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O Breve histdria da genética forense — Depois de 1985
Individuo A Individuo B

,  EEEEE EEEEEET". . romosomas
” fonttes EEEmE-homolgos
* 1980-Ray White descreve o primeiro RFLP. . —————
* 1985 - Alec Jeffreys descreve os VNTR (Variable Number Tandem § ——EEERETT TEmmmmETT
Repeats) E 3 _EEEENEET EEEEEE
S —EEEETT “EEEEEEET
e 1985 — Primeiro “papper” sobre PCR — Kary Mullis o
4, GEEEEEE jusjentusien
* 1988 - FBl inicia a aplicagdo do DNA nos casos forenses e ——
VNTR

* 1991 - primeiro “papper” sobre STRs (Short Tandem Repeats)

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

e 1998 — O FBI criou a base do CODIS
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 Os marcadores genéticos de interesse forense
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*Sequéncias simples
STRs dos cromossomas autossomicos, *Sequéncias compostas

*Sequéncias complexas
STRs do cromossoma Y, q P

STRs do cromossoma X
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L Os marcadores genéticos de interesse forense- STRs usados na rotina dos casos forenses

13 STRs autossomicos e respetivas STRs autossdmicos extra-CODIS- European Standard Set

posicoes cromossomicas
D2S1338, D19S433, PENTAE, PENTA D, D1S1656,

D3S1358
E ﬁ E E %931817, Ho1 D2S441, D12S391, D225S1045, D10S124 e SE33
D5S818 E i VWA
FGA H msm; [ | E E
|csFiPo 3 =
S 4 & 8 T 8 92 10 11 12
- STRs adicionais- usados em casos complexos
E HEER a E EML D2S1360, D3S1744, D4S2366, D552500, D6S474, D7S1517,
D168539 . D18$51 021311
R R TR R R D8S1132, D10S2325, D12S391, D18S51, D21S2055

STRs do cromossoma X

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

STRs do cromossoma Y

DYS576, DYS3891, DYS635, DYS389ll, 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.
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(1 Percurso laboratorial

O processo de estudo de ADN até ao relatorio

final

Recolha de
indicios com h
vestigios
bioldgicos/ |
Recolha de - Extraccao DNA
amostras de
referéncia 5,..111”41 .

:.".:& 1 1]

f. ....',:.t'...."...'- j :

Analise de resultados e elaboragao do relatério pericial o ¥ B ¥ % ¢ 2

Decisao Judicial
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O Perfis genéticos Interpretagao dos resultados laboratoriais — casos de parentesco com amostras de referéncia

seguras
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Perfil Genético para valorizagao estatistica




O Perfis genéticos Interpretacdo dos resultados laboratoriais — casos de amostras problema relacionados com
casos criminais

Y-STRs- perfil genético Y-STRs- perfil genético

correspondente a uma correspondente a mistura de

linhagem paterna pelo menos duas linhagens
paternas

Perfil genético de mistura-STRs autossdémicos
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O Perfis genéticos Interpretacdo dos resultados laboratoriais — casos de amostras problema relacionados com
casos criminais

Perfil genético com excesso de
Perfil genético com pouco material

material genético
S - genético
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O Interpretacdo dos resultados laboratoriais- nos casos de investigacdo de parentesco

Exclusao da
paternidade/maternidade

Nao exclusao da
paternidade/maternidade

Casos complexos de investigacao de
parentesco

=— Valorizacao
Estatistica da
Prova

Genética Forense: Do perfil genético ao relatério final

Sistemas

estudados P.PAI Mae FILHO
D351358 16-17 16-19 16-16
THO1 6-8 6-7 6-7
D21511 28 30-30.2 28-30.2
D18S51 13-18 14-22 14-18
PENTAE 12-14 11-13 11-12
D55818 12 10-11 11-12
D135317 11-13 11-13 11-13
D75820 12-12 8-13 12-13
D165539 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
D851179 14-15 14-15 14-15
TPOX 8-9 8-8 8-8
FIBRA 20 21-26 20-26
D251338 20-23 19-21 20-21
D195433 13-14 13-14 14-14




O Interpretacdo dos resultados laboratoriais-nos casos criminais

Inconclusivos

Nao coincidéncia (perfis singulares Unicos)/Nao
compatibilidade (misturas)

Valorizacao
) [statistica da

&8
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Coincidéncia (perfis singulares Unicos)
/compatibilidade de perfis genéticos
(misturas)

Sistemas estudados

Vestigio Suspeito
D3S1358 14, 16 14,16
THO1 6, 8 6, 8
D21S11 30, 30.2 30, 30.2
D18S51 13,22 13,22
PENTA E 7,11 7,11
D55818 11 11
D13S317 11 11
D75820 9,10 9,10
D16S539 11 11
CSF1PO 11,12 11,12
PENTAD 12 12
VWA 16, 18 16, 18
D8S1179 13,15 13,15
TPOX 8,11 8, 11
FIBRA 21,24 21,24
D251338 17,21 17,21
D19S433 14, 15.2 14, 15.2
10




O Valorizagao da prova

Valorizagdo: determinacdo do valor da Razdo de Verosimilhancas (LR) (Indice de

Parentesco nos casos de investigacao de paternidade)

ANALISE COM PROBABILIDADES

INFORMACAO QUANTITATIVA

D18S51 13-18 14-22 14-18
PENTAE 12-14 11-13 11-12
D55818 12 10-11 11-12
D13S317 11-13 11-13 11-13
D75820 12-12 8-13 12-13
D16S539 10-13 11-13 10-13
CSF1PO 10-11 10-12 10-12
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(1 O Teorema de Bayes (1701-1761)

P(B\A).P(A)

PUANB) = ——p =

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

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

Acontecimento A condicionado por acontecimento B

Causa s Resultado

B- chove A-ocorreram muitos
acidentes hoje de manha

B-perfil genético da A-suspeito é culpado
evidéncia
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[ Construgdo de proposi¢oes

Surgem a partir das informacdes sobre os casos. Resumem ambos os pontos de vista no
tribunal.
Contraposicao da hipdtese da acusacgao contra a hipdtese da defesa.

Construcao de uma hierarquia de proposicoes (hipoteses)

1-Hipdtese H,-Proposicao referente a acusagdo de um determinado arguido (num caso

criminal) ou a favor do parentesco (hum caso de investigacdo de parentesco)
(Ex:H, — O vestigio foi produzido pelo suspeito Y)
Ho — O individuo X é o pai- processo civil

2-Hipotese H;-Proposicao referente a defesa de um determinado arguido num caso criminal

ou hipétese de ndo parentesco (num caso de investigacao de parentesco)
Ex:H1 — O vestigio foi produzido por outro individuo ao acaso na populagao)
H1 — O pai bioldgico é um individuo ao acaso na populagao.

Genética Forense: Do perfil genético ao relatério final
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1 Aplicacao do Teorema de Bayes as proposicoes

Sejam as seguintes proposicoes:
HO: Hipotese da Acusagao
Exs: O individuo é o pai bioldgico
Um filho de A e B é o pai bioldgico

O vestigio bioldgico foi produzido por Z
O vestigio biolégico foi produzido pela vitima g ‘
e pelo suspeito h '

H1: Hipotese da Defesa
E- evidéncias genéticas
| — toda a informacao relevante para o caso

P[E|Ho, 1]P[H, | 1]
PIE|Ho, 1]P[H, [ 1]+ P[E[Hy, 1]P[H, | 1]

P[H, |E,I]=

=1
Probabilidade a posteriori= Probabilidade da evidéncia considerando HO x

probabilidade a priori

Relativamente a H, existe informacgao do caso. Para H; € necessario usar informacao
populacional.



L Num caso de parentesco tipico: averiguag¢ao da paternidade envolvendo um trio P.Pai, Mae
biolégica e P. Filho em D3S1358

12,12 t 22— 12,13

12,13
12 12,12 12,13
12 12,12 12,13

E possivel que o P. Pai seja o pai bioldgico?

Podemos afirmar que é o Unico
possivel pai?

Genética Forense: Do perfil genético ao relatério final 15



L Num caso criminal

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

I S Y

FIBRA 23,27 23,27

E possivel que o Suspeito tenha contribuido para o vestigio observado no
local do crime?

Sera o suspeito (S) o Unico contribuinte possivel para o vestigio?

Genética Forense: Do perfil genético ao relatdrio final 16



1 Probabilidades e Genética populacional- Estudos populacionais, frequéncias genotipicas e frequéncias alélicas

E necessdrio determinar a probabilidade de encontrar um outro individuo ao acaso na
populacdao que possa ser o pai biolégico ou que tenha contribuido para um
determinado vestigio bioldgico.

Frequéncias alélicas -
corresponde a proporcao
ou a frequéncia relativa das
diferentes variantes alélicas
de um locus na populacao

Frequéncias genotipicas- proporgao
dos diferentes gendtipos de um
locus numa determinada populacao

Genética Forense: Do perfil genético ao relatdrio final
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1 Probabilidades e Genética populacional- Estudos populacionais, frequéncias genotipicas e frequéncias alélicas

Sao essenciais para o estudo das frequéncias alélicas na
populacao.

A populacado deve respeitar o equilibrio de Hardy-
Weinberg.

Permite relacionar as frequéncias alélicas na populacao e as
frequéncias genotipicas.

Assume que as populagdes sao suficientemente grandes
para eliminar os efeitos ao acaso, nomeadamente os
efeitos das migracdes populacionais.

Num determinado /ocus com 2 alelos A e B, em que f=p e
f=q

2z
p } homozigoticos
2

(»+q)* = (@* +2pq+q%) 1

2p.q heterozigéticos

Genética Forense: Do perfil genético ao relatdrio final
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South Portugal population genetic analysis with

C. Vieira-Silva*,

Service of Forensic Genetics, Delegation of Lisbon, National Institute of Legal Medicine, Portugal

International Congress Series 1288 (2006) 367-368

17 loci STRs

C. Cruz, T. Ribeiro, R. Espinheira
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\_L/

www.ics-clsevier.com

Abstract. It was necessary to establish a statistically significant population database from South

Contents lists available at SciVerse ScienceDirect
Forensic Science International: Genetics

journal hemepage: www.elsevier.com/locate/fsig

Forensic Population Genetics—Letter to the Editor

Genetic portrait of Brazilian immigrant population living in
Lisboa

Dear Editor,

As well as it occurs all over Europe, in Portugal, and particularly
in Lisboa, immigrant populations are increasing [1]. According to
Portuguese Foreign Affair Services and to the Instituto Nacional de
Estatistica of Portugal, Brazilian immigrants with fixed residence in
Portugal increased from 11,000 up to 119,000 individuals, between

Portugal residents for further reliable statistical analysis in forensic cases. Genetic analysis of 17 loci 63,000 live in Lisboa and near cities or villages.

was performed on samples obtained from 2723 south Portugal residents after informed consent.
Allele frequencies and statistical parameters were calculated for each locus. © 2006 Elsevier B.V.

All rights reserved.

Keywords: Powerplex 16; Identifiler; Gi

Contents lists available at SciVerse ScienceDirect

Forensic Science International: Genetics

journal hemepage: www.elsevier.com/locate/fsig

Letter to the Editor

Genetic portrait of a native population of Cabo Verde living in
Lishoa

Dear Editor,

Cabo Verde is an African archipelago located in West Africa
coast of the Atlantic Ocean. The country consists of 10 volcanic
islands, 9 of them inhabited, and several uninhabited islets. The
largest islands are Santiago's island where is located the capital -
Praia, and the island of Santo Antdo. Praia is the main human
agglomeration of the archipelago.

The archipelago was discovered in 1460 by the Portuguese
explorer Dioge Gomes, that found the islands uninhabited and
without previous evidence of human presence.

The Portuguese colonization has begun socon as archipelago
discovery being Santiago and Fogo islands the first islands to be
populated. According to historical literature colonization took
place with caucasian Portuguese men and African slaves.

1. Materials and methods

A toral of 213 healthy and unrelated individuals of a unigue
generation of couples, natives of Cabo Verde, presently living in
Lisboa, and undergoing forensic investigations in Delegagdo do Sul,
of Instituto Nacional de Medicina Legal e Ciéncias Forenses, were
studied.

Peripheral blood samples were collected on Whatman™ paper
and DMNA was extracted using the Chelex" method [5). Amplifica-
tion of 13 STR CODIS loci (CSF1PO, D135317, D165539, D18S51,
D21511, D351358, D55818, D75820, DBS1179, FGA, TPOX, THO1,
vWA), and 5TR loci D251339 and 0195433 was performed with
IdentifilerPlus™ Kit, Applied Biosystems, UK [6]. Amplification of
the STR loci Penta D and Penta E, together with the 13 STR CODIS
loci was performed with PowerPlex™ 16 System Kit, Promega, USA
[7]. The amplified products were separated and detected by
capillary electrophoresis using an ABI PRISM™ Genetic Analyzer
3130 XL sequencer, Applied Biosystems, UK.

1990 and 2010. From those 119,000 Brazilian individuals, up to

Brazilian population is one of the most heterogeneous popula-
tions of the world, formed mainly by an admixture of European,
African and Native Amarican nannlatione The Rrazilian nannlation

Allowing the ition of individual genetic profiles, simulta-
neously, some genetic traits, in STR markers, can also be associated
with specific populations, or natives of specific regions, or even
with specific ethnicities [4,5]. To our knowledge, there is no
published data of the above mentioned group of STR with focus on
the population of Brazilian immigrants living in Lisboa. Our sample
and our data are representative of that population.

A total of 207 healthy and unrelated individuals of a unigue
generation of couples, natives Brasil, presently living in Lisboa,
and undergoing forensic investigations in Delegagdo do Sul, of
Instituto Macional de Medicina Legal e Ciéncias Forenses, were
studied.

Peripheral blood samples were collected on Whatman™ paper
and DNA was extracted using the Chelex® method [6]. Amplifica-

tion of 13 STR CODIS loci (CSF1PO, D135317, D165539, D18551,
M71€11 MIC1268 NESCE18 NTCRIN NEC1170 Bra TDAY THA1
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d Peso das evidéncias e a Razdo de Verosimilhancas
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] Valores de LR

O gue acontece quando o valor de LR>1

P(H,|E,I) _ P(E|H,I) o1 Evidéncias suportam a hipétese do P.Pai
|:>(|_|1 | E, |) P(E | Hl’ |) ser o Pai Bioldgico

Evidéncias ndao suportam a hipdtese do
P(H, |E,I) _ P(E|H,. 1) <1  P.Paiser o pai biologico. O Pai biologico

P(H,|E, 1) ~ P(E| H,I) deve ser outro individuo ao acaso da
populacao
m
LRrorar = HLRj j-n? de loci estudados
j=1
LRroraL

Total — LRTDTAL _I_ 1

Genética Forense: Do perfil genético ao relatério
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Name:
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22 Known relations

Parent

MJAH-2014-1536
TCEF-2012-1661
MIAM-2014-1536

Persor: Data:

HIaM=-JN14-1536

351408

I
THOL
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TCEF-2012-1661
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11,
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O Calculo das probabilidades de um suspeito ter contribuido para um determinado vestigio biolégico.

Considerando um vestigio bioldgico (E) e um suspeito (S)
Ho: O Suspeito contribuiu para o vestigio bioldgico (hipotese da acusagao)

H,: Outro individuo ao acaso na populagdo contribuiu para o vestigio (hipdtese da defesa).

P(H, |E,1) _P(E|H,, 1) P{Hs)
P(H,[E,1) P(E[H,,I) P,

~_ P(HIE.) _P(E|H, 1)
~ P(H,[E, 1) P(E|H,I)
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1 Valores de LR num caso criminal

F’(H0 |E, 1) _ P(E | HO, 1) o1 Evidéncias suportam a hipdtese da acusacao
P(H,[E,1)  P(E[H,,1)

k

|l
i
4 L e—

P(H | E |) P(E | H |) Evidéncias suportam a hipotese da defesa. Tera
0 = 0' 7 <1 sido outro individuo ao acaso da populagao
P(H,|E, 1) P(E[HI)
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O Softwares
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2235 \What is DNASVIEW®?

o Pl w,\n integrated software package for DNA identification

Uses: wnvestigation of crimunal and paternity cases, disaster identification, and for research
Data: ~ PCR systems icluding STR's, SNP's, nsertion deletion

" —autosomal, Y-haplotype, X-linked
Platform: Windows 7, §, XP, 10 (32 bit), Virual PC, 98, etc. Or DOS.

History and concept

| v i | [ bt | e | + DNASVIEW s world- for DNA
« Leading paternity and crime laboratories have been using it 8ince 1988, They appr y y but also the
. y that it reprs by Dx. Charles Brenner
© The design, especially in the details, nteraction and ssers.
© DNASVIEW is more than a software package. It 1s better an amalgam with a softw but and as well interaction with
the world-wide DNAVIEW User commuauty:
Casework
e
« Mixture Solution

— . wuwmmwmmm.mn

o Amaringly fast — seconds or minutes where other programs take hours or days,
athematics, not MCMC

© desprte beng. ough

« Symbolic Kinship Program
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 Caso de parentesco (Pai Registral Excluido e averiguacao da paternidade com 3 Presumiveis Tias Paternas-
irmas do Presumivel Pai falecido)

P.Pai- P. Tia P.Tia A E Filha
excluido Paterna 1 Paterna 2 Paterna 3 investigada
Amelogenina XY XX XX XX XX XX Posterior

probability:

D351358 14,17 16, 18 16 14, 16 16 15, 16
1,5825288421188

VWA 16, 17 16 16 17,18 16, 18 16, 17 6E-03
D165539 8,13 11,12 11, 12 11,12 11,12 11,12
CSF1PO 12 12 12 11 12 10,11

Incompatibilidades

PO 8 11 812 8,12 o &L s, 42 %11 STRs autossémicos e
D8S1179 12 10 10, 13 11,14 10, 13 11,14  nos marcadores do
D21511 28, 30 27,31 27 32.2 29 31,32.2 29,30, CcromossmaX

' também
D18551 15, 16 15, 16 13,16 12,20 13, 16 18,20 amplificados.
D25441 10 14, 15 14, 15 11.3,14 14, 15 11,113
D195433 13, 14 13, 15 13 12, 14 13 14
THO1 6,9.3 8,9 89 9,9.3 8 9.3 9,9.3
FGA 21, 25 22,25 21,27 25, 26 21, 26 23, 25
D1051248 14,16 13, 15 13,15 14,16 13, 15 14,16
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L Caso de parentesco Il (Presumivel Pai falecido e averiguacdo da paternidade com Irma filha do mesmo
Individuo e mae da menor investigada

Amelogenina DX$10103 18, 20

D3S1358 14, 16 14, 15 15, 18 DXS8378 K] 11, 12 i, 12

vWA 16, 17 16, 17 16 DXS10101 30.2, 33 27.2, 33
D16S539 12,13 11,12 9, 11 DX510134 36, 37 35, 40.3 37, 40.3
CSF1PO 10, 12 11,12 10, 12 DX$10074 7,8 15, 18 7,18

TPOX 8 8,11 8 DXS7132 13, 15 13 i3
D8S1179 13 13, 15 13 DX510135 19, 25 19, 21 19, 25
D21S11 28,32.2 28, 30 30, 32.2 DXS7423 4, 16 15, 16 4, 16
D18S51 13, 17 13, 16 13 DXS10146 25,30 30, 40.2 30, 40.2
D25441 14 11.3,14 10,11.3

LR=44 285

D195433 14, 15 13,14 13,15

THO1 9, €2 g, 8.2 7,8 A partilha de pelo menos um alelo em cada um dos

FGA 23,25 19, 20 19, 20 polimorfismos de ADN estudados do cromossoma X entre

P.Irma e Filha
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(J Caso de parentesco (caso de parentesco com P. Avo Paterno, P.Irm3, P. Irmao (filhos de outra mulher), Mae

e Filho)

Amelogenina

D351358
VWA
D16S539
CSF1PO
TPOX
D8S1179
D21S11
D18S51
D25441
D195433
THO1
FGA
D2251045

P.Avo

Paterno

14, 15
16, 18
11, 12
10, 12
8,11
13, 16
26, 29
15, 16
14
14
6,9
22,23
15

14,15
16, 17
9,14
11, 13
11
13,14
29,31
15, 17
12,14
13, 14
9
23,24
15,17
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17,18
11, 12
10, 12

13, 15
29,31
15, 17
12,14
13
6,9
23
15,17

16
15,17
12,13
11, 12
8,11
14, 16

29, 30.2
18, 20
11
14, 16.2

7,8
24,25
16, 17

XY LR=349 310 061
14, 16

17, 18
12
10, 11
11
13, 16
29, 30.2
13,18
11, 14
14
8,9
24
15, 17
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 Caso criminal (comparacdo entre o perfil da vitima e manchas encontradas numa camisola,
encontrada no local do crime, forma de )

_m Camisola C1 | Camisola C2 | Camisola C3 Camisola C4

Provas Classicas

(Orientacdo)
Provas Classicas
(Certeza)
ADN Total (ng/uL) 0.81/0.99 0.00/0.01 0.00/0.02 0.01/0.01
ADN YCr (ng/uL) 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 3
D8S1179 10, 14 10, 14
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 Caso criminal (comparacdo entre o perfil da vitima, zaragatoa vaginal, cuecas e perfil do arguido)

T s — cuecss | suspelt

Amelogenina

D351358 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 8,911 8,11
D851179 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.
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(INovos desafios futuros

POLIORFISMOS P.Pail P.PAl 2 MAE FILHO
DE ADN

Amelogenina XY XY XX XY
D351358 14, 16 14, 16 15, 16 14, 16
VWA 13, 16 13, 16 13, 18 16,17
D165539 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
D21511 29, 30 29, 30 29, 30 29, 31.2
D18S51 12,13 12,13 12,19 12,13
D25441 11.3 11.3 11.3,14 11.3,14
D195433 15, 15.2 15, 15.2 14, 15 13, 15.2
THO1 6,9 6,9 7,9 6,7
FGA 23,24 23,24 21, 23 19, 24
D2251045 11, 16 11, 16 11, 17 16
D55818 11,13 11, 13 13 11
D135317 8,11 8,11 11 8,13
D75820 10 10 10, 11 10, 13
SE33 19, 27.2 19, 27.2 19, 27.2 19, 28.2
D1051248 12,16 12,16 12,13 14, 16
D1S1656 14, 16 14, 16 13, 14 12,16
D125391 15, 20 15, 20 15, 18 20, 22
D251338 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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