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RESUMO

A genética forense é uma éarea do conhecimento que trata de técnicas moleculares para
auxiliar, na maioria das vezes, no desvendamento de casos criminais. Afim de aprimorar ainda
mais essa técnica e avancar no desfecho da ocorréncia, uma nova ferramenta tem-se achegado
no &mbito criminal, a fenotipagem por DNA (FPD). Tal mecanismo prediz a possivel aparéncia
fisica de individuos desconhecido em cenas de investigacdo acusavel ou em sitios arqueoldgicos
apenas com uma amostra de DNA. Entretanto essa tecnologia de analise enfrenta um obstaculo
extremamente importante: a relacdo entre genotipo-fendtipo-ambiente, no qual tornam-se
responsaveis por definir as caracteristicas finais de um individuo. Com isso, o presente trabalho,
tratasse de uma revisdo bibliogréfica, no qual selecionou artigos que destacasse 0s avangos nas
ferramentas para as investigagdes de cunho forense. Por meio dessa analise foi possivel observar
evidéncias em marcadores especificos que puderam ser correlacionadas com caracteristicas
fenotipicas do individuo. Assim, muito pode-se inferir sobre a potencialidade de ferramentas
desenvolvidas e que sdo eficazes para o entendimento dessa triade: fen6tipo-genoétipo-ambiente.

Palavras-chave: Fenotipagem por DNA,; Ciéncia Forense; Técnicas moleculares.

INTRODUCAO

As pesquisas relacionadas ao genoma humano tém gerado significativos avancos no
ramo da ciéncia forense. Ferramentas técnicas que utilizam o DNA tém sido cruciais na
elucidacéo de problemas juridicos indo desde testes de partenidade a identificacdo de individuos
suspeitos em locais de crime. Uma das ferramentas de previsdo que pode funcionar como
“testemunha biol6gica” é a fenotipagem forense por DNA (FPA) (VIRMOND et al., 2016).

A FPA trata-se de um método que prediz as caracteristicas fisicas de um individuo a
partir do material biolégico encontrado no local investigado. A efetivacdo dessa metodologia se
da a partir de Polimorfismos de Nucleotideo Unico (SNP). Estes SNPs sdo empregados na
analise forense por possuirem caracteristicas especiais, como, por exemplo, capacidade de
previsdo de origem biogeografica e o provenimento de informacGes fenotipicas. Essa precisao
biogeogréfica facilita no entendimento quanto as relagfes fenotipicas com o ambiente e nas
caracteristicas fenotipicas tipicas da populacdo em questdo (FAGERTUN et al., 2015;
VIRMOND et al., 2016).

Mesmo com todo o avango tecnolégico da implementagdo dessa nova tecnologia,
especialmente no &mbito de investigacdo forense, é necessario ter em mente que essa predicao
fenotipica possui alguns obstaculos cruciais. Esses obstaculos dizem respeito, por exemplo, ao
trio: genotipo-fendtipo-ambiente. As caracteristicas fenotipicas podem ser simples quando
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expressas por genes ou complexas quando alteradas por fatores ambientais. Essa juncdo de
fatores acaba influenciando de maneira direta o fenétipo final do individuo, especialmente o
rosto. Tais fatores ambientais séo relevantes e importantes para serem analisados. Muitos
estudos tém focado nos SNPs relacionados a pigmentacdo hunana, j& que se trata de um perfil
de alta hereditariedade e suficiente para fornecer dados fenotipicos de interesse dos individuos.

Vale ressaltar também que o rosto humano esta susceptivel as mais diversas interacdes
para sua caracterizacdo fenotipica final. Entre estes encontramos os fatores genéticos,
especialmente aqueles que dizem respeito a morfologia facial, as chamadas caracteristicas de
alelos maltiplos. Diferente das leis de Mendel tradicionais, as caracteristicas de alelos multiplos
demonstram que uma simples caracteristica fenotipica humana como o cabelo é controlado pela
expressdo génica de inimeros genes espalhados por todos 0s cromossomos autossdmicos,
tornando a predicdo fenotipica de um individuo uma tarefa extremamente ardua (CLAES et al.,
2014).

Atentando para essa nova tecnologia aplicada recentemente aos estudos envolvendo a
caracterizacdo fenotipica dos individuos, o presente trabalho visa estabelecer quais sdo 0s
avancos alcangcados nos ultimos anos para a concretizacdo dessa tecnologia importante,
principalmente, na resolucéo de investigacdes criminais e forenses.

METODOLOGIA

A revisdo bibliogréafica tem por intuito integrar informacgdes que podem ser abordadas
em estudos realizados separadamente, e posteriormente apresentar resultados conflitante e\ou
coincidentes afim de auxiliar em investigacdes futuras (SAMPAIO; MANCINI, 2007). Para tal
revisdo bibliografica foram pesquisados e selecionados artigos que abrangessem atuais avangos
na area da ciéncia forense e visto como essa progressdo pode facilitar nas investigacdes forenses
quanto as relagdes genotipicas e fenotipicas de um individuo.

Os artigos foram extraidos de bancos de dados como o SCIENCEDIRECT e NCBI,
sendo esta escolha justificada pelo grande nimero de periddicos encontrados na area de biologia
celular, molecular e saide. Para a busca dos artigos, foram utilizadas algumas combinagfes de
palavras-chave, sendo estas: “Forense genetics”, “relations in forense genetic”, “Invastigation
with the genetic forense”. Além disso, , optou-se por selecionar trabalhos nos idiomas inglés,
portugués e francés, com delineamento experimental e resultados robustos, publicados entre
2011 até a atualidade, garantindo assim um levantamento bibliogréfico atualizado. Os dados de
exclusdo para esta revisdo sdo artigos que nao tenham abordagem experimental a respeito da
tematica proposta como também artigos publicados em data anterior a indicada.

RESULTADOS E DISCUSSAO
Ao total foram analisados nove artigos, considerados relevantes para a pesquisa
podendo ser consultados na Tabela 1.

Tabela 3. Relagéo dos trabalhos selecionados para a reviséo bibliografica.

TITULO AUTOR ANO
DNA-based eye colour prediction across Europe with the IrisPlex system WALSH etal | 2012
Development of a forensic skin colour predictive test Manofias et al | 2014
Toward DNA-based facial composites: Preliminary results and validation Claes et al 2014
Forensic DNA Phenotyping: Predicting human appearance from crime scene | Kayser 2015
material for investigative purposes

Predicting facial characteristics from complex polygenic variations Fagertun etal | 2015
Bringing colours back after 70 years: Predicting eye and hair colour from | Chaitanya et | 2017
skeletal remains of World War 11 victims using the HlIrisPlex system al

Forensic DNA phenotyping: Delevoping a model Privacy Impact Assessment Scudder etal | 2018
Single multiplex system of twelve SNPs: Validation and implementation for | Kastelic; 2011
association of SNPs with human eye and hair Drobnic
Fenotipagem Forense pelo DNA através de SNPs Virmond et al | 2016
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As trés principais caracteristicas fundamentais que instituem a base para a construcéo
fenotipica de um individuo sdo: cor da pele, cor dos olhos e cor do cabelo. Tais tracos sdo 0s
principais alvos de aprimoramento e entendimento funcional da triade: gendtipo-fenotipo-
ambiente.

Cor da pele

Sabe-se que os fatores ambientes podem influenciar diretamente na expresséo fenotipica
de um individuo. Para Marofias et al. (2014) a evidéncia para essa interferéncia se da, por
exemplo, em africanos que quando expostos a baixas taxas de radiacdo ultravioleta tornam-se
palidos, enquanto que europeus quando expostos a altas taxas de radiacdo ultravioleta tornam-se
morenos. Além dessa caracterizagcdo ambiental, as propriedades genéticas para a determinagao
da cor de um individuo se ddo pela atividade de melandcitos que variam em diferentes
frequéncias alélicas dentro de uma determinada populacgéo.

Marofias et al. (2014) analisaram as disparidades relativas aos SNP entre as populagdes
africana, europeia e afroeuropeia, desmesurando as diferengas relativas quanto a frequéncia
alélica nessas populacdes pela espectrometria. Esses pesquisadores encontraram uma relacdo
muito intrinseca entre SNP especificos para as cores negras, morenas e brancas a partir dos
doadores da pesquisa. Na populagcdo com pele negra, por exemplo, foram identificados os
seguintes polimorfismos para estas cores: rs16891987, rs1426654, rs10777129, rs6058017,
rs1408799 e rs1448484. Na Figura 1 estdo demostrados com precisao a distribuicdo dos grupos
polimérficos encontrados. Além da deteccdo dos polimorfismos especificos, eles acabaram
observando que entre os 29 SNP analisados nas populacdes, 10 destes eram encontrados em
todos os casos. Por fim, os pesquisadores concluiram que as funcdes relativas a esses SNPs
comuns eram na intensidade quanto a cor da pele dos individuos, sendo estes responsaveis pelas
gradacdes das cores como pode ser percebido na Figura 2.

Na area de analise de fenotipagem criminal, a inferéncia sobre a aparéncia dos
individuos pode ser utilizada como uma das formas mais eficientes de resolucdo direta dos
crimes. Nao s6é no ambito criminal, mas até mesmo na busca de pessoas desparecidas, as
informacdes a respeito das possiveis mudancas fenotipicas da idade podem ser utilizadas
(Maronfias et al., 2014).
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Figura 1. Apresentacdo da distribuicdo dos Polimorfismos de Nucleotidio Unico nas diferentes
cores de pele.
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(Fonte: MARONAS et al., 2014)

Figura 2. Quadro gradativo de variacdo fenotipica na cor dos individuos. No eixo X encontram-
se 0s SNP comuns a todas as cores de pele. No eixo Y encontram-se as frequéncias relativas a
cada SNP.
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(Fonte: MARONAS et al., 2014)

Rede Brasileira de Informacdes Bioldgicas — Rebibio
www.rebibio.net


http://www.rebibio.net/

182  Anais do Congresso Nacional de Bidlogos - Vol. 8: Congrebio 2018
ISSN 2446-4716

Cor dos olhos

Os primeiros estudos envolvendo as correlagcBes genotipicas com as caracteristicas
fenotipicas dos individuos quanto a cor dos olhos foram iniciados no ano de 2007 pela equipe
de Frudakis (2007), detectando 33 SNP do gene OCA2. Posteriormente Sulem et al. (2018)
inferiram nos primeiros estudos quando a GWAS (uma database com as principais informagdes
relativas aos genes de alelos multiplos) para tragos com pigmentacéo, e identificaram nove SNP
em seis diferentes regifes gendmicas (SLC24A4, KITLG, 6p.25.3 TYR, OCA2-HERC2 e
MC1R) associando-as com as diferentes pigmentacGes oculares para a populacdo europeia
(KAYSER, 2015).

Um dado interessante quanto a pigmentacdo dos olhos é que, geralmente, a variagdo
quanto ao gradiente de coloracgdo para olhos € restrita as populacdes europeias, especialmente as
categorias de coloracdo azuladas, castanhos e seus intermediarios, como olhos verdes, por
exemplo. Entretanto, nas demais populagfes, os individuos tendem a apresentar em maior
porcentagem olhos castanhos e tal traco corrobora com o ponto de vista evolutivo no qual
aponta que os primeiros homens modernos surgiram do continente africano. A coloracdo dos
olhos entdo surgiu como um processo de mutacdo ocorrido e se estabelece na historia da
populacdo europeia (WALSH et al., 2012). Por esta razdo, os estudos que visam estabelecer
uma triade inter-relacionada estabelecem como populacao referéncia os descendentes europeus,
analisando quanto as frequéncias alélicas nesta populagéo.

Chaitanya et al. (2017) utilizaram a técnica HirisPlex genotyping, um software onde
foram colocadas as informacgfes relativas aos 24 marcadores conhecidos hoje para
estabelecimento fenotipico sobre a cor dos olhos para 0 DNA de mais de 1000 soldados mortos
durante a Segunda Guerra Mundial. Surpreendentemente, houve um resultado positivo quanto a
analise desses marcadores e os dados confirmaram o fendtipo que os prdprios registros
fotogréficos e relatos familiares destes mesmos soldados.

Atualmente, um perfil foi tragado quando as distribuicdes das frequéncias relativas das
coloracdes incidentes nas regifes europeias como mostra a Figura 03. Quando levamos em
consideragdo esse aspecto fenotipico da cor dos olhos, atualmente esse estabelecimento tem sido
bastante difundido e concretizado, embora, as relagdes entre fendtipo e meio ambiente sdo mais
complexas . No entanto, as pesquisas tem avancado e, surpreendentemente, a coloragdo dos
olhos foi um indicador relacionado de maneira direta com outra caracteristica fenotipica: a cor
dos cabelos (WALSH et al., 2012).

A partir da explanacdo realizada quanto aos avancos relativos ao campo da
fenotipagem, observa-se que a determinacgdo fenotipica de um individuo é acurada. A relagédo
entre a expressao génica e fenodtipo ocorre a partir de uma interacdo entre as caracteristicas
populacionais do individuo numa relacdo com as caracteristicas fenotipicas intrinsecas a
populacdo ancestral do mesmo. As proprias caracteristicas ambientais do proprio local de
habitacdo do individuo que podem incidir um fendtipo quanto a cor da pele, por exemplo. Os
estudos tém demonstrado que a cada novo passo dado em dire¢do a predi¢do fenotipica, mais
tem-se entendido como os fatores do proprio ambiente, ancestrais e genotipicos podem atuar
sobre a formacéo fenotipica de um individuo (WALSH et al., 2012).
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Figura 3. Frequéncias quanto ao padréo de distribuicdo da cor dos olhos pela Europa.

(Fonte: KAYSER, 2015)

Cor do Cabelo

O primeiro teste para a definicdo de SNP quanto a coloracdo do cabelo foi realizado em
2001 através das andlises do gene MC1R. O teste demonstrou cerca de 21 variacBes e
polimorfismos (KAYSER, 2015).

Branicki et al. (2013) realizaram o primeiro teste genético que teve seus resultados a
partir dos polimorfismos encontrados na amostra de DNA. O denominado HlrisPlex Sistem
(Fig. 03) inclui ndo sé os 24 marcadores mais comuns para a cor de cabelo, mas também
incluiam marcadores associados a coloragdo dos olhos.

Apenas em 2014 houve, finalmente, o estudo de validagdo do método de determinacédo
fenotipica pelo sistema HlrisPlex Sistem baseado com a compatibilidade da SWGDAM, o
banco de dados online para marcadores genéticos de caracteristicas fenotipicas. Essa
regulamentacéo para utilizacdo forense baseou-se, principalmente, em incluir nas analises as
caracteristicas do local em que o individuo habitava. Mesmo néo tendo uma regulamentagao
guanto a ancestralidade do mesmo, esses dados acabam acurando as principais caracteristicas
fenotipicas de alguns paises bases, como, por exemplo, individuos com descendéncia Leste-
asiatica, africana, Oceania e nativo americanos sdo esperados descendentes com cabelos negros
(KAYSER, 2015).
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Figura 4. Exemplos quanto a plataforma do HlrisPlex Sistem.

CONSIDERACOES FINAIS

A partir dos avangos tecnoldgicos, atualmente pode-se observar um grande avango
quanto a identificacdo de perfis génicos e sua aplicabilidade nas ciéncias forenses e
investigacOes criminais. Atentando-se para esses recentes avangos, embora datados inicialmente
em 2001, muito se pode inferir da potencialidade do desenvolvimento de ferramentas eficazes
para o entendimento da triade fendtipo-gendtipo-ambiente.

Vale ressaltar que aspectos éticos ainda precisam ser discutidos nesse ambito,
especialmente quanto ao uso de material genético nas investigacfes criminais, verificando como
poderia ser feita uma melhor correlacdo entre a lei e a utilizacdo de dados génicos dos
individuos estudados.
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