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Novos marcadores genéticos do tipo 
Microhaplotipos



Métodos de análise de DNA convencionais

Adaptado de: DOI: 10.1186/s13059-021-02447-3

Microssatélites (STR)



Análise de marcadores STR



Limitações dos marcadores STRs somente 
enquanto fragmentos

• Sensível à degradação

• Não é capaz de distinguir alelos isométricos

• Artefactos de PCR:

o Fragmentos “Stutter”

o Amplificação preferencial de alelos menores

• Interpretação de misturas complexas 

Análise de STR por eletroforese capilar

Adaptado de DOI: 10.4238/gmr.15037547



Sequenciação de Sanger

Vantagens

• Método de referência

• Altamente preciso

• Estabelecido em todo o mundo

Limitações

• Ineficiente para sequenciar muitos 

fragmentos



Em que consiste as tecnologias de NGS

Sequenciação Massiva Paralela (MPS)

• Capaz de analisar múltiplas regiões genéticas

• Múltiplas amostras em simultâneo

• Sensibilidade e precisão elevadas

• Maior robustez em amostras degradadas

• Distinção entre alelos isométricos

• Análise de todos tipos de marcadores



Em que consiste as tecnologias de NGS

Tipo de 
Marcador

Método

Eletroforese 
Capilar

Chip
typing

NGS
(MPS)

STR Sim Não Sim

Indel Sim Limitada Sim

SNP Limitado Sim Sim

Microhaplótipos Não Não Sim

Sequenciação Massiva Paralela (MPS)

• Capaz de analisar múltiplas regiões genéticas

• Múltiplas amostras em simultâneo

• Sensibilidade e precisão elevadas

• Maior robustez em amostras degradadas

• Distinção entre alelos isométricos

• Análise de todos tipos de marcadores



O que são Microhaplotipos

3’

Adaptado de DOI: 10.1016/j.fsigen.2019.06.022

• 2 ou mais SNPs

• Pequenas sequências (<200bp)

• Baixa taxa de recombinação (haplótipo)



Introdução aos Microhaplotipos



Microhaplotipos vs STRs

3’
Vantagens relativamente aos STRs:

• Não apresentam amplificação preferencial

• Sem fragmentos “stutter”

• Menor taxa de mutação

• Informação de ancestralidade

Desvantagens relativamente aos STRs:

• Menos alelos

• Painéis com mais marcadores



Aplicações dos Microhaplotipos em Genética 
Forense



Estudo de Microhaplotipos no SGBF-S



Estudo de Microhaplotipos no SGBF-S



SNPs de identidade



SNPs do cromossoma Y



Painel de STRs por NGS



Distinção de um alelo isométrico



Combinação de Marcadores



Perspetivas futuras

Desafios na implementação da sequenciação NGS no laboratório

• Otimização de protocolos

• Validação dos métodos

• Cálculo de frequências alélicas na população

• Criação e/ou adaptação de ferramentas de análise bioinformáticas adequadas a dados de NGS

• Armazenamento a longo prazo de dados de NGS



Obrigado pela atenção


