A autodeclaracdo ou avaliacdo de pardmetros
fisicos em principio relacionados a grupo racial
é bastante subjetiva e ndo possui valor cientifico
para predicées médicas. Assim, usar parametros
morfoldgicos de uma pessoa para determinar
sua ancestralidade, possiveis fatores de risco,
estratégias terapéuticas ou aptidao esportiva,
sem testes genéticos especificos, é bastante
temerario.
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Resumo

A populacdao humana nao é homogénea e isso se reflete na capacidade fisica
e nos riscos de aquisicdo de doencas. E provéavel que cada ser humano tenha
um risco Unico, baseado em sua heranca genética associada aos fatores
ambientais. Dessa forma, atualmente, pesquisas buscam caracterizar a
aptidao esportiva e o risco a doencas, no ambito individual e populacional.
Além disso, as caracteristicas fisicas pouco se relacionam com a ancestralidade
genética. Na populacao brasileira, por exemplo, diversas pesquisas mostram
a baixa correlacao entre fenétipo cor de pele e a origem genética. A despeito
destas evidéncias, ainda é comum o uso de classificacdes raciais voltadas ao
bindmio cor e ancestralidade biogeografica. O trabalho buscou apresentar
evidéncias de que a autodeclaracdo e a determinacdo de tracos fisicos
ancestrais nao se coadunam com a ancestralidade molecular, sobretudo do
povo brasileiro. Além disso, o uso de informagdes de ancestralidade para
predicoes médicas pode apresentar importantes limitacoes.

Palavras-chave: Etnicidade. Predisposicdo a doengas. Populacdo
brasileira.

Abstract

The human population is not homogeneous and this is reflected in physical
performance and risk of acquiring diseases. It is likely that every human
being has a single risk, based on their genetic inheritance associated with
environmental factors. Thereby, nowadays, epidemiological studies seek to
characterize and sports performance and disease risk at the individual and
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population level, thus being able to make plans for physical improvement,
disease prevention and therapeutic strategies. In the Brazilian population,
eg, different researches have showed the low correlation between skin
color phenotype and genetic ancestry. Despite of these evidences, the
human racial classification, still has directed to color and biogeographical
ancestry binomial. Work sought to present evidences that self-declaration
and determination of physical traits ancestors are not consistent with the
molecular ancestry, especially in the Brazilian people. Furthermore, the use
of ancestors physical traits information for medical predictions can present
significant limitations.

Keywords: Ethnicity. Predisposition to disease. Brazilian population.

1.Introducao

A ancestralidade dos brasileiros é constituida de trés grupos principais:
europeus, em sua maior parte imigrantes portugueses, negros africanos
trazidos for¢osamente para o territério nacional para o trabalho escravo os
nativos americanos, os indigenas. A partir da interacdo étnica, cultural e
genética destas populagdes fundadoras, tem-se hoje uma populagdo com
um alto grau de miscigenacéo, possuindo histérico s6cio-demografico Unico
entre todas as populacdes do mundo (RODRIGUES, 2007).

Para se descrever diferentes grupos populacionais, tém-se usado termos
com significados divergentes: raca e etnia. Contudo, com a vasta expansao
do conhecimento cientifico a partir do séc. XX, tornou-se possivel constatar
que as populagdes humanas nao sao grupos biologicamente distintos (PENA,
2005). Evidéncia genéticas indicam que a maior parte da diferenciacao
fenotipica, cerca de 94%, varia mais dentro dos chamados grupos raciais do
que entre eles (AMERICAN ANTHROPOLOGICAL ASSOCIATION, 1998). Assim,
racas humanas, como entidades bioldgicas, inexistem devido ao baixo grau
de diferenciacdo genética da espécie (TEMPLETON, 1999). Para Gilroy (2000),
mesmo o conceito social de raca tem sido usado para oprimir e fomentar
injusticas.

Por outro lado, as informacgodes censitarias refletem a diversidade genética
da populacdo por meio de parametros como autodeclaracdo étnica e analise
de tracos morfoldgicos, o que, muitas vezes, ndo se revela uma metodologia
confiavel. A autodeclaracdo possui uma ponderacdo subjetiva, enquanto
os tragos fisicos sdo determinados por poucos genes que representam
uma porcao infima do genoma e sao dissociados de genes referentes a
metabolizacdo de farmacos e desempenho esportivo, por exemplo.

Do ponto de vista médico, as consideracbes a respeito de etnicidade
e cor de pele nada influenciam na pratica clinica. Mesmo doencas
anteriormente ditas como “raciais”, como o caso da anemia falciforme na
Africa Setentrional, sao decorrentes de eventos estocasticos que submetem
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a populacdo ao contato com agente infeccioso e tem sua frequéncia
elevada em determinadas populacoes pela selecdo natural (PENA, 2005).
Porém, a diversidade molecular tem sido alvo de inimeras investidas com
0 proposito de desenvolver tratamentos os mais individualizados possiveis,
pela farmacogenética (CHADWICK, 2012).

Assim, a partir de pesquisa exploratéria e descritiva, quali-quantitativa,
desenvolvida a partir de levantamento de dados censitarios brasileiros
e andlise de documentacdo indireta de fontes secundérias, buscou-se
comparar informacgées moleculares da diversidade populacional brasileira
com os dados populacionais oficiais relacionados a ancestralidade. Ainda
na perspectiva de mostrar limitacbes no uso da ancestralidade, foram
apresentados alguns exemplos da aplicacdo contraditéria desta abordagem
na pratica médica.

Etnias e racas

O conceito de racas humanas foi usado pelos regimes coloniais e pelo
apartheid (na Africa do Sul), em uma visao histérica, para perpetuar a
submissdo dos dominadores (CALDEIRA et al., 1997). A definicdo de racas
humanas refere-se principalmente a uma classificacao de ordem social, onde
as variaveis “cor da pele” e “origem social” ganham, gracas a uma cultura
discriminatéria, sentidos, valores e significados distintos. As diferencas
mais comuns referem-se a cor de pele, tipo de cabelo, conformacéo facial e
cranial, ancestralidade e, em alguns casos, genética.

O conceito de raca humana néo se confunde com o de sub-espécie e com
o de variedade, aplicados a outros seres vivos. Por seu carater controverso
(seu impacto na identidade social e politica), este conceito é questionado
por alguns estudiosos como construto social. Entre os biélogos, é um
conceito com certo descrédito, por ndo se conformar a normas taxonémicas
aceitas (PENA; BORTOLINI, 2004). Por isso, Andrade e Andrade (2014, p.
257) definem que:

Trocando em miudos, se do ponto de vista da biologia a
distincado entre seres humanos em racas ndo se sustenta mais,
do ponto de vista sociolégico, sua existéncia é observavel e
plenamente analisdvel em termos de um fenémeno social
recorrente na construcao de diferenciagcées, segmentacéoes
e subordinagées histdrico e socialmente reproduzidas.

Embora ndo possam ser considerados como iguais, o conceito de raca
é quase sempre associado ao de etnia. A diferenca reside no fato de que
etnia também compreende os fatores culturais, como a nacionalidade, a
afiliacdo tribal, a religido, a lingua, as tradicoes e localizacao geografica,
enquanto raca compreende apenas os fatores morfoloégicos, como cor de
pele, constituicdo fisica, estatura, traco facial, etc (PENA; BORTOLINI, 2004).
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Diversidade genética humana

A diversidade genética humana tem sido objetivo de estudos moleculares
que utilizam marcadores genéticos polimérficos de DNA mitocondrial
ou nuclear, visando inferir implicacoes evolutivas, forenses e também na
elucidacdo de doencas genéticas e desempenho esportivo das populagoes
(KIVISILD et al., 2006; ALVES-SILVA et al., 2000).

Existem diversos tipos de polimorfismos genéticos, classificados de acordo
com a sua natureza molecular e localizacdo no genoma. Aqueles presentes
em cromossomos autossémicos configuram-se como 6timos marcadores de
individualidade. Podem também ser Uteis como marcadores informativos de
ancestralidade (MIAs), desde que a diferenca nas frequéncias alélicas entre
duas populacoes seja de 45% (SHRIVER et al., 1997; PARRA et al., 1998).

Diversas investigacoes cientificas tém estimado a ancestralidade genémica
dos individuos através do calculo do indice de ancestralidade africana (IAA),
que se baseia no logaritmo da razdo de verossimilhanca de determinado
gendtipo multilocal na populacdo africana comparado com a populacao
europeia. Desta forma poder-se-ia quantificar o nivel de heranca genética
de populacdes distintas (SHRIVER et al., 1997).

Os tracos fisicos de um individuo, especialmente cor da pele, cor e textura
do cabelo, e a forma dos labios e do nariz, sdo constantemente usados
para introduzir a pessoa em uma categoria racial e, deste modo, influir nas
relacdes sociais humanas. Porém, acredita-se que estes tracos oligogénicos
emergiram como adaptacdo a fatores geograficos seletivos, tais como
radiacdo solar, temperatura e habitos alimentares (PENA; BORTOLINI, 2004).
Assim, ha grande concordéancia entre antropdlogos e geneticistas que, do
ponto de vista biol6égico, ndo ha ragas.

Historico genético-populacional brasileiro

A sociedade brasileira tem marcada em sua histéria a influéncia de trés
principais povos: europeus, primeiro povo ndo nativo a desembarcar no
territério; africanos trazidos escravizados e nativos indigenas (CALDEIRA
et al., 1997). Posteriormente, outros povos passaram a fazer parte dessa
estrutura, como niponicos, p.ex. Dessa forma, atualmente, dados censitarios
do IBGE (2010), refletem um quadro composto por uma populacdo, em
sua maioria, mestica (pardos), seguidos dos brancos, negros e amarelos ou
indigenas (Tabela 1).
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Tabela 1: Distribuicao percentual da cor de pele por regides geograficas brasileiras

Regif’)gs Populacao
Geograficas
Total Distribuicao Precentual por cor
Branca Preta Parda Amg;’glean:u
Brasil 190.755.799 48,2 6,9 44,2 0,7
Norte 14.726.059 23,6 4,7 71,2 04
Nordeste 51.065.275 28,8 8.1 62,7 0.3
Sudeste 78.557.264 56,7 7.7 34,6 0,9
Sul 26.999.776 78,5 3,6 17,3 0,7
Centro-Oeste  13.040.246 41,7 6,7 50,6 0,9

Fonte: (IBGE, 2010).

Contudo, por meio de estudos com marcadores informativos de
ancestralidade (MIAs), Parra e colaboradores (2003) verificaram o indice
individual de ancestralidade africana (IAA) em uma amostra de populacoes
brasileiras, provenientes do municipio de Queixadinha no estado de Minas
Gerais (Tabela 2), mostrando que um individuo de cor de pele preta teve um
IAA de -10.5, o quarto menor das amostras.

Em estudo com uma amostra de duzentos individuos classificados como
brancos de diferentes regides do Brasil, os mesmos autores verificaram que
mais de 75% dos brancos das regides Norte, Sudeste e Nordeste do Brasil
apresentaram indices IAA superiores a 10%, enquanto no sul essa parcela
foi de 49% (Tabela 3).

Tabela 2: Estimativa percentual de ancestralidade africana para a populacao
brasileira autodeclarada branca de quatro regides brasileiras e, para brancos,
pardos e pretos da Comunidade Rural de Queixadinha, MG

MIAs'
Ancestralidade

Africana (%) LC

Brancos 32 15-52

Queixadinha Pardos 44 30-61
Pretos 51 36-66

Norte Brancos 22 12-35

Brasil Nordeste Brancos 29 15-48
Sudeste Brancos 32 16-53

Sul Brancos 12 1-34

Fonte: Extraido e adaptado de PENA e BORTOLLINI (2004).
" Estimativa gerada a partir da analise de dez MIAs.
2Limite de confianca de 95%.
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Tabela 3: Proporcdo relativa de ancestralidade africana em brasileiros
autodeclarados como brancos.

Ancestralidade

Africana Brancos Pretos’ Brancos
Sul Norte Nordeste Sudeste EUA?
> 10% 49,1 75,5 80,0 89,0 96,7 10,7
> 20% 294 571 64,0 78,7 93,3 2,1
> 30% 15,9 46,9 54,0 63,8 86,7 0
> 40% 9,8 26,5 36,0 46,8 80,0 0
> 50% 3,9 18,4 26,0 25,5 73,3 0
> 60% 0 8,2 18,0 19,1 63,3 0
> 70% 0 2,0 6,0 10,6 40,0 0
> 80% 0 2,0 2,9 4,2 20,3 0
> 90% 0 0 0 2,0 13,3 0

Fonte: Extraido e adaptado de PENA e BORTOLINI (2004).
" Foram incluidos os individuos pretos da amostra de Queixadinha para fins de comparacao.
2 Estados Unidos da América. Extraido e adaptado por Pena e Bortolini a partir dos dados de Shriver et al (2003).

Ancestralidade e medicina

A populacdo humana também nao é homogénea em relacdo aos riscos
de contrair doencas. E fortemente provavel que cada ser humano tenha um
risco Unico definido, baseado em sua heranca genética associada aos fatores
ambientais a qual esteja submetido.

Este é o principal objetivo de pesquisas epidemioldgicas que visam
caracterizar riscos a doencas no ambito individual e populacional. O que
permitiria tracar planos de prevencao e estratégias terapéuticas. Tais estudos
se aplicam também a tracos normais, como varidveis quantitativas que
podem influenciar em tratamentos e na resposta a agentes farmacolégicos
(RISCH et al, 2002).

Estudo da expressdo de genes ou da interacdo entre estes com
importancia médica, especialmente no que diz respeito a suscetibilidade a
doencas e a resposta individual ou populacional a farmacos recebeu o nome
de farmacogendmica e farmacogenética (GARRIDO, 2010). Esta diversidade
de resposta terapéutica e predisposicdo a doencas nas populagdes humanas
sdo refletidas em padrdes de prevaléncias e de mortalidade por enfermidades
nas diferentes populacoes.

Nos Estados Unidos, por exemplo, ha elevada frequéncia de casos de
cancer de préstata e hipertensao arterial entre os afro-americanos, enquanto
o cancer de mama é mais frequente em mulheres de ancestralidade europeia
(CENTERS FOR DISEASE CONTROL AND PREVENTION, 2012).

Ha uma estruturacdo da diversidade genética em relacdo a origem
geografica e, de forma paralela, ha uma distribuicdo diferenciada de
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doencas em determinadas regides, com frequéncias génicas refletindo
fatores ambientais aos qual a populacdo esta submetida (JONES et al; 2008).

A anemia falciforme, causada pela homozigose do alelo BS do gene da
B-globina, é uma doenca grave, muitas vezes associada com morte nas
duas primeiras décadas de vida. J& o heterozigoto para o alelo bS além
de ser sadio, apresenta resisténcia aumentada a malaria pelo Plasmodium
falciparum, especialmente maior sobrevida na fase aguda da doenca.
Consequentemente, a “mutacao falciforme” (isto é, a troca de glutamato
por valina na posicdo 6 da b-globina) é uma mutacao adaptativa em regides
endémicas de malaria falciparum e o alelo bS é comum na Africa, sobretudo
nas regides onde a maldaria é endémica (PENA, 2005).

Outro exemplo interessante esta voltado para o desempenho muscular.
Diversos estudos apontam que a constituicdo genética de um individuo
pode estar associada a caracteristicas de resisténcia e/ou explosdo muscular
(YANG et al, 2003; NIEMI e MAJAMAA, 2005; DRUZHEVSKAYA et al, 2008;
ROTH et al, 2008). O principal objeto destas pesquisas é o gene ACTN3. Yang
e colaboradores (2003) demonstraram que a proteina a-actinina-3 estava
ausente em 18% dos individuos brancos saudaveis devido a homozigose
para um cédon de terminacdo comum no gene ACTN3, R577X. a-actinina-3
é especificamente expresso em fibras musculares de contracdo rapida,
responsaveis pela geracdo de forca em exercicios de explosdo muscular. No
entanto, os estudos salientam que tais polimorfismos nao estao associados
a heranca biogeografica, nem tampouco a cor ou raca do individuo.

Consideracoes finais

A autodeclaracdo ou avaliacdo de parametros fisicos em principio
relacionados a grupo racial é bastante subjetiva e ndo possui valor cientifico
para predicdes médicas. Assim, usar parametros morfolégicos de uma pessoa
para determinar sua ancestralidade, possiveis fatores de risco, estratégias
terapéuticas ou aptidao esportiva, sem testes genéticos especificos, é
bastante temerario.

Além disso, em populacbes como a brasileira, os dados de varios
pesquisadores mostram baixa correlacdo entre aparéncia fisica, sobretudo
cor de pele, e ancestralidade genética, tornando discutiveis os dados
censitarios sobre ancestralidade.
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