
Aplicação Forense de Marcadores Genéticos de Ancestralidade Biogeográfica e
Características Visíveis Externamente: Interpretação e Relatório Pericial

Introdução
A capacidade de multiplexação da sequenciação massiva em paralelo (MPS), em simultâneo com a capacidade de análise de diversos tipos de marcadores genéticos, conduziu a
genética forense a uma utilização mais frequente dos polimorfismos de nucleotído único (SNPs). Iniciaram-se, também, as análises denominadas Forensic DNA Phenotyping
(FDP) que incluem a inferência da ancestralidade biogeográfica (BGA) e a inferência das características visíveis externamente (EVC) a partir de uma amostra biológica.
Características que poderão orientar a investigação e a pesquisa em registos, dotando o ADN da capacidade de atuar como testemunha. No entanto, a interpretação de
genótipos e haplótipos de BGA pode ser desafiadora, faltando ainda, orientações e harmonização sobretudo sobre a forma de expor os resultados obtidos. Este trabalho tem
como objetivos apresentar o método desenvolvido no Serviço de Genética e Biologia Forenses da Delegação do Sul (SBGF-S) para a determinação dos marcadores BGA e EVC; e
apresentar um modelo de relatório pericial que pretende explanar os procedimentos a que a amostra foi submetida e traduzir os resultados em conclusões adequadas e
percetíveis.
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Métodos
Foram analisadas amostras colhidas após consentimento informado livre e esclarecido aprovado pela comissão ética e científica do INMLCF. Foram seguidos os seguintes
procedimentos e tratamento estatístico, descritos em relatório pericial sob a forma de tabela. Para a determinação da BGA, a população de referência utilizada, compreende sete
populações da base de dados ALFRED: África, América, Leste Asiático, Europa, Oceânia, Sul da Ásia e Sudoeste Asiático.

PROCEDIMENTO DOC. REFERÊNCIA

Extração de ADN com PrepFiler Express BTA™ Forensic DNA Extraction Kit Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific

Quantificação de ADN nuclear com Quantifiler® Trio DNA Quantification Kit Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific

Preparação de Bibliotecas com o painel AmpliSeq™ PhenoTrivium e com Precision ID Library Kit Diepenbroek et al. (2018) DOI:10.3390/genes11121398

Preparação de Bibliotecas com o painel Precision ID mtDNA Whole Genome Panel e com Precision ID Library Kit Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific

Quantificação de Bibliotecas com Ion Library TaqMan® Quantitation Kit Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific

Preparação de Templates num Chip Ion 530™ com o Kit Ion S5™ Precision ID Chef & Sequencing Kit Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific

Sequenciação com Ion S5™ Precision ID Chef & Sequencing Kit Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific

TRATAMENTO ESTATÍSTICO SOFTWARE REFERÊNCIA

Previsão de ancestralidade biogeográfica baseada na análise de 163 SNPs autossómicos incluídos no painel AmpliSeq™ 
PhenoTrivium.

Converge v2.3
Jin et al. (2018) DOI:10.1002/elps.201800171

HIDGenotyper plugin
Previsão fenotípica baseada na análise de 40 SNPs autossómicos do sistema Hirisplex-S baseados no painel AmpliSeq™ 
PhenoTrivium.

Converge v2.3 HIDGenotyper plugin Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific
https://hirisplex.erasmusmc.nl/Erasmus HPS Webtool

Previsão do haplogrupo do cromossoma Y com base na análise de 116 Y-SNPs included in the AmpliSeq™ PhenoTrivium
Panel.

Converge v2.3 HIDGenotyper plugin
Ralf et al. (2018) DOI:10.1093/molbev/msy032

Yleaf

Determinação do haplogrupo de mtDNA com base na análise do genoma mitocondrial
Converge v2.3

Recomendações do fabricante - Thermo Fisher Scientific
https://empop.online/

HIDGenotyper plugin
EMPOP

Resultados
Resultados obtidos de ancestralidade biogeográfica (figura 1), linhagem materna (figura 2), linhagem paterna (figura 3) e aparência natural (figura 4), apresentados em relatório
pericial sob a forma de tabela.

Conclusões
- Em termos estatísticos, os marcadores SNPs autossómicos estudados revelaram uma

ancestralidade biogeográfica de inclusão única, 71,36% europeia.
- O estudo dos SNPs de ADN mitocondrial revelou pertencer a uma linhagem materna

correspondente, na EMPOP, ao haplogrupo U6a1b1a, característico da Europa.
- Utilizando o Yleaf, os Y-SNPs estudados revelaram pertencer a uma linhagem

paterna correspondente, ao haplogrupo M-269, característico da Europa.
- Utilizando o Erasmus HPS Webtool, o estudo dos SNPs autossómicos revelou

pigmentação característica de olhos azuis; cabelo claro, castanho a loiro; cor da pele
intermédia a clara.

Fig.1 - Previsão de ancestralidade biogeográfica usando o algoritmo Admixture Prediction (DOI:10.1002/elps.201800171).

ANCESTRALIDADE 
BIOGEOGRÁFICA

LINHAGEM 
MATERNA

LINHAGEM 
PATERNA

África 5.16% --- ---
América 0.04% --- ---
Ásia Este 0.71% --- ---

Ásia Sudoeste 21.28% --- ---
Ásia Sul 1.45% --- ---
Europa 71.36% U6a1b1a M-269
Oceânia --- --- ---

p-value

Cor de olhos

Azul 0.726
Intermédio 0.109
Castanho 0.165

Cabelo
Cor

Loiro 0.273
Castanho 0.526

Ruivo 0.166
Preto 0.034

Tonalidade
Claro 0.879

Escuro 0.121

Cor da pele

Muito clara 0.039
Clara 0.471

Intermédia 0.490
Escura ---

Escura a negra ---
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- Foram detetados e analisados 146 marcadores de ancestralidade
biogeográfica. Os resultados obtidos foram os seguintes:

Fig.2 – A) Gráfico circular do genoma mitocondrial com exibição dos locais com mutação. B) Determinação do haplogroup baseado
no haplótipo de ADN mitochondrial identificado, recorrendo à EMPOP (https://empop.online/).

A) B)

Fig.3 – Determinação do haplogroup do cromossoma Y 
recorrendo ao Yleaf (https://github.com/genid/Yleaf).

Fig.4 – Resultado para cada característica de 
pigmentação para obtenção dos p-values usando o 

Erasmus HPS Webtool (https://hirisplex.erasmusmc.nl/).

Observações
- Importante notar que os resultados assentam na maior probabilidade que representa

a previsão final.
- Relativamente à cor dos olhos, o p-value mais elevado é considerado o fenótipo

previsto.
- Relativamente à cor de cabelo, é seguido o guia que utiliza a abordagem de p-value

mais elevado em combinação com o segundo valor de probabilidade mais elevado.
- Relativamente à cor da pele, é seguido o guia que utiliza a abordagem do p-value

mais elevado em combinação com o segundo valor de probabilidade mais elevado.

- Foram detetados e analisados 40 marcadores fenotípicos. Os
resultados obtidos foram os seguintes:


