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RESUMO

Na rotina forense, ha casos em que a amostra biolégica se encontra degradada
ou com baixa concentracao de DNA, o uso exclusivo dos marcadores STRs pode gerar
um resultado estatistico inconclusivo, tornando fundamental a analise de marcadores
adicionais para a resolucdo do caso. Utilizado como método complementar, os
polimorfismos de insercdo e delecdo (InDels) tém mostrado grande potencial para
superar as limitagdes dos marcadores tradicionais. Adicionalmente, estudos de genética
forense tem sido cada vez mais explorados no ambito do cromossomo X, especialmente
nos casos em que a analise dos autossdmicos nao é suficiente. Nessa perspectiva, este
trabalho avaliou a utilidade de um conjunto de 32 polimorfismos de insercdo/delecéo do
cromossomo X em amostras da populacao da regido sudeste do Brasil. Afim de avaliar a
diversidade genética destas populacées, foram analisados os perfis genotipicos de 627
individuos sem relacdo genética pelo cromossomo X, residentes nos estados de Minas
Gerais (90 mulheres e 116 homens), Espirito Santo (201 homens) e Rio de Janeiro (220
homens). Os resultados indicam que o painel dos 32 X-InDels é bastante eficiente para
a sua finalidade, sendo que praticamente todos os marcadores se mostraram altamente
informativos para as populacdes estudadas. O teste de equilibrio de Hardy-Weinberg foi
realizado nas amostras femininas de Minas Gerais e ndo foram verificados desvios
significativos. Em todas populagbes analisadas o painel demonstrou alta eficiéncia
forense, confirmado pelo alto poder de discriminacdo para Minas Gerais
(PDr=0,999999999994 e PDw=0,99999994), Espirito Santo (PDr=0,999999999994 e
PDn=0,99999995) e Rio de Janeiro (PDr=0,999999999997 e PDn=0,99999997), e pelo
elevado poder de exclusédo estimado em trios: pai/mae/filha (Minas Gerais: 0,999996;
Espirito Santo: 0,999996; Rio de Janeiro: 0,999997) e duos: paif/flha (Minas Gerais:
0,9994; Espirito Santo: 0,9995; Rio de Janeiro: 0,9996). No estudo comparativo com
outras populacdes, a maior similaridade observada foi das 3 popula¢ées estudadas neste
trabalho com as outras populacbes brasileiras, seguido pelas populacbes dos
departamentos colombianos e Europa. Durante a analise foi observada, nas trés
populacbes estudadas, a presenca de uma variante no MID1361. Na analise de
ancestralidade para estas populagdes, foi identificada propor¢cdes ancestrais de
europeus (MG= 39%, RJ= 35% e ES= 38%), africanos (MG= 36%, RJ=38% e ES=37%)
e nativo-americanos (MG= 25%, RJ= 27% e ES= 25%). Os dados para os marcadores

de insercao/delecdo no cromossomo X disponiveis na literatura vém sendo cada vez



mais explorados, mas o conhecimento sobre este assunto deve ser ampliado. Os valores
de poder de discriminacdo e exclusdo obtidos neste trabalho j& demonstram seu

potencial como método complementar para a anélise de amostras forenses.

Palavras-chave: ldentificacdo humana. Genética populacional. Polimorfismos de
insercéo/delegao. InDels. Cromossomo X. X-InDels. Minas Gerais. Rio de Janeiro.
Espirito Santo. Brasil.



Abstract

In the forensic routine, there are cases in which the biological sample is degraded or with
a low concentration of DNA, the exclusive use of STR markers can generate an
inconclusive statistical result, making the analysis of additional markers essential for the
resolution of the case. Used as a complementary method, the insertion and deletion
polymorphisms (InDels) have shown great potential to overcome the limitations of
traditional markers. Additionally, the X chromosome has been increasing significant
importance in forensic genetics studies, especially in cases where the analysis of
autosomal is not enough. In this perspective, this work evaluated the usefulness of a set
of 32 polymorphisms of insertion/deletion of the X chromosome in samples from the
population of the southeastern region of Brazil. In order to evaluate the genetic diversity
of these populations, the genotypic profiles of 627 individuals without genetic relationship
were analyzed by the X chromosome, living in the states of Minas Gerais (90 females and
116 males), Espirito Santo (201 males) and Rio de Janeiro (220 males). The results
indicate that the 32 X-InDels panel is enough efficient for its purpose, with practically all
the markers proving to be highly informative for the studied populations. The Hardy-
Weinberg equilibrium test was performed on female samples from Minas Gerais and no
significant deviations were found. In all analyzed populations, the panel demonstrated
high forensic efficiency, confirmed by the high power of discrimination for Minas Gerais
(PDF=  0.9999999999994 and PDM=  0.999999994), Espirito Santo
(PDF=0.999999999994 and PDM= 0.99999995) and Rio de Janeiro (PDF=
0.999999999997 and PDM= 0.99999997), and the high exclusion power estimated in
trios: father/mother/daughter (Minas Gerais: 0.999996; Espirito Santo: 0.999996; Rio de
Janeiro: 0.999997) and duo: father/daughter (Minas Gerais: 0.9994; Espirito Santo:
0.9995; Rio de Janeiro: 0.9996). In the comparative study with other populations, the
greatest similarity observed was between the 3 populations studied in this work, followed
by the other Brazilian populations, from the Colombian departments and Europe. During
the analysis, the presence of a variation in MID1361 was observed in the three
populations studied. In the analysis of ancestry for these populations, ancestral
proportions of Europeans were identified (MG = 39%, RJ = 35% and ES = 38%), Africans
(MG = 36%, RJ = 38% and ES = 37%) and native-americans (MG = 25%, RJ = 27% and
ES = 25%). The data for insertion / exclusion markers on the X chromosome are available

in the has been increasingly explored literature, but the knowledge on this subject must



be expanded. The values of discriminating power and excluding them in this work already

demonstrate its potential as a complementary method for analyzing forensics.

Keywords: Human identification. Population genetics. Insertion/deletion polymorphisms.

InDels. X chromosome. X-InDels. Minas Gerais. Rio de Janeiro. Espirito Santo. Brazil
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1. INTRODUCAO



Desde os anos 80, os avangos nas técnicas de analise do &cido
desoxirribonucleico (DNA) vém se tornando uma poderosa aliada na identificacéo
humana e para a investigacdo criminal proporcionando um significativo impacto no
campo da ciéncia forense (ZIETKIEWICZ et al, 2012). O aprimoramento destas técnicas
favoreceu o alto poder de discriminagdo de um individuo/vestigio biol6gico pelo DNA, o
qual permite comparagBes genéticas entre individuos e/ou material bioldgico
(THOMPSON; ZOPPIS; MCCORD,2012)

O genoma humano possui mais 3 bilhdes de pares de bases localizados em cada
célula nucleada do corpo. O genoma, que se manteve bem conservado ao longo da
evolucao, é no minimo 99,5% idéntico entre quaisquer seres humanos do planeta e esta
pequena fracdo variavel € o que nos torna Unico (LEVY et al, 2007) e sdo essas regides
variaveis que possibilitam que o DNA seja utilizado na identificagdo humana (BUTLER,
2007).

Para a identificacdo humana s&@o considerados marcadores genéticos o0s
polimorfismos herdaveis, que podem ser identificados em uma ou mais populacbes
(DAVEY et al, 2011). Os marcadores nucleares autossémicos estdo amplamente
padronizados na pratica forense, pois apresentam alto grau de diversidade e alta
resolubilidade dos casos (ALVAREZ-CUBERO et al, 2012).

Entretanto, ha circunstancias em que o material biol6gico pode ser coletado de
casos post-mortem oriundos de corpos exumados, putrefeitos e de vestigios. Nessas
condicBes, o DNA disponivel pode estar degradado e em baixa quantidade, dificultando
a solucdo do caso com a analise apenas dos marcadores nucleares autossémicos. Nesse
contexto, a analise de outros marcadores e em outras regides polimdrficas, como no
cromossomo X, podem complementar a analise tradicional de forma eficaz (ALVAREZ-
CUBERO et al, 2012).
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6. CONCLUSOES



Os dados para os marcadores de insercao/delecdo no cromossomo X disponiveis
na literatura ainda sao pouco explorados e este conhecimento sobre o assunto deve ser
ampliado. Os valores de poder de discriminacdo e exclusdo obtidos neste trabalho ja
demonstram seu potencial como método complementar para a andlise de amostras

forenses. Com os resultados obtidos neste trabalho pode-se concluir que:

e Os 32 X-InDels mostraram-se polimérficos nas populacdes de Minas
Gerais, Rio de Janeiro e Espirito Santo, demostrando que estes

marcadores genéticos sdo bastantes informativos para estas populacdes;

e Através da identificacdo de uma variante no MID1361, concluiu-se existir
um alelo exclusivo para a populacao brasileira ndo sendo identificado em

populacdes estrangeiras;

e Para todos os parametros de eficiéncia forenses, esse painel se mostrou

altamente discriminativo nas trés populacdes estudadas;

e Nas comparacdes de distancia genética, se obteve valores significativos
entre as populacdes estudadas e as estrangeiras com dados publicados na
literatura. Concluindo que estas informacdes estao de acordo com a histéria

do povoamento do Brasil;

e Com os dados de proporgcao ancestral, conclui-se que a ancestralidade
identificada confirma a miscigenacao destas populacoes.
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