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As técnicas de biologia molecular permitiram
a caracterizacdo da variabilidade do genoma humano
e estdo sendo aplicadas na area da ciéncia forense para
identificar individuos que possam ser a fonte de mate-
rial bioldgico associado a um crime. A analise de mar-
cadores polimorficos de DNA ¢ atualmente reconhecida
mundialmente como uma técnica forense padrdo para a
investigacao e detecgdo de uma ampla variedade de cri-
mes, desde pequenos delitos até crimes hediondos (es-
tupros ou latrocinios). A obtencgdo de perfis genéticos a
partir de material biologico coletado em cena de crime
apresenta enorme utilidade quando comparado com o
perfil de DNA de eventuais suspeitos, auxiliando a po-
licia a estabelecer uma conexao entre o criminoso € a
cena do crime, ou até mesmo a eliminar suspeitos na fase
de inquérito, durante as investigacdes (Bond, 2007). Os
polimorfismos de DNA também vém sendo empregados
para a identificacdo de vitimas de guerra ou de desastres
de massa (Alonso et al., 2005).

O DNA presente em cromossomos ¢ composto por
regides codificantes e nao-codificantes. Os marcadores
genéticos polimorficos empregados na atividade de iden-
tificagdo humana normalmente encontram-se presentes
na regido ndo codificante, quer seja entre genes ou dentro
de genes (em introns). A localizagdo cromossdmica de
um gene ou marcador genético (segmento de DNA) ¢

denominada locus. O segmento de DNA que ocupa um
mesmo locus em diferentes cromossomos homologos
pode ser idéntico ou diferente, devido a ocorréncia de
mutagdes ao longo do tempo. As possibilidades alterna-
tivas de segmento de DNA que ocupam um determinado
locus sdo denominadas alelos. Considerando que um in-
dividuo apresenta um par de cada cromossomo autosso-
mico (um deles de origem paterna ¢ o outro de origem
materna), ele apresentara dois alelos em cada locus, o
que determinara o seu genotipo. O termo heterozigose
esta relacionado a presenga de dois alelos distintos (ge-
noétipo heterozigoto), enquanto que homozigose se refere
a ocorréncia de dois alelos idénticos (gendtipo homozi-
goto) (Butler, 2005). O termo polimorfismo refere-se a
presenca de mais de um alelo de um mesmo gene ou seg-
mento de DNA em uma populacdo; um locus ¢ dito poli-
morfico quando o seu alelo mais comum tem frequéncia
igual ou inferior a 99% (Cavalli-Sforza et al., 1994).

A evolugdo da genética forense acompanhou os
avancos do estudo da variabilidade genética, tendo o
inicio ocorrido ha, mais ou menos, um século, quando
o grupo sanguineo ABO foi descoberto por Karl Lan-
dsteiner (Jobling e Gill, 2004). Entretanto, a aplicabili-
dade forense do grupo sanguineo ABO ¢ limitada, uma
vez que existem apenas quatro fenétipos ABO possiveis
(A, B, AB e 0), e cerca de 40% da populagdo mundial
apresenta o tipo O. Portanto, esse sistema ¢ 1til apenas
para excluir um suspeito como fonte de origem de mate-
rial bioldgico encontrado em cena de crime, no caso de
incompatibilidade entre as amostras; por outro lado, se
houver compatibilidade, ndo se pode concluir que o sus-
peito € a fonte de origem do material biologico (Butler,
2005).

Em 1984, Alec Jeffreys revolucionou a genética
forense ao implementar polimorfismos genéticos deno-
minados VNTRs (Variable Number of Tandem Repe-
ats) em uma técnica designada DNA fingerprinting. Os
VNTRs, também conhecidos como minissatélites, sdo
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marcadores genéticos altamente polimorficos gerados
por um arranjo em sequéncia (in tandem) de multiplas
copias de um pequeno segmento de DNA (composto
por mais de 10 bases). A analise era feita por meio da
técnica de Southern Blotting, empregando sondas que
reconheciam alelos de diferentes marcadores simulta-
neamente (sondas multilocais). Isso gerava um padrio
de multiplas bandas caracteristico de cada individuo, de-
nominado DNA fingerprinting. Pouco depois, ao invés
de utilizar sondas multilocais, a comunidade cientifica
passou a concentrar os esfor¢cos na analise de minissaté-
lites identificados por sondas que reconheciam o par de
alelos de um inico minissatélite (sondas unilocais). Essa
abordagem contribuiu para simplificar as interpretagdes
de perfis de DNA e os calculos estatisticos envolvidos
(Jobling e Gill, 2004). Embora essa técnica nio seja fre-
quentemente utilizada atualmente, o termo DNA finger-
printing continua sendo empregado para designar perfis
de marcadores genéticos polimorficos, independente de
sua natureza.

O desenvolvimento da técnica de PCR (Polyme-
rase Chain Reaction) proporcionou uma revolugdo no
processo de identificagdo humana por DNA, ao permitir,
em poucas horas, a obtengao de bilhdes de copias de um
determinado locus presente em um pequeno fragmento
de DNA. A amplificagdo do DNA por PCR resultou em
um grande aumento de sensibilidade, fazendo com que
materiais biologicos degradados, encontrados em peque-
nas quantidades em cenas de crime, pudessem ser anali-
sados com sucesso. Dessa forma, marcadores genéticos
polimoérficos analisaveis em pequenos fragmentos de
DNA (o que nao € o caso dos minissatélites) passaram a
representar a base que fundamenta a identificagdo huma-
na por DNA (Butler, 2005; Goodwin et al, 2007; Jobling
e Gill, 2004).

Dentre os principais marcadores genéticos poli-
morficos amplificaveis por PCR, os STRs (Short Tandem
Repeats) e os SNPs (Single Nucleotide Polymorphisms)
sdo0 aqueles que apresentam maior aplicabilidade forense
(Figura 1). Este artigo tem por objetivo apresentar carac-
teristicas que tornam esses polimorfismos genéticos de
DNA imprescindiveis para a atividade de identificagdo
humana.

STRs (Short Tandem Repeats)

Os STRs, também conhecidos como microssatéli-
tes, sdo polimorfismos genéticos gerados por um arranjo
em sequéncia (in tandem) de multiplas copias de um pe-
queno segmento de DNA (2 a 6 pares de base apenas).
Os STRs mais informativos podem apresentar mais de
uma dezena de alelos diferentes, sendo que cada alelo
contera um numero especifico de copias da unidade de

repeticdo (Figura 1). Portanto, a diversidade de alelos
observada em STRs se deve a variabilidade do nume-
ro de unidades repetidas contidas no segmento de DNA.
Desse modo, dois individuos apresentam grande proba-
bilidade de apresentarem alelos distintos em um deter-
minado /ocus. Milhares desses polimorfismos ja foram
identificados em humanos, sendo que algumas estimati-
vas apontam para a existéncia de cerca de um milhdo de
STRs distribuidos pelo genoma humano (Butler, 2005;
Goodwin et al, 2007).

Devido a diversidade observada em cada locus,
tais marcadores sdo altamente informativos. Os STRs
mais polimorficos apresentam elevado poder de discri-
minagdo (probabilidade de que dois individuos sele-
cionados aleatoriamente possuam gendtipos distintos)
e baixa probabilidade de match (probabilidade de que
dois individuos selecionados aleatoriamente possuam
genotipos idénticos). Cerca de 20 STRs autossomicos,
selecionados dentre aqueles mais polimorficos, sdo nor-
malmente empregados nas atividades humanas (Butler,
2005; Goodwin et al, 2007).

Apo6s uma série de estudos relacionados a varia-
bilidade dos STRs, o FBI (Federal Bureau of Investiga-
tion), agéncia governamental norte-americana, selecio-
nou um conjunto de 13 STRs que passaram a compor o
sistema CODIS (Combined DNA Index System) em 1997.
Em conjunto, esses 13 marcadores apresentam probabi-
lidade de match de aproximadamente 1,7 x 10", sendo
que o perfil composto pelos gendtipos mais frequentes de
cada um dos 13 marcadores apresenta uma probabilidade
de ocorréncia estimada em cerca de 1 em 160 bilhdes
(Butler, 2005). Em termos praticos, esses valores assegu-
ram que cada individuo da populagdo mundial (exceto no
caso de gé€meos idénticos) apresente um perfil de marca-
dores genéticos polimorficos exclusivo no que se refere
aos 13 CODIS. Os 13 marcadores podem ser analisados
simultaneamente em um procedimento laboratorial auto-
matizado, o que facilita sua aplicagdo forense até mesmo
em situagdes nas quais a analise de um grande numero de
individuos ¢é necessaria.

O sistema CODIS consiste em um banco de dados
de perfis de DNA de criminosos e amostras encontradas
em cenas de crimes, interligando todos os 50 estados
norte-americanos. Atualmente, mais de 8 milhdes de per-
fis de DNA de criminosos e agressores e de 311 mil perfis
de DNA de amostras forenses encontradas em cenas de
crime estdo armazenados no sistema. Mais de 114 mil
correspondéncias entre perfis forenses e de criminosos
(hits) foram efetuados até o momento, contribuindo para
o sucesso de mais de 112 mil investigacdes (http://www.
fbi.gov/hg/lab/html/codis1.htm, acessado em 07 de maio
de 2010). E importante ressaltar que o FBI e a Policia
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Federal brasileira assinaram convénio em maio de 2009
para cess@o do sistema CODIS ao governo brasileiro, o
que permitira a Policia Federal criar um banco de dados
nacional com amostras de DNA de criminosos, suspeitos
e vitimas.

SNPs (Single Nucleotide Polymorphisms)

Os SNPs, polimorfismos de nucleotideo unico,
podem ser definidos como polimorfismos criados por
uma mutacao de ponto, resultantes da substituicdo de um
nucleotideo por outro, proporcionando o surgimento de
diferentes alelos (Figura 1). Esses polimorfismos estdo
presentes por todo o genoma nuclear e no DNA mito-
condrial, tendo sido identificados mais de 10 milhdes de
SNPs até o presente.

Apesar desses marcadores poderem apresentar até
quatro alelos (A, C, T ou G), eles sdo em sua maioria bi-
alélicos, tornando-os menos informativos para a identifi-
cac¢do humana do que os marcadores STRs conhecidos,
uma vez que os mesmos podem apresentar mais de dez
alelos por locus (Brookes, 1999; Goodwin et al, 2007).
Desse modo, entre 50 e 100 SNPs sdo necessarios para
se alcangar o poder de discriminago dos 13 CODIS (Bu-
tler, 2005; Goodwin et al, 2007). No entanto, os SNPs
podem ser extremamente vantajosos em algumas situa-
¢oes.

Dentre as vantagens, podemos citar a facilidade
de esses polimorfismos serem analisados em larga es-
cala por meio de tecnologias modernas e sua facilidade
de adaptag@o a novas tecnologias de automagao labora-
torial. Deste modo, milhares de SNPs podem ser ana-
lisados simultaneamente em um unico individuo. Além
disso, SNPs podem ser de grande utilidade na analise de
amostras degradadas, como as encontradas na cena de
um crime ou em um cenario de desastre de massa (Alon-
so et al., 2005). Nesses casos, o material bioldgico pode
se encontrar tdo destruido, que os fragmentos de DNA
estejam presentes em tamanhos menores do que aque-
les necessarios para uma genotipagem correta de STRs.
Considerando que os STRs requerem normalmente a
amplificacdo de fragmentos com tamanho variando de
100 a 450 pares de base, sua analise se torna prejudicada
em amostras de DNA degradado em que fragmentos des-
se tamanho sdo dificilmente encontrados. Como o alvo
da tipagem de SNPs ¢ somente de um nucleotideo, frag-
mentos extremamente pequenos (a partir de 33 pares de
base) presentes em amostras degradadas podem ser ana-
lisados de forma precisa (Alonso et al., 2005; Goodwin
et al, 2007).

Os SNPs podem também fornecer informagdes
sobre a ancestralidade dos individuos (Frudakis, 2008).
Os SNPs cujas frequéncias de seus alelos diferem subs-

tancialmente entre populacdes de regides geograficas
distintas (europeus, africanos, asiaticos e amerindios,
por exemplo) sdo denominados AIMs (Marcadores In-
formativos de Ancestralidade). Tais marcadores podem
contribuir significativamente na resolucao de crimes. Em
2002, uma série de estupros seguidos por assassinato das
vitimas ocorreu na Louisiana, EUA. A analise de STRs
(CODIS) das amostras de DNA encontradas nas vitimas
ndo foi suficiente para a identificacdo do assassino, pois
seu perfil ndo se encontrava no banco de dados do FBIL.
Relatos de testemunhas apontavam para um homem cau-
casiano visto nas redondezas de uma das cenas de crime,
levando a investigacdo a se focar em suspeitos brancos
do sexo masculino. No entanto, um ano apds o come-
¢o das investigagdes, a analise de um conjunto de AIMs
mostrou que o suposto criminoso era um individuo afro-
americano, apresentando cerca de 85% de ancestralidade
africana e 15% de ancestralidade amerindia. Tais infor-
magOes alteraram completamente o rumo das investiga-
¢oes e levaram a prisdo do assassino um més apos essas
analises (Frudakis, 2008).

Outro aspecto de grande relevancia forense rela-
cionado aos SNPs da analise desses polimorfismos de-
corre de sua presenca nas regides codificadoras e pro-
motora dos genes, ou seja, em regides responsaveis pela
codificacdo das proteinas, que sdo por sua vez grandes
responsaveis pelo fenotipo do individuo. Dessa forma,
conjuntos especificos de SNPs presentes nesses genes
ja se mostraram relevantes para a determinagdo de ca-
racteristicas fisicas, como a cor da pele, cabelo e olhos,
espessura dos fios de cabelo, formas da face e estatura
(Frudakis, 2008; Watson, 2000). Sendo assim, é possivel
que, no futuro, a analise de SNPs presentes nesses genes
venha a contribuir para a determinacdo do retrato “fa-
lado” biomolecular de um criminoso que tenha deixado
vestigios de sangue (ou de outros materiais biologicos)
em uma cena de crime.

Consideracoes finais

Apesar dos STRs serem marcadores mais infor-
mativos e tradicionalmente empregados na atividade de
identificacdo humana, a grande disponibilidade genomi-
ca de SNPs e a evolugdo tecnoldgica na area de detec-
¢do, em conjunto com as caracteristicas pertinentes a tais
marcadores, estdo estimulando sua introdu¢do em mui-
tos laboratorios forenses.
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s a
5/-...CTTTAATGCACTACT AATG AATG AATG CTCAAT...-3’
3’"-...GAAATTACGTGATGA TTAC TTAC TTAC GAGTTA...-5'

\ J

e w
5"-...CTTTAATACACTACT AATG AATG CTCAAT........... =37
3"-...GAAATTATGTGATGA TTAC TTAC GAGTTA........... -5

\ J

B) Suspeito:

s a
5"-...CTTTAATGCACTACT AATG AATG AATGCTCAAT....... =37
3’-...GAAATTACGTGATGA TTAC TTAC TTACGAGTTA....... -5

\ J

s a
5'-...CTTTAATGCACTACT AATG AATG AATGCTCAAT....... -3/
3"-...GAAATTACGTGATGA TTAC TTAC TTACGAGTTA....... =57

\ J

Figura 1. Representacdo esquemdatica da sequéncia nucleotidica de um pequeno fragmento cromossomico
humano obtido a partir de amostras de DNA extraidas de (A) material biologico encontrado em uma cena de cri-
me e (B) sangue de um suspeito. Destaca-se a presenca de um SNP (vermelho) e um STR (azul). Observa-se que a
amostra da cena de crime ¢é heterozigota em ambos marcadores (A/G e 5/7), enquanto que a amostra do suspeito é
homozigota em ambos marcadores (G/G e 6/6). Embora a andlise de varios marcadores seja necessaria para que se
alcance uma conclusdo segura e definitiva, estes dois marcadores indicam que o suspeito ndo é a fonte de origem

do material biologico encontrado na cena de crime.
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