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  Population Nº of trios a) 
Nº of unrelated 

haplotypes 

Africa Somalia - General population 73 b) 

America Greenland - General population 104 b) 
 Argentina - Santa Cruz 140 250 
 Argentina – Mendoza 70 140 
 Argentina - Rio Negro  74 142 
 Argentina - La Pampa 69 136 
 Argentina - Buenos Aires 70 140 
 Argentina – Cordoba 143 286 
 Brazil - Rio de Janeiro 149 266 
 Brazil - General population 70 140 
 Brazil - São Paulo 141 282 
 Ecuador - General population 180 300 

Europe Portugal - General population 140 278 
 Portugal - North region 72 144 
 Spain - General population 106 150 

  Other populations 11 c) 

  Total 1,612 2,654 

a) Some trios are related.   

Some haplotype data were not considered for population analyses since it: b) is partially published [25] or; c) 
concerns to few information scattered by several populations. 
 
 

 

Table 1. Population of origin and distribution of the 1,612 analyzed trios.  
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3,224 meioses/marcador 



a.   
 

b.   
 

Razões de mutação e 

idade parental 
 

Dos 1,612 trios analisados, 

informação sobre a idade (no 

ano de nascimento das 

filhas) foi obtida para 1,492 

mães e 1,488 pais.  
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Table 3: Number of mutations considering the parental origin and the 

minimal number of gains (+) or losses (-) of repeats or bases that can 

explain the inconsistencies between parental and filial genotypes.    
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Table 4: Estimates for locus specific mutation rates for male and female meiosis. A total 

number of 2*1612 meiosis and a level of confidence equal to 5% were considered in the 

calculations. See Tables S5 and S6 for more information. 
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XXIII Jornadas GHEP-ISFG, Araraquara, 2018  

Coordenadores e contactos: 

Nádia Pinto, IPATIMUP/i3S, Porto, Portugal: npinto@ipatimup.pt; nmgapinto@gmail.com 

Leonor Gusmão, UERJ, Rio de Janeiro, Brazil: leonorbgusmao@gmail.com  

Gabriela Garcia, Manlab, Buenos Aires, Argentina: gabriela.garcia@manlab.com.ar 

Objetivos: 

 
Estudo das taxas de mutação no conjunto de marcadores STR do cromossoma X do Kit 
comercial Investigator Argus X-12 QS – Qiagen (novas populações; + dados). 
 
Usar os dados obtidos anteriormente na primeira edição do exercício e os novos para 
encontrar uma correlação entre as taxas (e o tipo) de mutação, o motivo repetitivo da 
sequência, o comprimento do alelo de origem e a população. 

Estudo de mutações num conjunto de 12 X-STRs: 
Ampliação 
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Investigator Argus X-12 QS Kit 
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•  Os coordenadores enviarão, a cada um dos laboratórios que manifestar interesse 
em participar, um formulário com toda informação requerida e no formato mais 
adequado ao seu tratamento.  

 
• Os dados analisados serão referentes a trios pai-mãe-filha (kit Argus X12-QS), em 

situações em que a relação biológica está assegurada pela análise de marcadores 
autossómicos.  

 
• Serão feitas inferências estatísticas tentando relacionar o tipo de mutação com a 

sequência do motivo repetitivo, o comprimento do alelo de origem e a 
população. 

Metodologia: 
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Prazos: 

• Manifestação de interesse de participação: até 15 de outubro de 2019 

• Envio da informação genética: até 31 de junho de 2020 

Notas: 

• Os laboratórios participantes deverão enviar certificados do exercício de controle de 
qualidade do GHEP-ISFG (ou outros, SAGF, p. ex.) dos últimos anos (2017-2019), 
demonstrando a obtenção de resultados corretos para os marcadores do Investigator 
Argus X-12 QS – Qiagen até 01 de maio de 2020. 

 
• Para a publicação dos dados estabelece-se o limite de um autor para cada 70 trios de 

indivíduos genotipados, para um máximo de 2 autores por laboratório. 
 
• Os autores serão ordenados em função do número de trios analisados (por autor) e, 

para laboratórios com igual número, por ordem alfabética. 
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Obrigada! 
Gracias! 
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