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Sumário: A origem dos povoadores constitui um aspecto de grande destaque no contexto dos 
estudos acerca da história dos Açores. As fontes históricas, a partir das quais se obtém a infor-
mação acerca da ocupação humana das ilhas, apresentam, contudo, limitações que dificultam o 
estabelecimento da demografia do povoamento. Os estudos de Genética Populacional Humana, 
baseados na análise molecular de indivíduos pertencentes à população actual dos Açores, têm 
contribuído para esclarecer vários aspectos relacionados com esta problemática. Neste artigo 
são sintetizados os principais resultados dos trabalhos de investigação acerca dos dois siste-
mas genéticos monoparentais (DNA mitocondrial e cromossoma Y) produzidos pelo grupo de 
Genética Humana do Centro de Investigação de Recursos Naturais da Universidade dos Açores. 
No que se refere às linhagens femininas (mtDNA) os resultados obtidos confirmaram o carácter 
de miscigenação da população dos Açores, indo ao encontro dos dados históricos que referem a 
contribuição de indivíduos de várias origens para o povoamento das ilhas. Os Açores partilham 
linhagens com populações da Península Ibérica, principalmente com Portugal Continental; uma 
influência reduzida de outras populações europeias (particularmente da Europa do Norte), bem 
como de populações do Próximo Oriente e Africanas pôde, também, ser confirmada. Quando 
se empreenderam análises por grupo de ilhas, evidenciaram-se alguns aspectos importantes: 
a) O grupo Oriental exibe a maior concentração de contributos de populações não europeias 
(cerca de 25%), maioritariamente, Africanas (18,2%); b) No grupo Central, a influência não 
europeia está reduzida a 15%; c) O grupo Ocidental exibe o contributo mais baixo de linhagens 
não europeias (6,5%), que se referem, exclusivamente, a variantes africanas. Globalmente, as 
análises de diversidade efectuadas tendo por bases as linhagens femininas, mostram que os 
Açores não apresentam o perfil típico de uma população isolada, pautando-se por valores de 
diversidade semelhantes aos da maioria das populações europeias usadas nas análises compa-
rativas. O facto de, no processo de povoamento, terem ocorrido importações de indivíduos de 
várias origens contribui, seguramente, para a elevada diversidade genética encontrada na popu-
lação actual. A análise dos marcadores do cromossoma Y revelou que as linhagens masculinas 
mais representadas nos Açores são de origem europeia. Em termos gerais, foi possível compro-
var que a população açoriana é uma população com afinidade Oeste Europeia que, na sua globa-
lidade, não se distingue da sua principal população parental, Portugal Continental. As linhagens 
do cromossoma Y que ocupam o segundo lugar em frequência pertencem ao haplogrupo E, um 
haplogrupo complexo que inclui variantes africanas e não africanas; os valores que atinge nos 
Açores são semelhantes aos determinados para Portugal Continental. Um estudo detalhado do 
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haplogrupo E permitiu comprovar a presença de sub-haplogrupos Norte africanos, que certifi-
cam a influência do Norte de África no povoamento dos Açores. Para além disso, a presença 
do haplogrupo E3a, uma linhagem masculina típica das populações sub-sarianas, embora em 
frequência reduzida, corresponde à frequência mais elevada encontrada numa população 
Portuguesa, o que suporta uma maior integração dos escravos negros na população açoriana 
relativamente àquela que deverá ter ocorrido no continente português ou na Madeira. Global-
mente, os resultados dos estudos de genética usando informação dos sistemas monoparentais 
permitem definir o padrão de variabilidade da actual população dos Açores. Parte da explicação 
dessa variação pode ser interpretada no contexto da história do povoamento. Outros factores 
ter-se-ão, seguramente, juntado a este, modelando, assim, desde a ocupação inicial destas ilhas, 
as populações que hoje as ocupam.

Lima, M. (2008), Peopling and demographic history of the Azores Islands: 
Insights from Genetics. Boletim do Núcleo Cultural da Horta, 17: 227-241.

Summary: The origin of the settlers of the Azores is an important issue in the context of the 
studies concerning the history of these islands. The historical sources, from where information 
concerning the human occupation of these islands derives, have their own limitations, which 
prevent the establishment of the peopling demographics. Population genetics studies, based on 
the molecular analysis of individuals belonging to the present-day population have contributed 
to the clarification of important aspects related with this issue. In this paper a summary of the 
main studies concerning the two mono-parental genetic systems (mitochondrial DNA and Y 
chromosome), developed by the Human Genetics Group of the Center of Research in Natural 
Resources, at the University of the Azores. On what concerns the female lineages (mtDNA), the 
results confirm the presence of admixture in the Azorean islands, in agreement with historical 
data, which refer to the contribution of individuals of several origins to the settlement process. 
The Azores share lineages with populations from the Iberian Peninsula, mainly from Mainland 
Portugal; a reduced influence of other European populations (particularly from Northern 
Europe), of populations from the Near East and from Africa was also confirmed. An analysis 
by groups of islands revealed important aspects: a) The Eastern group exhibits the higher 
frequency of contributions from non-European populations (around 25%), mainly Africans 
(18,2%); b) In the Central Group the non-European influence is reduced to 15%; c) The West-
ern group displays the lower contribute of non-European lineages (6,5%), which correspond to 
African lineages. Overall, the diversity analysis established on the basis of the mtDNA varia-
tion show that the Azores do not present a profile typical of an isolated population, since values 
of diversity displayed are within the range of most of the European populations used in the 
comparisons. The fact that during the settlement process imports of individuals from several 
origins occurred, indisputably contributes to the high values of genetic diversity found in the 
present-day Azorean population. The analysis of markers of the Y chromosome «male lineages» 
allowed classifying the Azorean population as Western European, which, globally does not 
differentiate from its main parental population, Mainland Portugal. The second more frequent 
lineages of the Y chromosome belong to haplogroup E, a complex haplogroup which contains 
both African and non-African variants; the values achieved in the Azores are similar to those 
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described for mainland Portugal. A detailed study of this specific group detected the presence 
of North African sub-haplogroups, thus certifying the North African influence in the settlement 
of the Azores. Furthermore, a sub-haplogroup typical of sub-Saharan Africa (E3a) has been 
detected in the Azores; although in reduced frequencies, the proportion of this lineage, which 
can be associated with the presence of slaves in the Azores, is the highest found in Portugal, 
and supports a deeper integration of «black» slaves in the Azorean populations, in comparison 
with what has occurred in the Mainland of Portugal or Madeira island. The results of the genetic 
studies using information from mono-parental genetic systems allow the establishment of the 
pattern of variability of the Azores. Part of the explanation of this variation is relatable to the 
process of settlement; other factors have surely played a role in shaping, since the initial occu-
pation of the islands, the present-day populations of the Azores.
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1.  Introdução

A origem dos povoadores constitui 
um aspecto de grande destaque no 
contexto dos estudos acerca da histó-
ria dos Açores. Os registos históricos 
indicam que as ilhas se encontravam 
desabitadas à data da sua descoberta, 
no início do século XV. Com base nos 
relatos disponíveis é possível compi-
lar informação acerca da proveniên-
cia dos indivíduos que, a partir de 
1439, formaram a população inicial 
que veio a tornar-se naquela que hoje 
ocupa estas ilhas (Matos, 1989a; 
Mendonça, 1996; Gomes, 1997). Os 
aspectos de maior destaque referentes 

às origens da população fundadora 
dos Açores podem ser sintetizados em 
alguns pontos principais: a) A maioria 
dos povoadores seria proveniente de 
Portugal continental, merecendo par-
ticular referência os contributos do 
Algarve, Alentejo e Minho; no entan-
to, tais contributos não terão ocorrido 
de igual modo nas diferentes ilhas; 
b) Indivíduos provenientes do arqui-
pélago da Madeira terão, também, 
estado representados nos povoadores 
iniciais; c) São referidos indivíduos 
de origem judaica, relacionadas com 
as várias vagas de povoamento (Men-
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donça, 1996); d) A presença de escra- 
vos (negros e «mouriscos») é, também, 
frequentemente, referida (Matos, 
1989b); e) Indivíduos provenientes 
de vários países da Europa, tais como 
Itália, França, Alemanha e Inglaterra 
terão, também, feito parte do conjun-
to de povoadores iniciais (Matos, 
1989a) e f) O contributo flamengo 
terá sido importante, sobretudo no 
que se refere às ilhas do grupo cen-
tral, e, muito particularmente, à ilha 
do Faial (Matos, 1989b; Mendonça, 
1996).
Os documentos históricos, contudo, 
não fornecem informação que per-
mita estabelecer a demografia do po-
voamento, nomeadamente, no que se 
refere à quantificação da contribuição 
diferencial dos indivíduos acima refe-
ridos nas diferentes ilhas, bem como 
o sexo dos mesmos. Neste sentido, a 
análise da variabilidade presente na 
população actual dos Açores pode 
contribuir para a clarificação da histó-
ria e dinâmica do seu povoamento, na 
medida em que permite determinar, 
por um lado, até que ponto os contri-
butos descritos pelas fontes históricas 
deixaram as suas marcas na actual 
população dos Açores e, por outro, se 
terão ocorrido contributos não descri-
tos (ou insuficientemente descritos) 
nessas mesmas fontes.
Neste trabalho são apresentados e dis-
cutidos os principais resultados da in-

vestigação desenvolvida e publicada 
entre 2003 e 2007 por investigadores 
do grupo de Genética Humana (coor-
denado pela autora), que é parte inte- 
grante do Centro de Investigação de 
Recursos Naturais da Universidade 
dos Açores (Santos et al., 2003; 
Montiel et al., 2005; Bettencourt et 
al., 2006; Santos et al., 2006; Neto, 
2006; Neto et al., 2007). O objectivo 
global dos vários trabalhos produzi-
dos foi avaliar a diversidade genética 
das populações dos Açores, de modo 
a contribuir para a compreensão da 
sua estrutura genética e história de-
mográfica. A síntese que a seguir se 
apresenta omite, deliberadamente, os 
detalhes técnicos (laboratoriais e esta- 
tísticos) subjacentes ao trabalho reali- 
zado, o que se justifica pelo público- 
‑alvo visado, não especialista nas 
áreas de Genética e Biologia Mole-
cular Humanas. São, também, remeti-
das para os arti-gos originais as muitas 
referências bibliográficas especiali-
zadas, nomeadamente as relativas aos 
trabalhos originais de filogeografia e 
as que contêm os dados relativos às 
várias populações usadas nas compa-
rações com a população dos Açores. 
Nos vários artigos do grupo, que vão 
sendo referidos ao longo do texto, o 
leitor poderá, não obstante, encontrar 
toda a informação pormenorizada so-
bre estes aspectos.
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Enquanto espécie, e sob o ponto de 
vista genético, os humanos são extre-
mamente semelhantes; no entanto, 
mesmo sendo relativamente reduzida, 
a diversidade existente nas popula-
ções humanas pode ser estudada com 
o objectivo de estabelecer relações 
de proximidade/afastamento entre as 
mesmas. No contexto actual da Gené- 
tica de Populações Humanas (a sub-
‑área da Genética Humana que se 
interessa pela variabilidade genética 
intra e inter-populacional), os estudos 
assentam, principalmente (mas não 
exclusivamente), na análise directa 
da variação presente no genoma dos 
indivíduos pertencentes às várias po-
pulações actuais.
Do genoma humano, que abarca a 
totalidade da informação presente 
no DNA (ácido desoxirribonucleíco, 
uma macro-molécula pertencente à 
classe dos ácidos nucleícos), faz parte 
a informação existente no núcleo das 
nossas células; o genoma «nuclear» 
encontra-se compactado em 46 cro-
mossomas, estruturas complexas das 
quais faz parte o DNA. Um cariótopo 
humano normal é constituído por 44 
cromossomas não sexuais (autosso-
mas) e 2 cromossomas sexuais (go-
nossomas ou heterocromossomas), 
assim designados por serem os que 
definem o sexo. No homem o par de 
cromossomas sexuais é o XY e na 

mulher o XX. Para além da infor-
mação contida no DNA nuclear, o 
genoma humano engloba, também, a 
informação presente numa pequena 
molécula circular, designada de DNA 
mitocondrial (mtDNA). O mtDNA, 
tal como o próprio nome indica, en-
contra-se nas mitocôndrias, organelos 
responsáveis pela produção da ener-
gia celular.
O Projecto do Genoma Humano, ini-
ciado nos Estados Unidos em 1990, e 
a partir do qual se produziu, em 2001, 
o primeiro «rascunho» da sequência 
do genoma humano (THE INTER-
NATIONAL HUMAN GENOME 
MAPPING CONSORTIUM, 2001), 
permitiu inferir que do mesmo fazem 
parte entre 30.000 a 40.000 genes 
(Regateiro, 2003), correspondentes 
às unidades funcionais do DNA. Uma 
parte do DNA constituinte do GH 
fornece informação acerca de carac-
terísticas externas dos indivíduos (ou 
«fenótipos»), e designa-se por DNA 
«codificante». A maior parte do DNA  
é, contudo, «não codificante», ou 
seja, não contém informação directa- 
mente responsável por características 
externas. É precisamente esta a com- 
ponente do DNA que acumula a 
maior variabilidade (uma vez que 
tal variabilidade estará, pelo menos 
teoricamente, isenta de potenciais 
consequências nefastas). Pela maior 

2.  Genoma e variabilidade genética humana
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diversidade acumulada são normal-
mente as zonas não codificantes as 
usadas nos estudos de diversidade das 
populações humanas. Os designados 
«marcadores genéticos», correspon-
dentes a porções específicas do nosso 
genoma altamente informativas, são 
usados para analisar a variação gené- 
tica ao nível populacional ou indivi-
dual. A informação contida nos mar- 
cadores genéticos pode ser obtida 
por recurso a um vasto conjunto de 
técnicas de Biologia Molecular (cujo 
desenvolvimento seria impossível no 
âmbito deste trabalho). São, actual- 
mente, utilizados vários tipos de mar-
cadores moleculares, que têm como 
característica obrigatória a presença 
de polimorfismo, ou seja, de um nú-
mero elevado de variantes. Tal implica 
que, se indivíduos de várias popula-
ções forem estudados relativamente 
a um conjunto de marcadores gené-
ticos, a variação presente pode ser 
comparada, estabelecendo-se, assim, 
semelhanças ou diferenças entre essas 
populações
Os dois sistemas genéticos mais infor-
mativos nos estudos de variabilidade 
genética e origem das populações hu-
manas são o DNA mitocondrial e uma 
porção do genoma nuclear presente 
apenas nos homens: o cromossoma Y. 
O DNA mitocondrial conquistou uma 
posição de destaque no estudo da 
história evolutiva humana, por ser 
simples, fácil de estudar, e apresentar 

uma taxa de evolução elevada, im-
plicando que um número considerá-
vel de variantes esteja, normalmente, 
presente nas populações. O mtDNA 
é herdado, apenas, por via mater-
na, uma vez que apesar de existirem 
mitocôndrias nas células masculinas, 
as moléculas de DNA mitocondrial 
nelas contidas nunca são transmitidas 
à descendência de um homem. Isso 
implica que a variação no mtDNA 
se deve maioritariamente à acumu-
lação de alterações (designadas de 
mutações) ao longo do tempo. A re-
gião do mtDNA habitualmente usada 
nos estudos populacionais é uma re-
gião não codificante, designada de 
«hipervariável». A análise da variação 
nesta região permite a definição de 
«haplótipos» do mtDNA, isto é, com-
binações de certas variantes, determi-
nadas relativamente a um conjunto de 
marcadores; esses haplótipos, por seu 
turno, agrupam-se em conjuntos mais 
estáveis, estes designados de «haplo-
grupos».
O cromossoma Y é parte integrante 
do genoma nuclear humano, como 
foi, anteriormente, referido. Contendo 
apenas 38 genes (Strachan & Read, 
2004), este cromossoma forma com o 
X nos indivíduos do sexo masculino 
um «par imperfeito». Por não ter o 
seu equivalente (homólogo) no cro-
mossoma X, a grande maioria da in-
formação contida no cromossoma Y 
é passada intacta de pai para filho, 
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contrastando com o que se passa nos 
autossomas. À medida que se esta-
belecem linhagens paternas, deriva-
das a partir de um ancestral comum, 
acumulam-se mutações que podem 
ser estudadas e que definem combi-
nações de variantes («haplótipos») e 
grupos de combinações, ou «haplo-
grupos», à semelhança do que acon-
tecia no DNA mitocondrial.
Apesar de intrinsecamente distintos, 
ambos os sistemas genéticos anterior-
mente referidos, habitualmente desig-
nados como monoparentais (mtDNA 
e cromossoma Y) possibilitam esta-
belecer uma espécie de «genealogia 
molecular»: a variação no DNA mito- 
condrial de um determinado indiví-
duo será idêntica à encontrada na sua 
mãe, avó, bisavó, trisavó, e assim 
sucessivamente. Assim, também, a 
variação encontrada no cromossoma 
Y de um determinado homem será 
idêntica à do seu pai, avô, bisavô, 
etc. Um facto crucial para os estudos 
acerca da origem das populações hu-
manas, usando os sistemas genéticos 
monoparentais, é que se torna possí-
vel estabelecer uma associação entre 
determinadas variantes de ambos os 
sistemas e os locais onde ocorreram 
ancestralmente essas variações, ao 
nível de grandes zonas geográficas. 
Tal permite o estabelecimento da 
designada «filogeografia» de uma 
população, na qual os haplogrupos 
podem ser classificados como tipi-

camente africanos, europeus ou asiá-
ticos, fornecendo, assim, informação 
importante quanto à composição da 
população em que ocorrem. Pela pró-
prio tipo de transmissão existente nos 
sistemas genéticos monoparentais su-
pramencionados, a análise do mtDNA 
fornece uma versão diferente da 
história da população que, simulta-
neamente, esteja a ser avaliada com 
base em marcadores do cromossoma 
Y. Não é, portanto, de prever que os 
resultados obtidos usando cada um 
destes sistemas sejam coincidentes; 
as filogenias reconstruídas a partir do 
cromossoma Y podem ser muito dife-
rentes das construídas usando dados 
do mtDNA, nomeadamente, como 
resultado de práticas de acasalamento 
influenciadas pela cultura.
Querendo com este trabalho promo-
ver a Genética Populacional Humana 
enquanto disciplina no âmbito da qual 
é possível progredir no conhecimento 
da história das populações humanas 
(neste caso particular da população 
açoriana), é, todavia importante real- 
çar que os estudos genéticos são retros- 
pectivos, ou seja, estuda-se a popu-
lação actual para tentar inferir acerca 
da constituição da população funda-
dora, sabendo-se, contudo, que exis-
tem inúmeros factores que podem 
condicionar uma transposição linear 
do presente para o passado. Face ao 
exposto, a interpretação de eventos 
históricos (tal como o povoamento 
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dos Açores) com base nos padrões ge-
néticos actuais pode ser, facilmente, 
enviesada por acontecimentos poste-
riores, como por exemplo, movimen-
tos migratórios. Por esse motivo, os 
estudos de genética não substituem 

mas antes complementam a informa-
ção histórica, geográfica e cultural, 
de modo a permitir uma aproximação 
tão rigorosa e completa quanto possí-
vel à história das populações.

3.  �Genética das populações dos Açores: 
inferir o passado estudando o presente

3.1.  �Linhagens femininas: 
estudos de dna mitocondrial 
nas populações dos Açores

O primeiro trabalho compreensivo 
acerca da variabilidade do mtDNA 
nas populações dos Açores foi realiza-
do por Santos et al. (2003). A análise 
da população açoriana na perspectiva 
das suas linhagens femininas foi efec-
tuada a partir de uma amostra de 146 
indivíduos não aparentados (50 do 
grupo Oriental, 60 do Central e 36 do 
Ocidental). A ancestralidade açoriana 
dos participantes foi confirmada após 
os mesmos terem respondido a um 
questionário genealógico, ministrado 
previamente à colheita do material 
biológico. O local de nascimento 
do ancestral materno mais remoto 
(usualmente, os bisavós) foi escolhi-
do como representando a origem da 
amostra. Para a maior parte dos casos, 
o DNA foi extraído de células do epi- 
télio bucal. Todos os indivíduos foram 
voluntários e assinaram um termo de 
consentimento informado. Os detalhes 

sobre a metodologia laboratorial e so-
bre as análises estatísticas efectuadas 
podem ser obtidos em Santos et al. 
(2003).
Na amostra total dos Açores detecta-
ram-se todos os haplogrupos consi-
derados como tipicamente europeus; 
haplogrupos Africanos (U6, M1, L1, 
L2 e L3), bem como um haplogrupo 
frequente no Próximo-Oriente (N1b) 
foram também detectados (Santos 
et al., 2003). Globalmente, os resul-
tados obtidos confirmaram o carácter 
de miscigenação da população dos 
Açores, indo ao encontro dos dados 
históricos que referem a contribuição 
de indivíduos de várias origens para o 
povoamento das ilhas, tal como refe-
rido na introdução.
Uma análise por grupos de ilhas reve-
lou aspectos particulares a cada um:

a)	 No grupo Oriental foi identificada 
a maioria dos haplogrupos euro-
peus. No entanto, alguns desses 
haplogrupos apresentam frequên-
cias distintas das encontradas nou-
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tras populações europeias (como 
acontece, por exemplo, com o ha-
plogrupo H). Frequências relativa-
mente elevadas de linhagens não 
europeias (africanas e do Próximo 
Oriente) são observadas neste gru-
po de ilhas.

b)	 No grupo Central foram identifi-
cados todos os principais haplo-
grupos europeus. Neste grupo de 
ilhas, a frequência do haplogrupo 
J, um haplogrupo presente em fre-
quências elevadas em populações 
Norte-europeias, é semelhante à 
observada noutras populações do 
Norte da Europa. As linhagens 
Africanas (M1, L1) e do Próxi-
mo Oriente (N1b) apresentam, no 
grupo Central, frequências muito 
reduzidas.

c)	 O grupo Ocidental exibe uma dis-
tribuição muito atípica de haplo-
grupos, sendo que a variante mais 
frequente é o haplogrupo euro-
peu V (e não o H como acontece 
habitualmente nas populações eu-
ropeias).

Quando se comparam os resultados 
obtidos para o mtDNA entre os gru-
pos de ilhas, torna-se evidente o per-
fil do grupo Ocidental (nesta amostra 
representada pela ilha das Flores), 
que apresenta diferenciação genética 
comparativamente aos outros dois 
grupos. Aspectos ligados ao peque-
no efectivo da população das Flores, 

bem como à recente redução popula-
cional que ocorreu nesta ilha podem 
justificar, por si só, os resultados 
obtidos (Santos et al., 2003).
A análise comparativa dos resultados 
obtidos pelo nosso grupo com os pu- 
blicados para outras populações euro-
peias revelou uma partilha de linha-
gens com populações da Península 
Ibérica, principalmente com Portugal 
Continental. Uma influência reduzida 
de outras populações europeias (par-
ticularmente da Europa do Norte), de 
populações do Próximo Oriente, do 
Norte de África e de África sub-saha-
riana pode também ser confirmada. 
Contudo, algumas das linhagens iden- 
tificadas, actualmente, nos Açores são 
«privadas» (ou seja, foram observa-
das, apenas, na população dos Aço-
res). Uma vez que não existem dados 
para algumas das populações com as 
quais seria pertinente uma compara-
ção (como, por exemplo, as popula-
ções da região da antiga Flandres), 
esses aspectos permaneceram por 
esclarecer.
De modo a determinar a proporção 
de miscigenação existente na popula-
ção dos Açores foram definidos por 
Santos et al. (2003) 3 grupos prin-
cipais: Europa, Próximo Oriente/Ju-
deus e África. A partilha de linhagens 
com as populações de referência per-
mitiu estabelecer valores mínimos 
de influência de cada um dos grupos 
anteriormente referidos (Figura 1).
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A análise da Figura 1 permite confir- 
mar alguns aspectos já referidos, tal 
como o facto de o conjunto de linha-
gens do DNA mitocondrial encon-
trado nos Açores ter o seu contributo 
mais importante a partir de popula-
ções europeias. Algumas diferenças 
entre grupos de ilhas são de assina-
lar: a) O grupo Oriental exibe a maior 
concentração de contributos de popu- 
lações não europeias (cerca de 25%), 
maioritariamente Africanas (18,2%); 
b) No grupo Central a influência não 
europeia está reduzida a 15%, dos 
quais 10% são relativos à partilha 
com populações do Próximo Oriente/
Judaicas e 5% com populações afri-
canas; c) O grupo Ocidental exibe o 

contributo mais baixo de linhagens 
não europeias (6,5%), que se refe-
rem, exclusivamente, a variantes afri-
canas.
Globalmente, as análises de diversi-
dade estabelecidas tendo por bases as 
linhagens femininas mostram que os 
Açores não apresentam o perfil típico 
de uma população isolada, pautando-
‑se por valores de diversidade seme-
lhantes aos da maioria das populações 
europeias usadas nas análises com-
parativas. O facto de, no processo de 
povoamento, terem ocorrido importa-
ções de indivíduos de várias origens 
contribui, seguramente, para a eleva-
da diversidade genética encontrada na 
população actual do arquipélago.

Figura 1

Contribuição de populações parentais para a população dos Açores (in Santos et al., 2003).
Os valores referem-se à percentagem de haplotipos diferentes que são partilhados.
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3.2. �Linhagens masculinas: estudos 
da porção não recombinante do 
cromossoma y nas populações 
dos Açores.

O primeiro estudo de linhagens mas-
culinas na população dos Açores, in-
cluindo indivíduos de todas as ilhas 
(Montiel et al., 2005), envolveu um 
processo de amostragem semelhante 
ao previamente descrito para o DNA 
mitocondrial. Dos indivíduos anali-
sados, 22 eram do grupo Ocidental, 
76 do Central e 87 do Oriental. Neste 
estudo foi analisado, para os 185 indi-
víduos, um conjunto de 20 marcado-
res do cromossoma Y, seguindo uma 
abordagem hierárquica de tipagem. 
Uma descrição detalhada das metodo-
logias laboratoriais e estatísticas uti-
lizadas está disponível em Montiel 
et al. (2005).
Para os marcadores do cromossoma 
Y estudados, e quando se analisaram 
conjuntamente os indivíduos de todas 
as ilhas, os resultados obtidos foram 
os seguintes:
a)	 As linhagens masculinas mais 

representadas nos Açores são de 
origem europeia (55,1% do total 
de linhagens pertencem ao sub-
haplogrupo R1(xR1b3f), que está 
incluído no haplogrupo R1, consi-
derado o mais frequente em popu-
lações europeias;

b)	 O haplogrupo E, não incluindo o 
seu subgrupo E3a, é o segundo 

mais frequente nos Açores, estan-
do representado por 13% dos cro-
mossomas estudados. Os valores 
que este haplogrupo complexo, 
que inclui variantes africanas e 
não africanas, atinge nos Açores 
são semelhantes aos determinados 
para Portugal Continental. Num 
trabalho colaborativo com o nosso 
grupo, Fernando et al. (2005), ao 
analisarem 145 indivíduos de ori-
gem açoriana, detectaram varian-
tes africanas do tipo sub-sahariano, 
pertencentes ao sub-haplogrupo 
E3a. Este sub-haplogrupo está 
limitado à Africa sub-sahariana, 
onde está amplamente distribuído 
e é frequentemente o mais repre-
sentado;

c)	 A frequência do haplogrupo J 
(8,6%), frequente no Médio-Orien- 
te e em vários grupos de origem 
judaica, é semelhante à encontrada 
para Portugal Continental. Outros 
haplogrupos presentes nos Açores 
são o G (3,2%) e o L (1,1%). En-
quanto o primeiro apresenta uma 
distribuição europeia, o segundo 
foi encontrado na Índia.

É possível afirmar, com base nos re-
sultados de Montiel et al. (2005) que 
a população açoriana é uma popu- 
lação Oeste Europeia, que, no seu 
geral, não se distingue da sua prin-
cipal população parental, Portugal 
Continental, tal como é confirmado 
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pelos testes de diferenciação. O tra-
balho de Fernando et al. (2005) 
suporta também a conclusão de que 
Portugal continental terá funcionado 
como a principal fonte para a popula-
ção inicial dos Açores, como indicam 
as fontes históricas.
A análise dos resultados obtidos para 
as linhagens masculinas por ilha e 
grupos de ilhas revela aspectos par-
ticularmente interessantes. O grupo 
Ocidental (Flores e Corvo) é aquele 
que apresenta um perfil mais distin-
to, mostrando diferenciação genética 
relativamente aos outros dois grupos 
de ilhas.
A frequência consideravelmente ele-
vada do haplogrupo E nos Açores 
(cerca de 13%, como foi já referido), 
no seio do qual estão várias linhagens, 
tipicamente, africanas, levou ao inte-
resse em estudar, de um modo mais 
detalhado, os cromossomas que con-
têm essa variante. Apesar da presença 
de escravos mouros e sub-saharianos 
nos Açores ser amplamente referida 
pelos historiadores, existindo várias 
reminiscências dos mesmos, quer nos 
costumes, quer, ainda, na antroponí-
mia e poesia popular (Costa, 1989; 
Fructuoso, 2005; Matos, 1989b), 
os registos históricos acerca desta 
presença são escassos, dispersos a 
ainda não foram estudados de modo a 
permitir a quantificação deste contri-
buto particular. As evidências dispo-
níveis até ao momento, obtidas com 

base em fontes históricas, confirmam 
a presença ancestral, em várias ilhas 
dos Açores, de um número conside-
rável de escravos provenientes do 
Norte de África e de África sub-saria-
na (Gomes, 1997; Lima et al., 2004; 
Mesquita, 2005; Gregório, 2007). 
Uma vez que o haplogrupo E(xE3a) é 
heterogéneo, como se disse, podendo 
conter variantes africanas e não afri-
canas, um estudo mais aprofundado 
das linhagens africanas presentes na 
população dos Açores foi empreendi-
do pelo nosso grupo, inicialmente, no 
âmbito de um projecto de Mestrado 
(Neto, 2006) e, posteriormente, sob 
a forma de um artigo científico (Neto 
et al., 2007). Este estudo baseou-se 
na informação de 6 marcadores do 
cromossoma Y e incidiu, especifi-
camente, sobre a amostra de indiví-
duos pertencentes ao haplogrupo E. 
Os principais resultados obtidos estão 
sintetizados no Quadro I.
Dentro do haplogrupo E, a frequên-
cia elevada do sub-haplogrupo E3b1b 
foi interpretada como reflectindo 
a influência do Norte de África no 
povoamento dos Açores. Não foi pos-
sível, a partir do trabalho efectuado, 
inferir se estas linhagens chegaram 
aos Açores directamente do Norte de 
África, ou se foram trazidas de Portu-
gal Continental, representando, neste 
último caso, sinais do período islâ-
mico. A linhagem E3a representa, 
como foi já indicado, uma linhagem, 
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particularmente, importante na histó-
ria do povoamento dos Açores, uma 
vez que é típica das populações sub-
‑sarianas. Apesar do valor encontrado 
para este sub-haplogrupo ser redu-
zido (7,2% do haplogrupo E e 0,9% 
da amostra total), é de assinalar que 
corresponde à mais elevada encon- 
trada numa população Portuguesa. 
No arquipélago da Madeira, por exem-
plo, no qual a presença de escravos é, 
também, referida nas fontes históri-
cas, não foram encontradas linhagens 
pertencentes a este haplogrupo (Gon-
çalves et al., 2005). Haplogrupos do 
cromossoma Y tipicamente Africanos 
são reportados para o Continente Por-
tuguês numa frequência muito baixa, 
apesar de se saber que muitos escra-
vos Africanos foram trazidos para a 
Europa entre os séculos XV a XVIII, 
o que denota que os cruzamentos 
entre mulheres europeias e homens 
africanos seriam extremamente ra-

ros. No entanto, e no que se refere às 
linhagens femininas em Portugal, 
cerca de 10% são africanas, o que 
indica que os cruzamentos entre 
homens europeus e mulheres negras 
teriam sido muito mais comuns. Nos 
Açores, a frequência de linhagens 
sub-saharianas masculinas, apesar de 
reduzida, é superior à encontrada em 
Portugal Continental, suportando uma 
maior integração dos escravos na 
população.
Para concluir, é possível afirmar que 
os resultados dos estudos de genética 
usando informação dos sistemas mo-
noparentais permitem definir o padrão 
de variabilidade da actual população 
dos Açores. Parte da explicação dessa 
variação pode ser interpretada no 
contexto da história do povoamento. 
Outros factores ter-se-ão, seguramen-
te, juntado a este, modelando, assim, 
desde a ocupação inicial destas ilhas, 
as populações que hoje as ocupam.

Quadro I
Principais sub-haplogrupos dentro do haplogrupo E (cromossoma Y) encontrados numa

amostra de 42 indivíduos pertencentes ao haplogrupo E, na população dos Açores
(adaptado de Neto et al., 2007)

Sub-haplogrupo Frequência (%) Distribuição sub-haplogrupo

E3b1a 47,2 Europa, Médio-Oriente, Norte de África

E3b1b 28,6 Noroeste Africano, Península Ibérica (freq. Baixas)

E3a   7,2 África �������������sub-sahariana

Outros 17,0 —
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