas foram dizimadas; (ii) evidenciamos a assinatura 

genômica (tracts de tamanho grande de origem europeu) de imigrações de origem eu-

ropeia ocorridas nos últimos 150 anos no Sudeste e no Sul, mas não no Nordeste. Isso 

é coerente com a imigração de europeus nos séculos XIX e XX, em especial nas regiões 

Sul e Sudeste, favorecida pelo Estado brasileiro, e tendo por fundamento a política de 

“branqueamento” da população brasileira.
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Figura 3. Gráfico de barras verticais representando as ancestralidades subcontinentais Africana nos indivíduos 
das populações do Projeto EPIGEN-Brasil. Unicamente é representado o componente de ancestralidade Africana 
para cada indivíduo, subdividido nas porcentagens dos subcomponentes Oeste Africano/não Bantu (azul) e Leste 
Africano/Bantu). Figura adaptada de Kehdy et al. (2015).

Figura 4. Padrão esquemático da ancestralidade de fragmentos cromossômicos ao longo das gerações de uma 
população miscigenada gerada de três populações parentais. Cada cor representa uma origem ancestral distinta. 
Assim que a miscigenação ocorre, os cromossomos dos indivíduos miscigenados são inteiramente (ou quase 
inteiramente) provenientes de uma única população parental. Devido ao processo de recombinação genética entre 
cromossomos, os fragmentos cromossômicos de uma determinada ancestralidade vão sendo “quebrados” em 
pedaços menores à medida que o número de gerações aumenta desde o evento de miscigenação. Dessa forma, 
indivíduos recentemente miscigenados apresentam fragmentos de determinada ancestralidade mais longos do 
que os encontrados em indivíduos cuja miscigenação ocorreu há mais gerações.
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Conclusão
O antropólogo Ricardo Ventura Santos, da Fundação Oswaldo Cruz e do Museu 

Nacional/UFRJ, tem estudado a trajetória das investigações em genética de populações 

no Brasil.  Ele vem abordando questões sobre a gênese e a trajetória dos estudos de ge-

nética de populações brasileiras miscigenadas, desenvolvidos desde os anos 1950/60 

e como se articulam com questões sobre formação da identidade nacional (de Souza e 

Santos 2014). No contexto da América Latina, a genética de populações em uma nação 

predominantemente miscigenada como o Brasil tem a função social de contribuir com 

a identidade nacional, assim como a arqueologia pré-hispânica, em países como Mé-

xico e Peru, nas quais a componente de ancestralidade e a herança cultural indígenas 

são muito mais presentes. 

A complexa história de miscigenação no Brasil tem deixado assinaturas que são 

evidentes na diversidade genômica dos brasileiros, dependendo da resolução genômi-

ca em que esta é estudada. Devido à alta resolução genômica dos estudos do projeto 

EPIGEN-Brasil e tomando-se como referência coortes de base populacional, foi pos-

sível revelar novos aspectos em relação ao já grande corpo de conhecimentos gerados 

pela rica tradição de estudos de genética de populações no Brasil. No ano de 1870, 

o Brasil era uma nação predominantemente negra, mas esse cenário mudou após a 

chegada de mais de 4 milhões de europeus na segunda metade do Século XIX e na 

primeira metade do Século XX. Nós encontramos a assinatura genômica dessas migra-

ções recentes principalmente no Sudeste e Sul do País, onde observamos que a origem 

geográfica da componente europeia do genoma pode ser reconduzida a uma região 

mais extensa, que inclui desde Oriente Médio até o Norte de Europa. É interessante 

que essa grande onda recente de imigrantes europeus, mesmo determinando que a an-

cestralidade no Sudeste e no Sul em dias atuais seja predominantemente europeia, não 

tenha apagado dois componentes importantes de ancestralidade africana, presentes e 

visíveis mesmo entre indivíduos brancos. Um desses componentes de ancestralidade 

é tradicionalmente associado à ancestralidade Africana Ocidental (predominante no 

Nordeste). O outro componente de ancestralidade Africana emerge pela primeira vez 

em estudos de genética de populações relacionados à Diáspora Africana e está asso-

ciado às migrações de povos do Leste da África, com maior presença no Sudeste e no 
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Sul do país. Nossos estudos também evidenciam a tendência ao casamento preferen-

cial em razão da ancestralidade similar, como uma característica que tem permeado a 

história social brasileira. São necessários ainda estudos adicionais em outras regiões 

como o Norte e o Centro-oeste, não compreendidos no projeto EPIGEN-Brasil, assim 

como em outros grandes centros urbanos, além de Salvador (que podem evidenciar 

uma ancestralidade mais variada, incluindo, por exemplo, a componente japonesa), 

para ter uma visão mais integrada do processo de miscigenação em todo o Brasil. 

Ao lado disso, o projeto EPIGEN-Brasil está também focado em estudos orientados a 

entender como as variantes genéticas presentes no Brasil e produto da miscigenação 

ocorrida por 5 séculos interagem com o ambiente e modelam a susceptibilidade a tra-

ços e doenças complexas como obesidade, hipertensão ou asma.
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