
Genética Forense: 
Do Perfil genético 
ao Relatório Pericial



 Breve história da genética forense – Depois de 1985
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• 1980-Ray White descreve o primeiro RFLP.

• 1985 - Alec Jeffreys descreve os VNTR (Variable Number Tandem 
Repeats)

• 1985 – Primeiro “papper” sobre PCR – Kary Mullis

• 1988 - FBI inicia a aplicação do DNA nos casos forenses

• 1991 – primeiro “papper” sobre STRs (Short Tandem Repeats)

• 1995 – FSS (Forensic Science Service) UK inicia a base de dados de 
perfis de DNA.

• 1998 – O FBI criou a base do CODIS 



 Os marcadores genéticos de interesse forense
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STRs dos cromossomas autossómicos, 

STRs do cromossoma Y,

STRs do cromossoma X

Trinucleótidos

(CTT)n

Quanto à estrutura:

•Sequências simples
•Sequências compostas
•Sequências complexas



Genética Forense: Do perfil genético ao relatório final 4

 Os marcadores genéticos de interesse forense- STRs usados na rotina dos casos forenses

D2S1338, D19S433, PENTAE, PENTA D, D1S1656,

D2S441, D12S391, D22S1045, D10S124 e SE33

13 STRs autossómicos e respetivas 
posições cromossómicas

STRs autossómicos extra-CODIS- European Standard Set 

STRs adicionais- usados em casos complexos 

D2S1360, D3S1744, D4S2366, D5S2500, D6S474, D7S1517,

D8S1132, D10S2325, D12S391, D18S51, D21S2055

STRs do cromossoma X

STRs do cromossoma Y

DXS7132, DXS7423, DXS8378, DXS10074, DXS10079, DXS10101,  DXS10103, DXS10134, DXS10135, DXS10146, 
DXS10148 e HPRTB

DYS576, DYS389I, DYS635, DYS389II, DYS627, DYS460, DYS458, DYS19, YGATAH4, DYS448, DYS391, DYS456,
DYS390, DYS438, DYS390, DYS438, DYS392, DYS518, DYS570, DYS437, DYS385a/b, DYS449, DYS393, DYS439,
DYS481,DYF387S1 e DYS533.



 Percurso laboratorial
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O processo de estudo de ADN até ao relatório 
final

Recolha de 
indícios com 
vestígios 
biológicos/

Recolha de 
amostras de 
referência

Extracção DNA
Amplificação DNA

Análise de resultados e elaboração do relatório pericial 

Decisão Judicial
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 Perfis genéticos Interpretação dos resultados laboratoriais – casos de parentesco com amostras de referência
seguras

Perfil Genético para valorização estatística  
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 Perfis genéticos Interpretação dos resultados laboratoriais – casos de amostras problema relacionados com
casos criminais

Perfil genético de mistura-STRs autossómicos
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Y-STRs- perfil genético 
correspondente a uma 
linhagem paterna

Y-STRs- perfil genético 
correspondente a mistura de 
pelo menos duas  linhagens 
paternas
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Perfil genético com excesso de 
material genético Perfil genético com pouco material 

genético

 Perfis genéticos Interpretação dos resultados laboratoriais – casos de amostras problema relacionados com
casos criminais

Análise dos resultados e definição de estratégia 
laboratorial a seguir 

Ausência de material genético masculinoMistura de linhagens paternas - incompleto
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 Interpretação dos resultados laboratoriais- nos casos de investigação de parentesco

Exclusão da 
paternidade/maternidade

Não exclusão da 
paternidade/maternidade

Casos complexos de investigação de 
parentesco

Valorização 
Estatística  da 
Prova

Sistemas 
estudados P.PAI Mãe FILHO

D3S1358 16-17 16-19 16-16

TH01 6-8 6-7 6-7

D21S11 28 30-30.2 28-30.2

D18S51 13-18 14-22 14-18

PENTA E 12-14 11-13 11-12

D5S818 12 10-11 11-12

D13S317 11-13 11-13 11-13

D7S820 12-12 8-13 12-13

D16S539 10-13 11-13 10-13

CSF1PO 10-11 10-12 10-12

PENTA D 9-13 9-13 9-13

VWA 17-18 14-19 18-19

D8S1179 14-15 14-15 14-15

TPOX 8-9 8-8 8-8

FIBRA 20 21-26 20-26

D2S1338 20-23 19-21 20-21

D19S433 13-14 13-14 14-14
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 Interpretação dos resultados laboratoriais-nos casos criminais

Inconclusivos

Não coincidência (perfis singulares únicos)/Não 
compatibilidade (misturas)

Coincidência (perfis singulares únicos) 
/compatibilidade de perfis genéticos 
(misturas) 

Sistemas estudados

Vestígio Suspeito

D3S1358 14, 16 14, 16

TH01 6, 8 6, 8

D21S11 30, 30.2 30, 30.2

D18S51 13, 22 13, 22

PENTA E 7, 11 7, 11

D5S818 11 11

D13S317 11 11

D7S820 9, 10 9, 10

D16S539 11 11

CSF1PO 11, 12 11, 12

PENTA D 12 12

VWA 16, 18 16, 18

D8S1179 13, 15 13, 15

TPOX 8, 11 8, 11

FIBRA 21, 24 21, 24

D2S1338 17, 21 17, 21

D19S433 14, 15.2 14, 15.2

Valorização 
Estatística  da 
Prova



Sistemas 
estudados P.PAI Mãe FILHO

D3S1358 16-17 16-19 16-16

TH01 6-8 6-7 6-7

D21S11 28 30-30.2 28-30.2

D18S51 13-18 14-22 14-18

PENTA E 12-14 11-13 11-12

D5S818 12 10-11 11-12

D13S317 11-13 11-13 11-13

D7S820 12-12 8-13 12-13

D16S539 10-13 11-13 10-13

CSF1PO 10-11 10-12 10-12

 Valorização da prova
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Valorização: determinação do valor da Razão de Verosimilhanças  (LR) (Índice de 
Parentesco nos casos de investigação de paternidade)

ANÁLISE COM PROBABILIDADES

INFORMAÇÃO QUANTITATIVA
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 O Teorema de Bayes (1701-1761)

- “…Somos todos Bayesianos na vida real…” 
(Bruce Budowle)

- O teorema de Bayes é fundamental para a 
Inferência intuitiva (Finkelstein and Levin)

Acontecimento A condicionado por acontecimento B
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Causa Resultado 

A-ocorreram muitos 
acidentes hoje de manhã

A-suspeito é culpado

B- chove

B-perfil genético da     
evidência

12



Genética Forense: Do perfil genético ao relatório final

 Construção de proposições

Surgem a partir das informações sobre os casos. Resumem ambos os pontos de vista no 
tribunal. 
Contraposição da hipótese da acusação contra a hipótese da defesa. 

Construção de uma hierarquia de proposições (hipóteses)

1-Hipótese H0-Proposição referente à acusação de um determinado arguido (num caso
criminal) ou a favor do parentesco (num caso de investigação de parentesco)
(Ex:H0 – O vestígio foi produzido pelo suspeito Y) 

H0 – O indivíduo  X é o pai- processo civil

2-Hipótese H1-Proposição referente à defesa de um determinado arguido num caso criminal
ou hipótese de não parentesco (num caso de investigação de parentesco) 
Ex:H1 – O vestígio foi produzido por outro  indivíduo ao acaso na população) 

H1 – O pai biológico é um indivíduo ao acaso na população.
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 Aplicação do Teorema de Bayes às proposições

Probabilidade a posteriori= Probabilidade da evidência considerando H0 x 
probabilidade  a priori

     
       IHPIHEPIHPIHEP

IHPIHEP
IEHP

|,||,|

|,|
,|

1100

00
0




Sejam as seguintes proposições:
H0: Hipótese da Acusação
Exs: O indivíduo é o pai biológico

Um filho de A e B é o pai biológico
O vestígio biológico foi produzido por Z
O vestígio biológico foi produzido pela vítima 
e pelo suspeito

H1: Hipótese da Defesa
E- evidências genéticas
I – toda a informação relevante para o caso

≈ 1 
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Relativamente a H0 existe informação do caso. Para H1 é necessário usar informação 
populacional.
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 Num caso de parentesco típico: averiguação da paternidade envolvendo um trio P.Pai, Mãe 
biológica e P. Filho em D3S1358

Mãe\P.Pai 12 13

12 12, 12 12,13

12 12, 12 12, 13

É possível que o P. Pai seja o pai biológico?

Como calcular estas probabilidades ?????

12,13

Podemos afirmar que é o único 
possível pai?

12,12 12,13?
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 Num caso criminal 

Observa-se que o perfil genético do suspeito coincide com o perfil 
genético do vestígio encontrado no local do crime.

É possível que o Suspeito tenha contribuído para o vestígio observado no 
local do crime? 

Vestígio Suspeito (S)

FIBRA 23,27 23, 27

Será o suspeito (S) o único contribuinte possível para o vestígio?
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 Probabilidades e Genética populacional- Estudos populacionais, frequências genotípicas e frequências alélicas

Frequências genotípicas- proporção
dos diferentes genótipos de um
locus numa determinada população

Frequências alélicas –
corresponde à proporção
ou à frequência relativa das
diferentes variantes alélicas
de um locus na população
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É necessário determinar a probabilidade de encontrar um outro indivíduo ao acaso na
população que possa ser o pai biológico ou que tenha contribuído para um
determinado vestígio biológico.
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Assume que as populações são suficientemente grandes
para eliminar os efeitos ao acaso, nomeadamente os
efeitos das migrações populacionais.
Num determinado locus com 2 alelos A e B, em que f=p e
f=q

São essenciais para o estudo das frequências alélicas na 
população.

A população deve respeitar o equilíbrio de Hardy-
Weinberg.

Permite relacionar as frequências alélicas na população e as 
frequências genotípicas.
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 Probabilidades e Genética populacional- Estudos populacionais, frequências genotípicas e frequências alélicas



Genética Forense: Do perfil genético ao 
relatório final
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 Peso das evidências e a Razão de Verosimilhanças
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relatório final
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 Valores de LR

O que acontece quando o valor de LR>1
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Evidências suportam a hipótese do P.Pai
ser o Pai Biológico

Evidências não suportam a hipótese do
P.Pai ser o pai biológico. O Pai biológico
deve ser outro indivíduo ao acaso da
população

j-nº de loci estudados

Genética Forense: Do perfil genético ao relatório 
final
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 softwares

Genética Forense: Do perfil genético ao 
relatório final
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 Cálculo das probabilidades de um suspeito ter contribuído para um determinado vestígio biológico.

.
),|(

),|(

),|(

),|(

1

0

1

0

IHEP

IHEP

IEHP

IEHP
LR 

Considerando um vestígio biológico (E) e um suspeito (S)

H0: O Suspeito contribuiu para o vestígio biológico (hipótese da acusação)

H1: Outro indivíduo ao acaso na população contribuiu para o vestígio (hipótese da defesa).
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Genética Forense: Do perfil genético ao relatório 
final
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 Valores de LR num caso criminal
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Evidências suportam a hipótese da acusação

Evidências suportam a hipótese da defesa. Terá 
sido outro indivíduo ao acaso da população
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 Softwares



 Caso de parentesco (Pai Registral Excluído e averiguação da paternidade com 3 Presumíveis Tias Paternas-
irmãs do Presumível Pai falecido)

Genética Forense: Do perfil genético ao relatório final 26

P.Pai-
excluído

P. Tia 
Paterna 1

P.Tia 
Paterna 2

P.Tia 
Paterna 3

Mãe Filha 
investigada

Amelogenina XY XX XX XX XX XX

D3S1358 14, 17 16, 18 16 14, 16 16 15, 16

vWA 16, 17 16 16 17, 18 16, 18 16, 17

D16S539 8, 13 11, 12 11, 12 11, 12 11, 12 11, 12

CSF1PO 12 12 12 11 12 10, 11

TPOX 8, 11 8, 12 8, 12 9, 11 8, 12 9, 11

D8S1179 12 10 10, 13 11,1 4 10, 13 11, 14

D21S11 28, 30 27, 31 27, 32.2 29 31, 32.2 29, 30.2

D18S51 15, 16 15, 16 13, 16 12, 20 13, 16 18, 20

D2S441 10 14, 15 14, 15 11.3, 14 14, 15 11,11.3

D19S433 13, 14 13, 15 13 12, 14 13 14

TH01 6, 9.3 8, 9 8, 9 9, 9.3 8, 9.3 9, 9.3

FGA 21, 25 22, 25 21, 27 25, 26 21, 26 23, 25

D10S1248 14, 16 13, 15 13, 15 14,1 6 13, 15 14, 16

Posterior 
probability: 
1,5825288421188
6E-03

Incompatibilidades 
STRs autossómicos e 
nos marcadores do 
Cromossma X 
também 
amplificados.



 Caso de parentesco II (Presumível Pai falecido e averiguação da paternidade com Irmã filha do mesmo 
Indivíduo e mãe da menor investigada
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P. Irmã Mãe Filha

Amelogenina XX XX XX

D3S1358 14, 16 14, 15 15, 18

vWA 16, 17 16, 17 16

D16S539 12, 13 11, 12 9, 11

CSF1PO 10, 12 11, 12 10, 12

TPOX 8 8, 11 8

D8S1179 13 13, 15 13

D21S11 28, 32.2 28, 30 30, 32.2

D18S51 13, 17 13, 16 13

D2S441 14 11.3, 14 10, 11.3

D19S433 14, 15 13, 14 13, 15

TH01 9, 9.3 9, 9.3 7, 9

FGA 23, 25 19, 20 19, 20

P. Irmã Mãe Filha

DXS10103 20 18, 20 20

DXS8378 11 11, 12 11, 12

DXS10101 27.2, 29.2 30.2, 33 27.2, 33

DXS10134 36, 37 35, 40.3 37, 40.3

DXS10074 7, 8 15, 18 7, 18

DXS7132 13, 15 13 13

DXS10135 19, 25 19, 21 19, 25

DXS7423 14, 16 15, 16 14, 16

DXS10146 25, 30 30, 40.2 30, 40.2

LR=44 285

A partilha de pelo menos um alelo em cada um dos
polimorfismos de ADN estudados do cromossoma X entre
P.Irmã e Filha



 Caso de parentesco (caso de parentesco com P. Avô Paterno, P.Irmã, P. Irmão (filhos de outra mulher), Mãe 
e Filho)
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P.Avô 
Paterno

P. Irmã P.irmão Mãe Filho

Amelogenina XY XX XY XX XY

D3S1358 14, 15 14, 15 16 16 14, 16

VWA 16, 18 16, 17 17, 18 15, 17 17, 18

D16S539 11, 12 9, 14 11, 12 12, 13 12

CSF1PO 10, 12 11, 13 10, 12 11, 12 10, 11

TPOX 8, 11 11 8 8, 11 11

D8S1179 13, 16 13, 14 13, 15 14, 16 13, 16

D21S11 26, 29 29, 31 29, 31 29, 30.2 29, 30.2

D18S51 15, 16 15, 17 15, 17 18, 20 13, 18

D2S441 14 12, 14 12, 14 11 11, 14

D19S433 14 13, 14 13 14, 16.2 14

TH01 6, 9 9 6, 9 7, 8 8, 9

FGA 22, 23 23, 24 23 24, 25 24

D22S1045 15 15, 17 15, 17 16, 17 15, 17

LR=349 310 061



 Caso criminal (comparação entre o perfil da vítima e manchas encontradas numa camisola, 
encontrada no local do crime, forma de )

Genética Forense: Do perfil genético ao relatório final 29

vítima Camisola C1 Camisola C2 Camisola C3 Camisola C4
Provas Clássicas 

(Orientação)
Provas Clássicas 
(Certeza)

ADN Total (ng/µL) 0.81/0.99 0.00/0.01 0.00/0.02 0.01/0.01

ADN YCr (ng/µL) 1.07 0.01 0.02 0.01

Amelogenina XY XY

D3S1358 17 17

vWA 14, 19 14, 19

D16S539 11, 12 11, 12 SEM SEM SEM

CSF1PO 12 12 PERFIL PERFIL PERFIL

TPOX 8 8

D8S1179 10, 14 10, 14



 Caso criminal (comparação entre o perfil da vítima, zaragatoa vaginal, cuecas e perfil do arguido)
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vítima z.vaginal cuecas suspeito

Amelogenina X XY XY XY

D3S1358 16, 17 10, 18 10, 16, 17, 18 10, 18

vWA 16, 19 16, 19 16, 19 16, 19

D16S539 11, 13 13 11, 13 13

CSF1PO 10, 11 10, 12 10, 11, 12 10, 12

TPOX 8, 9 8, 11 8, 9, 11 8, 11

D8S1179 10, 11 14 10, 11, 14 14

LR- z.vaginal - 204 218 516 328 372 000 000 000 000 000 000
LR-cuecas-150 836 904 373 160 000 000 000 000.



Novos desafios futuros
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POLIORFISMOS

DE ADN

P.Pai 1 P.PAI 2 MÃE FILHO

Amelogenina XY XY XX XY
D3S1358 14, 16 14, 16 15, 16 14, 16
VWA 13, 16 13, 16 13, 18 16, 17
D16S539 11, 12 11, 12 11 11, 12
CSF1PO 8, 12 8, 12 8, 10 10, 12
TPOX 8, 9 8, 9 9 8, 11
D8S1179 13, 14 13, 14 13 11, 14
D21S11 29, 30 29, 30 29, 30 29, 31.2
D18S51 12, 13 12, 13 12, 19 12, 13
D2S441 11.3 11.3 11.3, 14 11.3, 14
D19S433 15, 15.2 15, 15.2 14, 15 13, 15.2
TH01 6, 9 6, 9 7, 9 6, 7
FGA 23, 24 23, 24 21, 23 19, 24
D22S1045 11, 16 11, 16 11, 17 16
D5S818 11, 13 11, 13 13 11
D13S317 8, 11 8, 11 11 8, 13
D7S820 10 10 10, 11 10, 13
SE33 19, 27.2 19, 27.2 19, 27.2 19, 28.2
D10S1248 12, 16 12, 16 12, 13 14, 16
D1S1656 14, 16 14, 16 13, 14 12, 16
D12S391 15, 20 15, 20 15, 18 20, 22
D2S1338 17, 23 17, 23 17, 19 20, 23
PentaE 8, 16 8, 16 5, 16 8, 19
PentaD 10, 13 10, 13 8, 10 9, 13
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Obrigada!!! 
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