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) £ Py O DNA vem sendo utilizado para auxiliar na resolu¢io de cri-

% o ¥ mes desde a década de 90, e é considerado uma prova de ouro,
") @?’ praticamente irrefutivel. Entretanto, existem situa¢des em que
¥y a abordagem tradicional utilizada pelos laboratérios policiais
. ainda ¢ insuficiente, nio contribuindo para a identificagio do
X agressor. Cientistas comecaram a pesquisar novas abordagens
para o uso desse material, e assim surgiu a técnica conhecida
por Fenotipagem Forense por DNA. Ela busca predizer carac-
teristicas fisicas de uma pessoa (como a cor dos cabelos, o for-

% | mato da face, a presenca de sardas) analisando apenas pontos

b
-

=it

. especificos de seu material genético. Assim, a policia teria novas
& pistas que poderiam redirecionar uma investigagio. J4 existem
ferramentas capazes de predizer a cor dos olhos, cabelos e pele,
enquanto outras caracteristicas foram pouco estudadas. Apesar
de ser promissora, ainda hd muito o que se discutir sobre os as-
pectos morais, éticos e legais que envolvem o uso dessa técnica.
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Por que as pessoas
apresentam
caracteristicas
fisicas diferentes?

Se andarmos pelas ruas e prestarmos aten-
¢30 ao nosso redor, poderemos encontrar
pessoas com os mais diversos tipos de ca-
racteristicas: altas, baixas, loiras, morenas,
ruivas, olhos variando de bem claros a muito
escuros, cabelos variando de lisos a crespos,
diferentes tamanhos de nariz, formatos de
labios, dentre uma infinidade de caracteris-
ticas que nos tornam Unicos. E, é também, a
partir dessas caracteristicas, as quais chama-
mos de fendtipos, que podemos reconhecer
uns aos outros. Porém, a0 mesmo tempo,
os seres humanos compartilham muitas se-
melhangas, tanto externas quanto internas:
apresentamos uma estrutura corporal que
varia pouco entre individuos (tronco, bra-
¢os, pernas, cabeca, olhos, boca, nariz etc.) e
precisamos também do mesmo conjunto de
proteinas, células e nutrientes para manter o
corpo funcionando corretamente.

De maneira geral, nossas semelhancas sio
muito maiores que nossas diferengas, e é
isso que define a espécie Homo sapiens. E,
por sermos da mesma espécie, a maior par-
te da nossa sequéncia de DNA ¢é conservada
igualmente em todos os individuos, sendo
que, aproximadamente, apenas 0,15% da
informagio genética varia entre as pessoas.
Se pensarmos que o genoma, 0 conjunto
de informagio genética contida nas células
gaméticas da espécie, possui um total de 3,2
bilhdes de nucleotideos, essa porcentagem
equivale a 4,5 milhdes de bases que podem
variar entre individuos. De fato, é estimado
que exista cerca de 4 a 5 milhdes de diferen-
¢as entre dois individuos e é uma pequena
parcela dessas diferencas que explica a varia-
bilidade fenotipica observada na populagio.
E vilido lembrar que fatores externos tam-
bém podem influenciar na aparéncia de um
individuo como, por exemplo, a luz do sol
que tem a capacidade de bronzear as pessoas,
alterando assim a cor de pele das mesmas.
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As regides do DNA que podem diferir de in-
dividuo para individuo sio chamadas de si-
tios de variagio ou marcadores genéticos. Se
a frequéncia do alelo mais frequente desse si-

tio na populagio for inferior a 99%, podemos
chamar esse sitio de marcador polimérfico,
ou polimorfismo genético.

Polimorfismos de
DNA empregados
na pratica forense

A pratica forense utiliza trés tipos de poli-
morfismos que sdo de uso valioso (Figura 1):

+ Elementos repetitivos arranjados em tan-
dem. Dentro dessa categoria, existem dois
tipos de polimorfismos: os minissatéli-
tes/ VNTRs (do inglés Variable Number
of Tandem Repeats) que consistem na re-
peticio de uma sequéncia que pode variar
de 7 a 100 bases, e os microssatélites/
STRs (do inglés Short Tandem Repeats)
que consistem na repeticio de uma se-
quéncia que pode variar de 2 a 6 bases.
Nessa categoria de polimorfismos, a dife-
renga entre um alelo e outro é o niimero
de vezes que a sequéncia de bases serd
repetida. Sio eles os marcadores utiliza-
dos para realizar testes de paternidade e
identificagio humana. Enquanto a ani-
lise dos minissatélites resulta no clissico

DNA fingerprinting, que revolucionou
a atividade de identificagio por DNA, a
andlise de aproximadamente dez a vinte
STRs distribuidos pelos diferentes cro-
mossomos compdem os modernos perfis
genéticos gerados no mundo todo.

+ Polimorfismos de nucleotideo tnico
(SNP), do inglés Single Nucleotide Polimor-
physm. E o mais simples e também o mais
comum tipo de polimorfismo. Consiste
na troca de uma tnica base da sequéncia
genética, por exemplo, em uma posi¢io
especifica que normalmente é encontra-
da uma base nitrogenada A (adenina),
também pode ser encontrada em alguns
individuos a base G (guanina). Apesar de
nio serem tio informativos quanto STRs,

Alelo - formas alternativas
presentes em um mesmo ponto
ou regido do DNA.

Polimorfismo genético -
variacoes que ocorrem no DNA,
sendo que o alelo mais raro
apresenta frequéncia maior do
que 1% na populacdo.

DNA fingerprinting - em
uma traducao literal, significa
impresséo digital do DNA.
Tal técnica de identificacao
anteriormente baseada na
andlise de minissatélites
produzia perfis considerados
Gnicos (assim como as entao
tradicionais impressoes
digitais). Apds a descoberta
dos microssatélites, os perfis
de STRs passaram a ser mais
comumente usados.

Perfil Genético - conjunto
de alelos de um conjunto
de marcadores de DNA que
permitem individualizar uma
pessoa.



visto que normalmente apenas dois alelos
sdo observados em cada SNP, estio pre-
sentes em maior niimero no genoma e sao
os principais marcadores para andlise de
DNA degradado, uma vez que, devido ao
pequeno tamanho dos fragmentos, sio
mais facilmente amplificiveis por PCR
(do inglés Polymerase Chain Reaction) do
que os STRs.
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+ Insercdes/Delegdes (InDels). Consistem
normalmente na presenca (inser¢io) ou
auséncia (dele¢io) de uma ou mais ba-
ses na molécula de DNA. Assemelham-
-se a0s SNPs em virios aspectos: estio
amplamente distribuidos pelo genoma,
apresentam normalmente dois alelos e sio
mais facilmente amplificados na anlise de

DNA degradado.

um mesmo polimorfismo

\

/\

Polimorfismos de DNA empregados na pratica forense

Alelos diferentes (I e I1) de

I 5" GCTATGACTGTATGACTGTATGACTGTATGACTGTGTAA

VNTR 1 2
Il 5 GCTATGACTGTATGACTGTATGACTGTATGACTGTATGACTGTATGACTGTGTAA

SNP
Il 5" GGTGACTAAACTGGCATCCTTCGCACGTAGATGCGTACCCC

InDel
Il 5" GCACGTAGATACAT - -~~~

5" CTAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGATTCA
STR 1 2 3 4 5
Il 5 CTAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGAATGATTCA

5" GGTGACTAAACTGGCATCCTTAGCACGTAGATACATACCCC

5" GCACGTAGATACATACCCCAGGGACTAAACTGGCATCCTTGAGGGTCGACGTA

4 5 6

6 7 8 9 10 1

CTGGCATCCTTGAGGGTCGACGTA

Figura 1.

llustracao dos tipos de
polimorfismos de DNA que sdo
empregados na pratica forense:
minissatélites/VNTRs (do inglés
Variable Number of Tandem
Repeats), microssatélites/
STRs (do inglés Short Tandem
Repeats), polimorfismos de
nucleotideo tnico, (SNP

do inglés Single Nucleotide
Polimorphysm) e InDels
(insercoes/delecoes).

Uso do DNA na
pratica forense

Em cenas de crime, acidentes ou desastres de
massa que precisem da identificagio de uma
pessoa, é comum que se encontre material
biolégico do individuo em questio (sangue,
saliva, sémen, entre outros). A partir da co-
leta desse material, o procedimento padrio
seguido pela pericia é o de tentar obter um
perfil genético do criminoso/vitima uti-
lizando polimorfismos STRs. O DNA ¢

extraido das amostras bioldgicas coletadas,

quantificado, e os fragmentos alvo sio am-
plificados por PCR. Como polimorfismos
STRs consistem em fragmentos de diferen-
tes tamanhos, a anélise dos mesmos pode
ser realizada pela técnica de eletroforese,
através da qual o DNA amplificado é depo-
sitado em cavidades presentes em um gel e
nesse gel é aplicada uma corrente elétrica.
Como os fragmentos de DNA estio carrega-
dos negativamente, os mesmos sio atraidos
para a outra extremidade do gel, a qual estd
carregada positivamente. Dessa maneira, as
moléculas de menor tamanho migram para
a outra extremidade do gel mais rapidamen-
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te, e os fragmentos de DNA sio separados
de acordo com seus tamanhos. A partir de
poucos marcadores STR (entre dez e vinte)
consegue-se tracar um perfil genético tni-
co, capaz de individualizar uma pessoa e de
permitir que um individuo seja identificado
com alta confiabilidade (com excegio de gé-
meos monozigdticos — idénticos —, pois es-
tes possuem O mesmo genoma, e, portanto,
o mesmo perfil genético). Em investigacoes
criminais, este perfil pode ser comparado
com o perfil de algum suspeito previamen-
te identificado pela policia ou com perfis de
criminosos ji existentes na Rede Integrada
de Bancos de Perfis Genéticos (RIBPG -
https://www.justica.gov.br/sua-seguranca/
seguranca-publica/ribpg).J4 em casos de aci-
dentes ou desastres de massa, o perfil obtido
de uma vitima ainda nio identificada pode
ser comparado com o perfil de parentes ou
com amostras de referéncia ante-mortem

das vitimas do desastre, coletadas a partir de

escovas de dente ou de roupas intimas, por
exemplo.

Como STRs consistem em sequéncias que
podem ser repetidas muitas vezes, o DNA
deve estar em bom estado para que o perfil
genético possa ser obtido de maneira confid-
vel. Algumas vezes, a realidade encontrada
em locais de pericia pode ser diferente: as
condi¢des ambientais nio sio propicias e o
material biolégico pode estar em quantida-
de reduzida e/ou acabar se degradando par-
cialmente caso nio seja coletado em tempo
hébil, dificultando assim a obten¢io de um

bom perfil por STRs.

Dessa forma, quando nio é encontrado um
perfil compativel com aquele obtido no local
de pericia ou quando nem ¢é possivel se ob-
ter um perfil de STRs, se ndo houver mais
nenhuma pista relevante, o caso pode ser ar-
quivado por anos até que surja alguma infor-
macio nova. Diante dessas limitacdes, estra-
tégias alternativas tornaram-se necessirias e
o uso de SNPs tornou-se uma possibilida-
de interessante devido a algumas vantagens
apresentadas em relagio aos STRs como, a
facilidade de anilise em casos de amostras
degradadas. Apesar de possuirem um menor
poder de discriminagio, os SNPs sio mui-
to abundantes no genoma, e é possivel que
milhares deles sejam genotipados, fazendo
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com que seja alto o poder de discriminagio
combinado (ou seja, a capacidade de se di-
ferenciar dois individuos baseando-se nos
marcadores genéticos analisados). Ainda
assim, o perfil genético composto por SNPs
pode nio levar 2 identificagio do individuo
em situagdes nas quais nio existam suspeitos
ou material de referéncia, nem um banco de
perfis de SNPs de criminosos previamente
condenados.

Dessa maneira, a partir dos anos 2000, uma
nova drea de estudo de genética forense co-
megou a ser incentivada, denominada Feno-
tipagem Forense por DNA (do inglés Fo-
rensic DNA Phenotyping). Essa técnica tem
por objetivo determinar as caracteristicas
externamente visiveis de um individuo ba-
seando-se apenas na andlise de marcadores
(principalmente SNPs e InDels) do material
genético obtido (Figura 2). Assim, quando a
andlise por STRs se mostrasse inconclusiva,
a fenotipagem forense proporcionaria pre-
di¢bes que trariam um novo rumo 2 inves-
tigagdo, concentrando a busca da policia em
individuos que apresentassem determinados
fendtipos ou revelando alguns aspectos da
aparéncia ante-mortem de vitimas encontra-
das em desastres de massa.

As metodologias para fenotipagem por
DNA nio eram muito desenvolvidas, pois
essa drea da genética, que estuda a origem
dos fenétipos morfoldgicos, ainda nio tinha
despertado muito o interesse dos pesquisa-
dores. Além disso, todas as caracteristicas
externamente visiveis sdo consideradas tra-
cos complexos, tornando ainda mais compli-

cado o seu estudo. Sio considerados tragos
complexos aqueles fenétipos em que fatores
ambientais, em conjunto com diversos genes,
atuam em sua determinagio. Porém, quando
ficou evidente a potencial aplica¢io forense
desse campo de pesquisa, muitos estudos
comegaram a ser feitos buscando entender
a base molecular de cada caracteristica, e
percebeu-se que algumas delas eram menos
complicadas do que de outras. Atualmente,
j4 se tem uma boa compreensio sobre a base
genética da pigmentagio humana, caracte-
ristica que é definida majoritariamente pela
presenca de melanina na epiderme, cabelo e
iris. Esse pigmento consiste em um comple-
xo grupo de moléculas sintetizado dentro de

Rede Integrada de Bancos
de Perfis Genéticos (RIBPG)
- E uma rede constituida por:
Secretarias de Seguranca
Pablica (ou instituicoes
equivalentes), Secretaria
Nacional de Seguranca
Piblica e Policia Federal

para o compartilhamento

de perfis genéticos obtidos
em laboratorios de Genética
Forense, tanto na esfera
estadual como nacional.

Sao incluidos nos bancos

de dados: perfis genéticos
provenientes de vestigios de
locais de crime; material de
individuos condenados por
crimes hediondos ou por crime
doloso e violento contra a
pessoa; material de individuos
identificados criminalmente

e de pessoas desaparecidas e
ainda de restos mortais nao
identificados (ossadas, pelos,
arcada dentaria etc.).

Amostras de referéncia

- consiste na amostra de
material bioldgico que servira
como padrdo de comparagao
em analises de DNA. Por
exemplo, a amostra bioldgica
de um suspeito (referéncia)
sera comparada a amostra
desconhecida da cena do
crime. Em casos de desastres
de massa, as amostras
desconhecidas originam-se

das vitimas e, as amostras de
referéncia devem ser originarias
de objetos que contenham
material biologico das possiveis
vitimas em questao, como
escovas de dentes ou roupas
intimas.


https://www.justica.gov.br/sua-seguranca/seguranca-publica/ribpg
https://www.justica.gov.br/sua-seguranca/seguranca-publica/ribpg

Melanécitos - células
especializadas na producao de
melanina.

Sequenciamento de DNA -
técnica da biologia molecular
usada para determinar a ordem
das bases nitrogenadas (A, T, C,
G) em um fragmento do DNA.

Genotipagem - técnica

da biologia molecular para
determinacdo de genétipos de
pontos ou regides de interesse
do DNA.

células especializadas, os melandcitos. Esti-

ma-se que mais de 100 genes estio atuando
na via de sintese da melanina, destacando-se
TYR,OCA2,SLC45A2,SLC24A5, MCIR,
ASIP e HERC2.

Com a modernizagio das tecnologias de se-

quenciamento de DNA e genotipagem de

marcadores genéticos, estudos mais amplos
envolvendo milhares de amostras e mar-
cadores puderam ser feitos e, finalmente,
tornou-se possivel desenvolver as primei-
ras ferramentas voltadas para a predicio
de fendtipos de pigmentagio: cor de olho,
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cabelo e pele. Dentre essas coloragdes, po-
de-se dizer que a mais simples em termos
genéticos é a pigmentagio da iris. J4 se sabe
que um SNP denominado rs12913832
do gene HERC2 tem papel importante
na determinacdo dessa caracteristica, pois
seu gendtipo GG determina olhos azuis,
enquanto o gendtipo AA determina olhos
castanhos com grandes probabilidades de
acerto (a determinagio de olhos nio-azuis
e nio-castanhos, como olhos verdes, per-
manece desconhecida). Além disso, a cor
dos olhos possui menor interferéncia do
meio ambiente.

Individuo com: Olho azul
Cabelo preto

pelo individuo

A
%

Passo 5. Com as novas
pistas, a policia pode
continuar sua busca

Passo 1. O material
biologico encontrado
na cena do crime

%
/
4

Pele Clara/Branca

w &

h coletado
é coletado >
-]
Passo 3. As
ferramentas de
predicdo sdo
utilizadas a partir
dos gendtipos
presentes no DNA
Fendtipo de Predicao obtida
igmentacdo
P i | HlirisPlex-S Snipper
Olho Azul Azul
Cabelo Castanho-escuro/preto Castanho
Pele Clara Branca

| =
o

Passo 2. O DNA &
extraido e preparado
a partir do material

Passo 4. As informagoes
obtidas sdo repassadas
para as autoridades
policiais

Figura 2.

Etapas de fenotipagem forense
por DNA. Primeiramente,
coleta-se uma amostra
biolégica na cena de crime de
um individuo desconhecido. A
partir desse material, o DNA

é extraido e genotipado, e

as ferramentas sao utilizadas
para predicao de fendtipos.
Posteriormente, as informacoes
obtidas devem ser repassadas
as autoridades policiais
competentes para ajudar no
direcionamento da busca por
aquele individuo suspeito.

J4 a predicio de cor de cabelo mostra-se um
pouco mais complicada porque, primeira-
mente, acaba sendo muito dificil sua classi-
ficagio em categoria de cor j& que, por vezes,
elas sio muito parecidas como, por exemplo,
loiro-escuro e castanho-claro e castanho-es-
curo e preto. Além disso, da infincia para a
fase adulta pode ocorrer um escurecimento
dos fios (as causas moleculares disso perma-
necem desconhecidas), o que pode influen-
ciar também na predi¢io gerada.

Por fim, a pigmentagio da pele é o fendtipo
mais complexo dentre as trés pigmentagdes,

primeiro porque nio hd um consenso certo
sobre como categorizi-la: podemos dividi-la
em diferentes categorias, utilizando crité-
rios subjetivos (como classificagio visual) ou
objetivos (como métodos que quantificam a
pigmentagio). Além disso, o clareamento da
cor da pele seguiu caminhos evolutivos dife-
rentes em europeus e asidticos, por exemplo,
levando assim a diferentes padrdes genéticos
para essa caracteristica. Por fim, estamos
sempre expostos ao sol, o que leva a diferen-
tes intensidades de bronzeamento, influen-
ciando assim na pigmentagio final.

Sociedade Brasileira de Genética

213



GENETICA E SOCIEDADE

214

Ferramentas de
predicdo existentes

Como mencionado anteriormente, hoje em
dia ja se tem uma boa compreensio sobre a
base genética da pigmentagio humana, e a
mesma se mostra como um dos tragos feno-
tipicos menos complicados. Dessa maneira,
ji existem algumas ferramentas voltadas
para predicio desses fendtipos.

O conjunto de ferramentas mais famoso
no campo forense atualmente é o sistema
HIrisPlex-S, para predi¢cdo simultinea da
cor dos olhos, cabelos e pele. Essa ferra-
menta gera probabilidades para cada ca-
tegoria de cor a partir da genotipagem de
um conjunto de 41 marcadores genéticos.
Em relagio A cor dos olhos, classificados
em azul, intermedidrio (verde/mel) e cas-
tanho, a taxa de acerto obtida mostrou-se
acima de 92% para determinagio de olhos
azuis e castanhos. Infelizmente, o sistema
apresenta grandes falhas na determinagio
de olhos intermediirios, como verde e mel,
pois ainda nio se tem um entendimento
preciso de quais polimorfismos originam
esses fendtipos. J4 as taxas de acerto para
cabelos (classificados em ruivo, loiro, casta-
nho e preto) nio se mostraram altas como
as obtidas para os olhos, porém ji pode ser
considerado como bom um comeco para
a drea, pois se mostram em torno de 33%
para cabelos pretos a 66% para cabelos loi-
ros. J4 a pigmentacio da epiderme é clas-
sificada em cinco categorias: muito clara,
clara, intermedidria, escura e muito escura.
A ferramenta apresenta pequenas taxas de
acerto para todas as categorias, principal-
mente muito-clara e escura, e refor¢a a ne-
cessidade de novos marcadores que ajudem
a melhorar essas predicoes.

O modelo preditivo do sistema HIrisPlex-
-S estd implementado em uma ferramenta
online gratuita que pode ser acessada em
https://hirisplex.erasmusmc.nl/. Nela, ¢é
possivel simular um perfil genético, preen-
chendo os boxes com o nimero correspon-
dente de alelos que o individuo possui, e

observar a predi¢do correspondente.
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Outros conjuntos de sistemas preditivos
muito conhecidos sdo aqueles vinculados a
uma ferramenta denominada Snipper. Den-
tre os sistemas, trés foram desenvolvidos para
predicio de cor dos olhos. O mais completo
deles, composto por 23 SNPs, apresenta ele-
vadas taxas de acerto de classificacio: 98%
para olhos azuis, 99% para intermedidrios e
92% para olhos castanhos.

Para predi¢do da cor de cabelo, foi desenvol-
vido um tnico sistema que utiliza genétipos
de 12 SNPs. Esse modelo também classifica
os cabelos em quatro categorias: ruivos, loi-
ros, castanhos e pretos. As taxas de acerto
obtidas pelos desenvolvedores utilizando
esse conjunto variaram de 45% para casta-
nhos a 85% para loiros.

Por fim, para predicio da cor da pele, 10
SNPs sio utilizados, com quatro deles estan-
do presentes também no HIrisPlex-S. Essa
ferramenta apresenta uma classificagio mais
simples em relagio a cor da pele, classifican-
do-a em branca, intermedidria e escura. As
taxas de acerto variaram de 74% para peles
intermediarias a 99% para peles brancas.

O modelo preditivo da ferramenta Snipper
também estd implementado em uma inter-
face online gratuita, e estd disponivel no site
http://mathgene.usc.es/Snipper/. Para os
curiosos, pode-se simular um perfil genético
inserindo possiveis gendtipos de um indivi-
duo e verificar a predi¢io correspondente.

Aplicabilidade
das ferramentas
preditivas no Brasil

Apesar do sucesso da iniciativa da Rede Inte-
grada de Bancos de Perfis Genéticos no Brasil,
cujo inicio das atividades deu-se em 2013, cer-
ca de 70 mil perfis de individuos condenados
e identificados criminalmente estavam arma-
zenados até novembro de 2020 (relatério vir-
tual disponivel em: https://www.justica.gov.
br/sua-seguranca/seguranca-publica/ribpg/
relatorio-interativo/xiii-relatorio-da-ribpg).
Sendo assim, a predi¢io de fendtipos pode ter
uma relevincia ainda maior para auxiliar na
resolugio de crimes no Brasil.
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A populagio brasileira é uma populagio mis-
cigenada, ou seja, possui contribui¢io genéti-
ca de mais de uma populagio ancestral. No
nosso caso, trés populagdes contribuem de
maneira expressiva para a nossa diversidade
genética: europeus, que respondem 3 maior
parcela de contribui¢io devido 4 colonizagio,
africanos, trazidos pelos europeus nos sécu-
los passados, e nativos americanos, que aqui
habitavam antes da chegada dos portugue-
ses. Devido a essa miscigenagio, nossa popu-
lagio pode apresentar uma maior frequéncia
de fendtipos chamados intermedidrios. Por
exemplo, o Brasil possui uma parcela maior
de individuos com olhos verdes do que azuis,
enquanto o contririo acontece na Europa,
onde olhos azuis sdo mais comuns. Muitas
pessoas do nosso pais também apresentam
cabelos loiro escuro/castanho-claro, sendo
mais raro observamos individuos com cabe-
los loiro-claro e ruivos, enquanto esse é um
fendtipo comum em muitos lugares da Eu-
ropa.

Assim, é importante lembrar que, devido ao
fato de algumas ferramentas preditivas terem
sido desenvolvidas a partir de estudos feitos
em populacdes europeias, seu desempenho
pode ser afetado quando usadas em popu-
lagoes miscigenadas. Por exemplo, para uma
populagio brasileira que apresente gran-
de parcela da populagio com olhos verde e
mel, a dificuldade das ferramentas atuais em
predizer essas cores de olhos torna-se ainda
mais relevante.

Devido a isso, ao testarmos as ferramentas
HlrisPlex-S e Snipper no Brasil, consta-
tamos maiores dificuldades na predicio de
fenétipos intermedidrios de olhos e cabelos
de maneira geral. No caso da pele, o siste-
ma HlrisPlex-S apresentou dificuldades
na predicdo de fendtipos claros, enquanto o
Snipper falhou na predicio de fendtipos es-
curos. Por isso, é extremamente importante
que se continue buscando marcadores asso-
ciados significativamente com pigmentagio
em populacdes miscigenadas. No Labora-
tério de Pesquisas Forenses e Gendmicas,
estudamos diversos genes envolvidos na via
de produgio da melanina, buscando confir-
mar associacdes ja descritas na literatura e,
principalmente, identificar novos marcado-
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res que estejam associados com fendtipos
de pigmentagio, especialmente em relagio
aos fendtipos intermedidrios, a fim de se de-
senvolver uma ferramenta prépria para uso
forense no Brasil.

Futuro da
Fenotipagem
Forense por DNA

Em relagio 4 pigmentagio humana, apesar
de ja termos varias ferramentas preditivas
disponiveis, ainda existem desafios a serem
vencidos, como a predi¢io de olhos verde/
mel e melhoras na acuricia preditiva da cor
de cabelos e pele, além de uma padronizagio
na classificagio.

A ciéncia estd se empenhando muito para
que seja possivel desenvolver ferramentas
para predizer outras caracteristicas externas
das pessoas. Apesar de ainda nio termos ne-
nhum novo sistema totalmente desenvolvido
e validado, existem algumas caracteristicas
que sio candidatas promissoras a possuirem
uma ferramenta de predi¢io. Pesquisadores
de diversos paises europeus reuniram-se em
um enorme projeto, o consércio VISAGE
(Atributos Visiveis por meio da Gendmi-
ca, do inglés The VISible Attributes Through
GEnomics), com o objetivo de desenvolver
amplos trabalhos relacionados 2 predicio de
caracteristicas morfoldgicas, a fim de propor-
cionar o maior nimero de informagdes para
ajudar nas buscas policiais.

Uma caracteristica que vem sendo estudada
h4 muitos anos é a estatura de um individuo.
O estudo mais recente foi realizado em 2019
pelo VISAGE e utiliza um conjunto de 689
SNPs para predigio satisfatéria de estatura
em individuos europeus.

Outra caracteristica que vem despertando
a atengio dos pesquisadores é a morfologia
do cabelo. Em africanos, hd a predominin-
cia de cabelos cacheados/crespos, enquanto
em populagdes europeias observamos menor
frequéncia deste tipo de cabelo, com pre-
dominincia de cabelos lisos, até chegarmos
nos asiiticos, em que o cabelo liso é domi-
nante. Assim, em populagbes miscigenadas
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podemos encontrar todos os tipos de cabelo.
Atualmente, mais de vinte genes ja foram re-
lacionados com a curvatura do cabelo, quatro
deles tendo sido estudados especificamente
em populacdes latino-americanas. A inten-
¢do é que se consiga desenvolver uma fer-
ramenta capaz de diferenciar com precisio
cabelos lisos, ondulados e cacheados.

A presenca de sardas também vem sendo
estudada, e ja foram desenvolvidos modelos
na Europa que conseguiram predizer corre-
tamente a presenca ou auséncia de sardas em
até 84% dos individuos. Modelos capazes de
predizer se o individuo possui alta ou baixa
incidéncia delas também estio sendo desen-
volvidos, porém com menores taxas de acet-
to.

O objetivo mais desejado entre os cientis-
tas envolvidos com a Fenotipagem Forense
por DNA ¢ conseguir predizer a aparéncia
da face humana. Virios estudos utilizaram
fotografias do rosto para segmenta-lo de di-
ferentes maneiras e procurar genes associa-
dos a tais segmentos. O estudo mais recen-
te, feito pelo consércio VISAGE, estipulou
treze pontos principais no rosto e mediu as
distincias entre eles, identificando 24 genes
associados a essas caracteristicas. Apesar de
todos os esforcos que vém sendo feitos hi
anos, a predicdo facial permanece como um
grande desafio e ainda nio existe uma fer-
ramenta capaz de predizer tal caracteristica,
devido & complexidade das faces.

Aspectos éticos
e legais

O uso do DNA no dmbito forense sempre
levantou diversos questionamentos éticos e
legais. Como as primeiras ferramentas foram
desenvolvidas por laboratérios europeus, era
de se esperar que o uso de tais ferramentas
fosse discutido primeiramente na Unido Eu-
ropeia. Ainda nio existe um consenso entre
os paises sobre a maneira de implementar a
prética de fenotipagem forense nas investiga-
coes. Até o comeco de 2020, esta técnica era
explicitamente regulada pela lei em apenas
dois paises: Holanda e Eslovdquia, enquanto
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em outros sete (Reino Unido, Polénia, Re-
publica Tcheca, Suécia, Hungria, Austria e
Espanha) ela era praticada em conformidade
com as leis existentes. J4 no Brasil, ainda nio
existe legislagio especifica para esta pratica.
Segundo a Lei n° 12.654/2012, que ¢ apli-
civel apenas as atividades da Rede Integra-
da de Bancos de Perfis Genéticos (RIBPQG),
informagoes genéticas contidas nos bancos de
dados de perfis genéticos nao poderdo revelar
tragos somdticos (tragos fisicos, como feigoes,
conformacao facial e corporal, cor da pele etc.)
ou comportamentais das pessoas, exceto deter-
minagdo genética de género. Assim, os dados
servem unicamente para individualizagio,
nio sendo permitido armazenar dados que
revelem qualquer caracteristica fisica. Antes
que a prética de Fenotipagem Forense por
DNA seja legalmente regulamentada, é im-
portante uma reflexio sobre os virios aspec-
tos éticos que envolvem a técnica. Existem
argumentos a favor de sua liberagio, porém
todos eles devem ser contrabalanceados.

Primeiramente, a Fenotipagem Forense por
DNA seria utilizada apenas quando a ge-
notipagem por STRs fosse inconclusiva ou
ineficaz, com o objetivo de fornecer pistas
adicionais quando todos os outros métodos
convencionais ji fossem esgotados. Porém,
qual a real confiabilidade dessas informa-
¢oes? Ainda nio existem estudos mostrando
o efeito que esses resultados provocam em
investigagdes reais, nio se sabe ao certo se a
implementacio de tal pratica elevaria signifi-
cativamente as taxas de identificagio de um
criminoso pela policia.

E, alids, estaria a policia preparada para li-
dar com os resultados obtidos pela feno-
tipagem? Desde que o perfil de DNA por
meio de STRs se consolidou como uma das
principais provas judiciais, tornando-se uma
prova de ouro, criou-se a ideia de que toda
informagio gerada a partir dela seria 4 prova
de erros. Porém, no caso da fenotipagem, os
dados sio gerados com base em inferéncias
probabilisticas e, portanto, nio consistem
em verdades absolutas. E importante ter isso
em mente em uma investigacio, para nio di-
recionar a policia a focar em uma pista falsa.
Além disso, quando tracos especificos as-
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sociados a minorias étnicas forem preditos,
certos preconceitos presentes na sociedade
também podem levar a uma superestimativa
da confiabilidade em relagio a tais predicoes
e a julgamentos precipitados. E necessario
estudar a maneira como o laboratério cien-
tifico apresentaria os dados para os respon-
sdveis pela investigacio e que essas pessoas,
bem como outros agentes envolvidos, como
juizes, fossem cuidadosamente instruidas
sobre como interpretd-los. Além disso, a
fenotipagem nido deve servir como prova
condenatéria: apds a apreensio de um sus-
peito, o mesmo deve ser submetido ao teste
tradicional por STRs para confirmacio de
identidade. Depois de utilizados, os dados
também geram discussio: deveriam ser ar-
mazenados por um tempo ou simplesmente
descartados? E, em situagdes que levam anos
para serem os casos solucionados? Como
proceder? Essas sio questdes que ainda pre-
cisam ser analisadas 4 luz do legislativo de
cada pais.

Outro ponto a ser discutido é se e como essas
informagdes devem ser repassadas e divulga-
das pela midia. A mesma situagio descrita
no pardgrafo anterior pode ocorrer aqui: a
divulgagio de um possivel perfil fenotipico
pode gerar alvorogo em uma populagio leiga,
que pode tomd-lo como verdade absoluta,
levando a discriminagdo de pessoas com tra-
¢os semelhantes. Além disso, midias sensa-
cionalistas podem se aproveitar para colocar
pessoas inocentes como potenciais culpadas,
e tais pessoas podem sofrer uma represalia
direta nesse caso. Por fim, se divulgado um
determinado perfil, e o assassino tiver outra
aparéncia, isso pode manchar a imagem das
autoridades policiais e cientificas frente 3 po-
pulagio. Muitas pessoas do meio concordam
que o ideal é que tais informagdes nio sejam
divulgadas para a midia a nio ser em casos
extremos como, por exemplo, em caso de as-
sassinos em série.

Apesar de que as caracteristicas fisicas pre-
ditas pelas ferramentas nio sio dados con-
fidenciais (pois sio externamente visiveis) e
ajudariam a direcionar a policia para uma
busca mais efetiva, e nio na identificagio
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direta de um individuo, respeitando a priva-
cidade do mesmo, alguns desdobramentos
mais sérios surgem dessa questdo: quando
um petfil fenotipico é predito por uma fer-
ramenta, as pessoas que se encaixam em tal
perfil poderiam ser consideradas potenciais
suspeitos, e serem convidadas a provar a
inocéncia, ou seja, fornecer material gené-
tico para confirmar que nio é o mesmo da
cena do crime? Isso vai na contramio do
principio da presunc¢io de inocéncia, que é
um dos pilares de nossa sociedade. Por ou-
tro lado, se a pessoa se recusar a colaborar,
podem aumentar as desconfiancas das au-
toridades em relacio a ela. Esses aspectos
reforcam a necessidade de ampla discussio
sobre aspectos éticos, legais e morais que
conduzam ao estabelecimento de uma re-
gulamentagio especifica para o uso futuro
desta metodologia.

Por fim, como discutido ao longo deste ar-
tigo, atualmente hd muitas ferramentas de
predicdo, as quais poderiam levar a resulta-
dos diferentes. Assim, além de regulamen-
tar a aplicagio da Fenotipagem Forense por
DNA, deve-se também estudar aprofunda-
damente a acuricia das diferentes ferramen-
tas nos virios segmentos de nossa populagio.
Essa é mais uma razio pela qual um sistema
preditivo desenvolvido com foco em nossa
populagio seria importante para subsidiar
a discussio sobre implementagio da técnica
de Fenotipagem Forense por DNA na rotina
policial brasileira.
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Ferramenta HirisPlex: https://hirisplex.erasmusmc.nl/

Ferramenta Snipper: http://mathgene.usc.es/snipper/
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