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Nos ultimos anos, o interesse no estudo do cromossoma Y tem
aumentado continuamente, como aplicacdo forense e ao nivel do
estudo populacional. Os Y-STRs foram introduzidos no Servico
de Genetica Forense para resolucao de cases complexos,
essencialmente de casos com auséncia de pretenso pai.

Inicialmente foi efectuado um estudo do haplotipo minimo,
constituido pelos sistemas DYS19, DYS3891, DYS389ll,
DY'S390, DY'S391, DYS392, DY'S393 e DY'S385.
Posteriormente, foram introduzidos os sistemas DY S437,
DY'S438, DYS439, GATAA 7.1, GATAAT7.2, GATA C4,
CIANVAVANI 0N ETAN VAN 5 8

Para a introducdo desta metodologia nos casos forenses e
necessario conhecer a genética do, grupo populacional mais
estudado no LLaboratorio.



A amplificacao dos loci descritos foi realizada em 5 reaccoes
multiplex:

- DYS390, DYS393, DYS19, DYS389l e |1, Gusmao et al,
com modificacoes.

- DYS391, DY S437, DYS439 e

DYS385, DYS392, DY S438, Denise Syndercomb Court
(comunicacao pessoal)

- GATAA 7.1, GATAA 7.2, GATA C4, GATA H4,

GATAALQ, DYS437, DYS438, DY S439, Exercicio de
Controlo de Qualidade do GEP, de acordo com Gusmao et al

- A analise das amostras foi efectuada em Sequenciadores ABI
377 e ABI 3100 (Perkin-Elmer, Applied Biosystems).



» Fol efectuado um estudo de 60 pares pretenso pai-filho

— 14 casos de Exclusao, com 5 a 14 incompatibilidades
« Sistemas que permitiram maior numero de exclusoes:
« DYS385  DYS389lI DY S439 GATAAT.1

e 1 caso P.Pai-Filho Y-STRs idéentico nos 16 loci e 6 exclusoes em
STRs autossomicos P = 99,9999%

— 43 casos de nao-exclusao

 Fol determinada uma incompatibilidade no locus DY S439,
provavelmente por mutacéo, devido a inser¢do de uma unidade de
repeticao neste loci.




Tabela | - Haplotipos Y-STRs da Populacao do Sul de Portugal

DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS GATA GATA GATA GATA GATA
N 19 3891 38911 390 391 392 393 385 437 438 439 A7.1 A72 AlI0 C4 H4

1 12 13 30 24 10 13 13 11-15 15 12 13 11 12 14 23 27
1 13 12 28 24 10 11 13 17-17 14 10 11 10 13 14 21 27
1 13 13 29 24 10 11 13 18-18 14 10 12 9 12 14 21 28
1 K 13 31 24 10 11 13 17-17 14 10 12 10 12 14 22 27
1 13 14 29 24 9 13 13 12-14 15 9 12 10 11 14 21 27
1 13 14 30 24 9 11 13 13-14 14 10 10 11 13 14 21 28
1 13 14 30 24 10 11 13 13-14 14 10 9 12 13 15 22 28
1 13 14 30 25 9 11 13 13-14 14 10 10 11 13 14 21 29
1 13 14 30 25 11 13 12 11-14 15 12 12 11 11 15 23 28
1 13 14 31 25 10 11 13 15-17 14 10 12 11 11 14 22 28
1 14 12 27 24 10 13 14 10-15 15 12 11 11 12 15 22 28
1 14 12 vy 24 11 13 14 11-14 15 12 11 10 12 15 23 28
1 14 12 28 22 10 11 13 13-14 16 10 12 10 12 14 21 27
1 14 12 28 24 11 13 13 11-14 15 12 13 10 12 15 23 28
1 14 12 29 22 10 11 14 13-15 16 10 13 10 10 15 21 29
1 14 13 26 23 10 13 13 15-17 14 9 11 10 11 14 21 27
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14 14 29 24 11 13 13 11-14 15 11 12
14 14 30 22 10 11 14 13-14 16 10 11
14 14 30 24 10 13 13§ 11-13 15 12 11
14 14 30 24 10 13 13} 11-14 15 12 12
14 14 30 24 10 14 13§ 11-15 15 12 12
14 14 30 24 11 13 13 11-14 14 12 12
14 14 30 24 11 K 13 12-14 15 12 12
14 14 30 24 11 13 13 12-14 15 12 12
14 14 32 23 10 11 12 13-16 15 9 11
15 12 28 22 10 11 13 13-14 16 10 12
15 12 28 24 10 11 12 13-16 15 8 12
15 12 29 23 10 11 13 12-14 16 10 13
15 13 28 23 9 11 12 14-17 14 9 11
15 13 28 24 11 K 13 11-14 15 12 12
15 13 29 23 10 11 12 13-17 14 10 11
15 13 29 24 10 K 13 11-15 15 12 12
15 13 29 24 10 13 14 12-16 14 9 11
15 13 29 24 11 13 13 12-14 15 12 12
15 13 29 24 11 13 14 11-14 15 12 12
15 13 30 22 11 11 13 14-14 16 10 12
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1 15 13 30 24 11 13 13 11-14 15 12 12 11 12 15 23 28
1 15 13 30 24 11 13 14 10-14 15 12 12 10 12 14 23 28
1 15 13 30 24 11 13 16 11-14 15 12 12 10 12 14 23 28
1 15 13 31 21 10 11 14 15-18 14 11 13 10 13 15 21 vy
1 15 14 30 24 11 13 13 11-14 14 9 12 10 12 15 24 vy
1 15 14 31 22 10 11 14 13-15 16 10 12 10 12 18 22 vy
1 15 14 31 23 10 13 12 14-14 15 9 12 10 12 15 23 vy
1 16 12 29 21 10 11 14 15-15 16 10 11 10 11 13 23 vy
1 16 13 29 23 9 11 12 13-17 14 2 11 10 13 15 24 28
1 16 13 29 24 11 13 13 11-14 15 12 11 11 12 15 23 28
1 16 13 31 25 10 11 14 11-14 14 11 10 12 11 18 23 28
1 16 13 31 25 11 11 13 12-17 14 10 11 10 11 13 21 vy
1 16 % 30 24 i1 12 H—T15-15—15 3 13 i1 13 % 23 27
1 17 13 28 23 10 11 13 12-12 15 10 11 10 11 16 22 28
1 17 13 29 24 11 11 12 14-18 15 9 13 10 13 14 21 27

N - N° de individuos que partilham o mesmo haplotipo



Analise de Resultados

Quando se considera o haplotipo minimo (DYS19,389I/IT,
390,391,392,393,385) foi possivel determinar 2 individuos
com o mesmo haplotipo, como assinalado na Tabela 1.

Este haplotipo é partilhado por 14 individuos na base de

referéncia dos Y-STRS - vy-sTR Haplotype Reference Database
(http://ystr.charite.de).
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- Num total de 71 individuos ndo aparentados e
relativamente aos 17 loci estudados, obtiveram-se

71 haplotipos diferentes

- Comparando com os 12259 haplotipos minimos

(DYs19,389I/II, 390,391,392,393,385) da Y-STR
Haplotype Reference Database:

Haplotipo minimo com maior numero de
concordancias na base (351 concordancias)
DYS19 389I 389II 390 391 392 393 385
14 13 29 24 11 13 13 11,14

Ex. de Haplotipo minimo sem concordancia na base

DYS19 389I 389IT 390 391 392 393 385
13 30 24 10 13 13 11,15



Resolucao de casos complexos

» Casos complexos recorrendo ao estudo de
familiares do pretenso pal

Caso 1-Exclusao de Paternidade

. DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS GATA GATA GATA GATA GATA
loci 19 3891 3891 390 391 392 393 385 437 438 439 A7.1 A72 Al0 C4 H4

P Irm&o ] 14 13 29 24 10 13 14 11-15 14 12 12 11 12 16 23 27
P.Irmado 2 14 13 29 24 10 13 14 11-15 14 12 12 11 12 16 23 27
Menor 15 12 29 22 10 11 12 12-14 15 10 12 10 12 16 25 27

Caso 2 - Nao Exclusao de Paternidade

IOCl DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS DYS GATA GATA GATA GATA GATA
19 3891 38911 390 391 392 393 385 437 438 439 A7.1 A7.2 Al0 C4 H4

P.Irmado 14 14 30 25 10 14 13 11-14 15 12 13 10 12 14 23 28

Menor 14 14 30 25 10 14 13 11-14 15 12 13 10 12 14 23 28



Conclusoes

&;Cada individuo apresenta a individualizagdo Unica da sua
linha paterna, tendo sido obtidos 71 haplotipos
diferentes referentes as 71 amostras analisadas.

& Foram efectuadas comparagdes dos haplotipos minimos
(DYS19,389I/II,390,391,392,393,385) com a Base Internacional do
Cromossoma Y, Ndo se tendo detectado haplotipos idénticos
a algumas das amostras da populagdo portuguesa, o que
lhes confere caracteristicas proprias da  sua
localizagdo geografica

&;Apesar da ocorréncia de possiveis mutagdes ao nivel
dos Y-STRs, esta metodologia é muito atil para a
resolucdo de casos complexos de investigagdo de
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