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Este trabalho pretende constituir um contributo para a melhor compreensao
da Genética Forense por parte de quem deseje iniciar-se ou aprofundar

0s seus conhecimentos nesta area. Sao abordados os principais conceitos
com relevancia para a Genética Forense, incluindo os aspectos relacionados
com a Genética de Populacoes, bem como os cuidados a ter na colheita,
acondicionamento e envio de amostras para identificacdo genética.

Sado detalhadas as principais caracteristicas das pericias realizadas

no ambito das trés areas mais frequentemente solicitadas (investigacao
bioldgica de parentesco, criminalistica biologica e identificacdo genética

de desconhecidos) e discutem-se os problemas éticos mais relevantes

no que diz respeito ao uso da gendémica individual na investigacao criminal.
Conclui-se relatando-se todo o processo que levou a criacdo da

Base de Dados de Perfis de ADN em Portugal, descrevendo-se ndo apenas
a situacao actual mas também o conjunto de iniciativas que originaram

a publicacao da lei e os aspectos que suscitaram mais controvérsia.
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PROLOGO

Imparcialidade, independéncia, veracidade e
prudéncia sdo aspectos fundamentais no ambito
da intervencao da pericia forense. Aspectos que
tém de estar necessariamente associados a com-
peténcia e objetividade e a rigorosos principios de
controlo de qualidade. Principios que sé podem
ser assegurados se forem seguidas as normas e
as metodologias estabelecidas pela comunidade
cientifica internacional e se, na actividade pericial,
se utilizar linguagem objectiva, rigorosa e clara.

As ciéncias forenses tém registado uma as-
sinalavel evolucdo, um substancial alargamento
dos seus dominios de intervencdo e um notavel
aprofundamento dos conhecimentos e das ma-
térias que integram os seus diversos ramos, 0s
guais envolvem cada vez mais complexas espe-
cificidades. Tais especificidades cientificas tém,
contudo, de ser perceptiveis por todos aqueles
que, ndo sendo especialistas na area em causa,
se podem ver confrontados com a necessidade
de compreender e interpretar relatérios periciais.
Com efeito, servira de pouco um relatério pericial
gue nao consiga transmitir aos ndo especialistas
o sentido, alcance e limitacoes do que foi pos-
sivel concluir na situacao concreta. Uma pericia
forense pode ser realizada de forma correcta e
completa, seguindo todas as normas cientificas
consensualmente aceites, mas se nao for entendi-
vel pelos ndo especialistas na area, designadamen-
te por magistrados e advogados, ndo contribuira
certamente para a melhor realizacdo da Justica.
O vocabulario utilizado, as explicacdes dadas,
0s argumentos apresentados, deverdo ser de-
vidamente adaptados a quem vai ter de os ler
e perceber para melhor poder decidir. O perito

devera assim ser possuidor ndo apenas de conhe-
cimentos vastos e profundos nas matérias sobre
gue se pronuncia, mas devera possuir também
a humildade cientifica suficiente que o habilite
a simplificar e a explicar o seu discurso, a ser
facilmente inteligivel para quem nao pertence
nem domine a sua area, mas que tem a complexa
incumbéncia de decidir.

A Genética Forense constitui uma das areas
mais apaixonantes das ciéncias forenses e, se-
guramente, uma das que mais evoluiu nos ulti-
mos anos. Os diferentes tipos de polimorfismos
genéticos actualmente disponiveis bem como as
técnicas, as metodologias e 0s equipamentos ao
dispor da comunidade cientifica, permitem uma
diversidade e profundidade de resultados que nao
se imaginavam ha alguns anos atras. Além disso, é
uma ciéncia com caracteristicas muito particulares,
designadamente por permitir quantificar a forca
dos seus resultados. Estes aspectos fazem com
gue seja uma area com capacidades extremamente
relevantes no apoio a Justica, desde que devida-
mente aproveitada, concretizada e compreendida.
As multiplas especificidades que envolve devem,
repete-se, ser apreendidas e percebidas por aque-
les que vao receber e interpretar os relatérios peri-
ciais. A titulo de exemplo, refira-se a necessidade
de se saber que quando se procede a identificacdo
genética de um pretenso pai ou de um “alegado
criminoso” se realiza sempre uma comparacao
com a probabilidade do resultado se o pai ou o
“criminoso” for um homem ao acaso da popula-
cdo. E é também necesséario saber-se que para se
“determinar” esse homem ao acaso é importante
que seja indicada qual a populacdo de referéncia



a considerar, pois a constituicdo genética pode
variar muito entre diferentes populacdes.

A procura da simplificacdo e da explicitacdo
de conceitos deve ser um objectivo permanente
dos peritos forenses, bem como dos docentes
responsaveis pela formacao de juristas ou futuros
juristas, entre outros. Se tal ndo for conseguido
nao é seguramente por responsabilidade dos que
desejam aprender, mas daqueles que tém o dever
de ensinar e de clarificar nocoes e conceitos.

Neste contexto, este livro pretende ser um
contributo para que a Genética Forense seja mais
compreendida e que, por essa via, possa melhor
auxiliar a realizacao da Justica.

Francisco Corte-Real, Duarte Nuno Vieira



PREFACIO

Ha anos, perguntava-se a deputados de um
certo estado norte americano: “Onde estao situa-
dos os genes?” Parte significativa das respostas
dizia: "na cabeca”. Ndo pode censurar-se a res-
posta por ela ser depreciativa; na verdade, o local
indicado tem a sua dignidade ou, pelo menos, ha
pior. Outra parte dos inquiridos respondeu: “no
corpo”. Convenhamos em que a resposta, apesar
de genérica e muito defensiva, ndo deixa de es-
tar certa. E, afinal, o corpo é um lugar bastante
razoavel para guardar os nossos genes...

Interessa-me sublinhar que respostas deste
tipo poderiam ser dadas em todo o mundo, até
hoje, mostrando uma certa ignorancia generaliza-
da relativamente a uma 4rea cientifica que irrom-
peu pelos tratados e pelos laboratérios sem pedir
licenca, com uma taxa de crescimento enorme,
e que alterou irreversivelmente a pratica clinica.

O efeito-surpresa deste fendmeno arrasador
encontrou a humanidade desapetrechada para
compreendé-lo e, sobretudo, para medir o alcance
das suas implicacoes. A Genética, ainda hoje é
desconhecida e mesmo assustadora para muitos
cidadaos, e falar de Genética lembra frequente-
mente galinhas sem penas e outras coisas bizarras.

Os conhecimentos da Genética foram facil-
mente transpostos para outros sectores da vida,
como o da atividade forense. E este livro é sobre
Genética Forense.

Mas o “mundo” dos juristas ndo tinha nenhu-
ma razao para se manifestar mais tranquilo do que
o comum dos cidaddos. A formacao académica em
letras e humanidades ndo predispunha os juristas
para aceitar facilmente as conquistas cientificas.
Os meios de prova cientifica foram recebidos com

alguma desconfianca, que era gerada pela dificul-
dade de perceber os instrumentos de analise e 0s
procedimentos. Por exemplo, quando a reforma
do codigo civil de 1977 admitiu a prova da data
provavel da concepcdo ou, dito de outro modo, a
prova do tempo de gestacao (art. 1800.°) um res-
peitado comentador ironizava com o novo regime,
escrevendo que, dai em diante, os juizes teriam de
por-se a adivinhar... E eu compreendo que nao era
facil, nessa altura, procurar esclarecimentos sobre
0s métodos que os neonatalogistas ja usavam,
guando queriam compreender as origens de algu-
ma anomalia do recém-nascido, e que serviam para
produzir a prova cientifica de que falava a norma.

Recordo também que, numa certa época,
acelerou-se muito o progresso das provas sangui-
neas para identificacdo, designadamente em a¢des
de parentesco, sobretudo quando se aproveitou a
técnica da histocompatibilidade desenvolvida para
os transplantes, mesmo antes da generalizacdo
das técnicas genéticas. Os resultados negativos
chegavam com frequéncia aos 99,9999%. Porém,
0s juristas que queriam contrariar a negacao da
paternidade alegavam facilmente que o resulta-
do nao era certo, isto é, 100% certo, e que era
importante tomar em consideracao a margem de
erro de 0,0001%, ignorando que, provavelmente,
a margem de erro de todas as outras decisdes
judiciais é superior...

A verdade é que os juristas nunca receberam
as bases de biologia e bioquimica que podiam
facilitar a absorcdo dos conceitos e da pratica
genética. Assim, de um modo geral, precisam de
algum tempo para aderir as aplicacbes forenses
das conquistas cientificas.
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2. Avida de cada um de nos progride sempre
dentro de varios filmes simultaneos que ignoramos
por distracdo. A mim, calhou-me ocupar um posto
de observacao privilegiado para acompanhar o
desenvolvimento dos progressos da biologia e da
genética forense, especificamente relacionadas
com as acdes de parentesco; foi-me dado perceber
a dimensdo do progresso e as repercussdes que
ele teve no Direito e na pratica dos tribunais.

As acoes de parentesco foram sempre, na
sua grande maioria, acdes de investigacao da
paternidade. Nao se pode negar que era possivel
usar exames de sangue desde ha muitos anos, ao
abrigo das normas do cédigo civil e do cédigo de
processo civil que autorizavam as provas periciais.
Porém, os instrumentos de que os laboratérios
dispunham eram imprecisos ou inadequados
para muitos casos. Por outro lado, as leis nao
estimulavam a prova da “verdade biolégica” do
parentesco. Na verdade, até a reforma de 1977, a
busca da “verdade bioldgica” nao era a prioridade
do sistema juridico, que preferia deixar a liber-
dade do eventual progenitor o reconhecimento
da paternidade juridica; de acordo com o regime
tradicional das investigacbes de paternidade, o
suposto filho sé podia obter a condenacédo do pai
se este tivesse praticado factos que mostravam a
sua conviccao de paternidade ou que, de algum
modo, o faziam perder uma espécie de imunidade
que as leis Ihe concediam. Num contexto legal
assim, acredito que nem houvesse motivacao para
tentar desenvolver os meios técnico-laboratoriais.

Em 1977, o regime legal do codigo civil afir-
mou a admissibilidade do uso de “exames de san-
gue e quaisquer outros métodos cientificamente
comprovados” (art. 1801.°). E claro que as provas
periciais ja eram admitidas e, portanto, parece que

esta norma ndo acrescentou nada de novo. Porém,
0 conjunto das alteracdes produzidas nessa época
acrescentou muito. Em primeiro lugar, a afirmacao
mencionada foi a bandeira de todo o novo regime
legal que estabeleceu a busca da “verdade biolo-
gica” como a prioridade do sistema de acbes de
filiacdo. Em segundo lugar, o direito da filiacdo
manifestou-se aberto a todos os progressos cien-
tificos consistentes, designadamente originarios
da medicina da reproducao, que era basicamente
proibida de entrar nas discussées dos tribunais.
Neste novo quadro legal, era de esperar que
as acdes de parentesco se apoiassem sobretudo
no resultado das técnicas da Biologia Forense, e
assim ficou aberto o caminho para uma utilizacao

ampla dos meios cientificos.

3. O enorme progresso dos resultados da
Biologia e da Genética Forense mostraram-se
em primeiro lugar pela forma mais ébvia, isto &,
com mais acoes a recorrer aos meios cientificos e
com mais decisdes fundamentadas nesses meios.
Os meios periciais antigos podiam ser dispensaveis
nas acdes em que eram invocados, mas os resulta-
dos modernos tornaram-se insubstituiveis. Neste
sentido, os avancos da Biologia e da Genética
Forense impuseram-se ao Direito.

Mas as consequéncias foram muito mais am-
plas; elas traduziram-se em verdadeiras mudan-
cas do regime legal, ou pelo menos em grandes
desafios para o Direito. Os apontamentos que
se seguem sumariam questdes que o Direito nao
teria enfrentado se néo tivesse sido obrigado a
fazé-lo pela Genética Forense.

a) Um dos temas mais conhecidos da pratica
das acbes de investigacao de paternidade



era o da pluralidade dos progenitores
possiveis. Sempre que um réu podia
alegar que outro homem tinha mantido
relacbes sexuais com a mae do autor,
durante o periodo em que o filho podia
ter sido concebido, invocava a exceptio
plurium concubentium. Nestes casos, o
tribunal ndo tinha meios para distinguir
qual dos homens tinha sido o causador
da concepcéao e, portanto, ndo podia de-
cidir. A acao acabava ai e ndo procedia.

As coisas modificaram-se radicalmente quan-
do os meios de prova conseguiram distinguir entre
0s varios parceiros sexuais qual é que tinha causado
a concepcao; a partir deste momento, o juiz podia
decidir quem era o pai. Entéo, ja ndo havia motivo
para fazer terminar a acao; ela podia continuar
para fazer as provas necessarias e sé terminaria
quando o juiz pudesse determinar a paternidade.

A defesa baseada na pluralidade de relacdes
sexuais — que foi insuperavel durante séculos —
deixou de ter um valor decisivo.

b) Um outro tema — mais moderno e menos
conhecido — é apresentado pelas acoes de
investigacao de paternidade em que nao
se consegue fazer a prova de que houve
relagdes sexuais entre a mae do autor e
0 réu, ou ndo é seguro que elas tenham
ocorrido dentro do periodo legal da con-
cepcao; mas obtém-se resultados periciais
indiscutiveis que afirmam a progenitura.

Ora, na tradicao técnico-juridica mais funda,
nao era concebivel declarar a paternidade do réu
sem ter conseguido aquela prova das relacdes

sexuais causantes do nascimento. Claro que isto
era assim porque nao havia outra maneira de
atingir a conclusao da paternidade. Hoje, porém, o
vinculo biolégico demonstra-se diretamente pelos
meios da Genética Forense. E, por esta razao,
tornou-se insolito que um tribunal se abstenha de
declarar a paternidade, com base na inconsisténcia
da prova sobre as relacées sexuais fecundantes,
apesar de dispor de uma prova cientifica suficiente
sobre a existéncia do vinculo biolégico entre o
filho investigante e o réu.

A quesitacdo direta da paternidade biol6-
gica, cuja resposta depende dos meios cientifi-
cos, estad fazer o seu caminho inexoravelmente.
A responsabilidade vai, também aqui, para as
potencialidades contemporaneas da Biologia e
Genética Forenses.

) Pode obrigar-se o réu a fazer exames periciais?

O sentimento, progressivamente generali-
zado entre os juristas, de que as conclusdes da
Biologia e da Genética Forenses tinham uma ca-
pacidade insuperavel para esclarecer as disputas
judiciais instalou subrepticiamente a expectativa
de que todas as acdes de filiacao fossem instrui-
das com provas cientificas. Compreensivelmente,
comecou a identificar-se um dever juridico de
comparecer perante as entidades técnicas para
a sujeicao a pericias.

Este tema nao tem sido pacifico entre os
civilistas porque, se é relativamente facil identificar
o dever, tudo se complica quando se imagina o
seu incumprimento e se propdem tanto os meios
compulsérios quanto as sangdes. Pode dizer-se
gue ha um dever de colaboracdo do réu para a
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descoberta da verdade (art. 417.° CodProcCiv)
mesmo quando a colaboracdo supde um gesto
de natureza tdo pessoal? Pode ser aplicada uma
sancao de multa pela falta de comparéncia? Pode
ser usada a forca fisica para obrigar o réu a coope-
rar? Segundo parece, a solucdo que vem tomando
corpo é a de reconhecer um dever de sujeicdo
aos exames, de aplicar a sancdo de multa contra
a recusa, de rejeitar a compulsao pela forca fisica
e, por fim, de usar a inversao do énus da prova
prevista no art. 344.°, n.° CCiv.

d) Seréa possivel reabrir uma causa com base
em novos resultados periciais que nao
podiam obter-se na época em que ela
decorreu? Novos resultados obtidos com
0s métodos modernos mais eficazes?

Julgo que os biélogos e geneticistas estranham
até que se apresente o problema porque, no seu
entender, a solucao 6bvia é a reabertura dos proces-
sos. Porém, os juristas tém a maior dificuldade em
ampliar os tipos de casos em que se admite a rea-
bertura de causas terminadas pelo “caso julgado”.
Na verdade, todo o sistema juridico e judiciario tende
para a formacado do “caso julgado” — o momento
em que atinge a paz juridica, depois de se terem
aberto as oportunidades de discussao e de recurso.
Reabrir processos terminados significa frustracao,
uma espécie de desprestigio que desacredita o sis-
tema... E certo que a Justica impde certos casos
de reabertura, muito limitados; mas a Certeza e a
Seguranca do Direito sao valores também essenciais
do sistema que se opdem a reapreciacdo dos direitos
gue foram previamente definidos.

Admito, porém, que ndo tardard muito que es-
tes casos de obtencao de novos resultados periciais,

fruto dos progressos da Genética Forense, sejam
fundamento para a revisao dos casos julgados.

e) Os progressos visiveis e sélidos obtidos
no laboratério, tém suscitado mesmo a
questao de saber até quando sera pre-
Ciso um processo judicial para resolver
questdes que sdo, principal ou exclusiva-
mente, resolvidas pelas pericias. Para qué
o tribunal, com as suas demoras, rigidez
e despesas? Nao bastaria o laboratoério?

Julgo que a seducao da rapidez, da flexibili-
dade e da economia de meios nao justifica que se
abandone a instancia tipica da solucdo de litigios.
O tribunal é o lugar de onde se pode vigiar a
legitimidade das partes, a igualdade das armas
de cada uma, a regularidade dos procedimentos
usados, a ocorréncia de alguma singularidade
que escape ao habitual. Sdo conhecidos alguns
€asos em gue 0s abusos ou 0s acasos da vida tro-
cam as voltas a normalidade, e é necesséario que
alguma instancia garanta que tudo corre como
deve. O recurso ao terceiro imparcial vai conti-
nuar adequado, ainda que se possam flexibilizar
procedimentos e tornar o processo mais rapido.

4. Apesar de a minha area de estudo nao
abranger a criminologia e o direito criminal, creio
gue posso perceber a transposicdo dos procedi-
mentos de Genética Forense para esses dominios
e alcancar o valor dos resultados para o rigor
da perseguicdo criminal e a justica das decisdes
judiciais.

A conquista mais recente — a criacao da
Base de dados de perfis de ADN — foi objeto
de controvérsia que acompanhei a distancia.



O projeto, para além de ter de cumprir os requisitos
gerais da prova em processo penal, o que parecia
indiscutivel, foi contestado mais por razao da des-
confianca relativamente a utilizacdo dos conheci-
mentos de Genética do que por causa de algum
motivo real e consistente. Levantou-se um clamor
contra as eventuais utilizacées abusivas do siste-
ma. Mas parecia-me surpreendente que os receios
viessem dos mesmos cidaddos que ja aceitaram a
colheita e a conservacdo de amostras de sangue,
na altura dos nascimentos dos filhos, para o teste
do pezinho; estas amostras tém sido conservadas
na maior tranquilidade, embora, a haver perigos
de uso abusivo, estes perigos seriam muito mais
amplos relativamente a essas amostras de sangue
do que a perfis de ADN.

A Base fard o seu caminho e serd um ins-
trumento imprescindivel para a boa qualidade da
reacao criminal.

5. Este livro ndo é um compéndio de Genética
para principiantes; este livro é para quem ja possuli
conhecimentos técnicos e deseja ganhar formacao
em Genética Forense. Apreciando-o de fora, creio
gue os textos cobrem todos os temas necessarios e
sdo escritos com a simplicidade de quem quer co-
municar, servir 0s colegas que vao iniciar-se na area,
e prescinde de toda a inutil ostentacdo cientifica.
Nao é dificil prognosticar que ele vai ser amplamente
lido por biélogos, geneticistas e outros técnicos com
formacao proxima e, assim, cumpriré a sua funcao.

Mas os juristas também podem tentar lé-lo.
Os mais aplicados ficardo com uma visdo mais
profunda sobre a contribuicdo da genética popu-
lacional, perceberdo os varios tipos de casos que
se apresentam nos laboratérios e as exigéncias
gue eles pdem aos peritos, acompanhardo melhor

as controvérsias sobre, por exemplo, a Base de
dados de perfis de ADN. Os juristas menos apli-
cados tém aqui a oportunidade para bisbilhotar
um pouco dentro dos servicos e ganharao, no
minimo, um grande respeito pelos resultados
finais que chegam ao “mundo juridico”; verao
que os resultados finais sao fruto de um trabalho
cuidadoso e sofisticado, produto de investigacdo
cientifica profunda feita por técnicos de alto nivel.

6. Os progressos sao feitos por pessoas. Parte
destas pessoas escreveram os capitulos deste livro;
outras sdo recordadas por todos os que estiveram
proximos da evolucdo da Genética Forense.

Conheci principalmente o grupo de Coimbra,
gue pode gabar-se do servico que criou.

Tenho agora esta oportunidade para agra-
decer a todos, publicamente, a simpatia e a ami-
zade com que me receberam e introduziram nos
rudimentos da Biologia Forense. Nao estranharao
que destaque Fernando Oliveira S4 e Maria da
Conceicao Vide — o primeiro porque me auto-
rizou amavelmente a frequentar o Instituto que
dirigia e a segunda porque tolerou estoicamente
a ignorancia do jurista. E também Duarte Nuno
Vieira e Francisco Corte-Real, pela amizade de
muitos anos e pela distincdo que me fazem com
esta participacao.

Este livro, que junta profissionais de varios
laboratérios, é um simbolo de servico publico e
de cooperacdo técnica. Honra quem o projetou
e quem o escreveu. Pela minha parte, sempre
pensei que a competéncia pega-se; se eu estiver
junto dos competentes ficarei um pouco melhor.

Coimbra, 20/09/2014
Guilherme de Oliveira
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RESUMO

Os avancos tecnoloégicos desenvolvidos nas ultimas déca-
das na area forense, nomeadamente em genética forense,
tém permitido a identificacdo genética de uma grande
diversidade de amostras bioldgicas, cujos resultados sao
avaliados pelo sistema judicial. No entanto, as amostras
recolhidas nas cenas de crime ou procedentes de cadaveres
ou restos cadavéricos encontram-se muitas vezes degra-
dadas, contém inibidores ou foram sujeitas a condicoes
ambientais adversas que alteram a estrutura do DNA,
diminuindo deste modo a sua qualidade e consequente-
mente reduzindo as hipoteses de sucesso da andlise ge-
nética. Assim, a capacidade de recolher apropriadamente,
acondicionar, analisar e preservar as amostras biolégicas
é crucial para a manutencdo da sua integridade.

A seleccao e recolha das amostras a enviar aos laboraté-
rios forenses deve ser efectuada por pessoal habilitado
e com formacao especifica para o efeito, sendo neces-
sario tomar as necessarias precaucdes relativamente a
identificacao de modo a garantir a sua autenticidade.
A integridade das amostras deverd ser acautelada atra-
vés do acondicionamento em embalagens apropriadas,
sendo crucial a manutencdo de condicbes adequadas ao
seu armazenamento de modo a evitar que se degradem.
As evidéncias sujeitas a exame genético deverao ainda ser
acompanhadas de documentacdo apropriada que deve
incluir a respectiva cadeia de custédia.

PALAVRAS-CHAVE
Colheita; acondicionamento; cadeia de custddia; identi-
ficacdo genética.

MARIA JOAO ANJOS PORTO

SUMMARY

Technological progresses in recent decades in the foren-
sic field, particularly in forensic genetics, have allowed
the genetic identification of a wide range of biological
samples, whose results are evaluated by the judicial
system. However, samples collected at crime scenes or
originating from cadavers or skeletal remains are often
degraded, contain inhibitors or have been subjected to
adverse environmental conditions that alter the structure
of the DNA, thereby lowering its quality and consequen-
tly reducing chances of a successful genetic analysis.
Thus, the ability to properly collect, pack, preserve and
analyze biological specimens is critical to the mainte-
nance of its integrity.

The selection and collection of samples to be sent to
forensic laboratories by qualified and specially trained
staff for this purpose should be performed, taking the
necessary precautions for the identification to ensure
its authenticity. The samples’ integrity must be safe-
guarded through the packaging in suitable containers,
being crucial the maintenance of suitable conditions
for their storage in order to avoid becoming degraded.
Evidence subject to genetic analysis should also be
accompanied by appropriate documentation to include
its chain of custody.

KEYWORDS
Collection; packaging; chain of custody; genetic
identification.
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1. INTRODUCAO

A introducdo de técnicas de biologia mo-
lecular (nomeadamente da PCR — Polymerase
Chain Reaction) nos laboratérios forenses, tem
permitido garantir a identificacdo genética de
um numero cada vez maior de amostras biolo-
gicas, as quais se encontram muitas vezes de-
gradadas ou contém quantidades diminutas de
DNA. O DNA encontra-se presente em todas as
células nucleadas existentes no material biolégi-
co a identificar, o qual deve ser cuidadosamente
manipulado nas varias fases da investigacao de
modo a poder ser obtida a correcta identificacdo
das amostras, cujos resultados sao muitas vezes
um valioso contributo para a decisao judicial.

As amostras colhidas para fins forenses
tém vdarias aplicacdes, nomeadamente as da
investigacdo biolégica da paternidade ou in-
vestigacdes de parentesco, identificacdo de
cadaveres e restos cadavéricos através da
comparacdo com o0s seus possiveis familiares
e ainda a identificacao de vestigios biologicos
criminais. As evidéncias recolhidas no local do
crime podem associar ou excluir determinada
pessoa da pratica de um ilicito, nomeadamente
quando héa transferéncia directa de material
bioldgico entre distintos individuos ou para al-
gum objecto relacionado (por exemplo a arma
do crime). Deste modo, a anéalise de DNA dos
vestigios bioldgicos criminais permite relacio-
nar nomeadamente:

1. O suspeito com a vitima e vice-versa;

2. O suspeito e a vitima com o local do crime;

3. Os objectos utilizados no crime com o
local, suspeitos e vitimas.

As amostras biolégicas mais comuns num
laboratério forense sdo o sangue ou manchas de
sangue, saliva, sémen ou manchas seminais, 0ss0s,
dentes, tecidos e 6rgaos, pélos e cabelos, unhas
e raspados subungueais, entre outras. Apesar
de as técnicas actualmente utilizadas na identi-
ficacdo genética serem extremamente sensiveis e
permitirem muitas vezes a obtencédo de perfis de
DNA em amostras que contém apenas algumas
células tais como as impressdes digitais, varios
factores podem influenciar os resultados obtidos
nas evidéncias.

A quantidade de DNA que se consegue
extrair a partir do material recolhido varia de
acordo com a respectiva amostra, mas esta tam-
bém muitas vezes dependente das condicoes
ambientais ou contaminacao bacteriana a que
esteve sujeita. A qualidade das amostras biolégi-
cas sujeitas a condicdes adversas pode diminuir
se 0 DNA se degradar (mesmo que se trate de
uma grande mancha de sangue), tornando-as
muitas vezes inUteis. Também o grau de pureza
das amostras pode condicionar a obtencao de
resultados: sujidades, gorduras, determinados
corantes utilizados para tingir os tecidos, o aci-
do humico e outras substancias, podem inibir a
analise do DNA.

O sucesso ou insucesso da genotipagem
pode também ser influenciado pelos processos de
recolha, preservacdo, acondicionamento e envio
das amostras ao laboratério. Estes procedimentos
deverdo garantir a autenticidade e integridade das
amostras biolégicas, bem como a privacidade e
confidencialidade dos resultados nelas obtidos.
E ainda fundamental acautelar a cadeia de custo-
dia de cada amostra para que possam ser aceites
como prova pelo sistema judicial.
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2. CONSIDERACOES GERAIS

A recolha de amostras bioldgicas, quer sejam
amostras de referéncia ou evidéncias relacionadas
com um crime, deve ser efectuada por pessoal
habilitado com formacao, conhecimentos técni-
cos e experiéncia adequada para o desempenho
desta funcao. Esta fase é crucial no processo de
investigacao e representa muitas vezes um desafio
dado que as cenas de crime podem ser complexas
e cadticas. O reconhecimento e a identificacdo das
amostras que servem de prova é muitas vezes um
trabalho arduo dado que, muitas vezes, existem
em grande quantidade, tendem a ser redundantes
e podem nao permitir o relacionamento entre a
vitima e o suspeito.

Antes de os vestigios serem recolhidos de-
verao ser efectuadas fotografias e/ou videos que
demonstrem a posicao relativa entre eles na cena
do crime. Deverdao também ser retiradas notas
acerca da condicao em que cada amostra é en-
contrada e ainda ser efectuados esquemas ou
desenhos que permitam mais tarde relacionar
cada uma delas com outros objectos do local.

O método de recolha podera depender da
condicdo em que o material biol6gico se encontra.
Em geral e sempre que possivel, deve ser recolhi-
da uma quantidade significativa de amostra que
permita a recuperacdo de suficiente DNA para a
identificacdo genética, devendo no entanto ter-
-se o cuidado de evitar a recolha de sujidades,
gorduras, fluidos ou outras substancias que pos-
sam ser inibidoras dos métodos de analise. Cada
evidéncia deve ser embalada apropriadamente e
enviada o mais rapidamente possivel ao laborato-
rio, devendo ser preservadas em ambiente seco e

fresco de modo a minimizar a sua deterioracéo.
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Sempre que se manipula material biolégico
humano deve ter-se em conta que se pode estar
na presenca de material contaminado com agentes
patogénicos e potencialmente transmissores de
doencas, pelo que devem ser tomadas precaucoes
gue minimizem o risco de infeccado do operador.
No entanto, tdo importante como proteger o opera-
dor do material bioldgico que esta a manipular, sera
proteger as amostras de contaminacao externa. A
integridade das amostras pode ser afectada de va-
rias maneiras, podendo a deterioracdo das mesmas
ocorrer durante a recolha, embalagem ou envio das
amostras ao laboratério. Assim, deve ser evitada:

Contaminacao por material biolégico
humano, que pode ocorrer numa fase posterior
a producdo do crime e pode contaminar o local,
0s objectos nele existentes, e ainda o corpo da
vitima. Pode ser causada por pessoas estranhas
a investigacdo como familiares ou curiosos, ou
por elementos que colaboram na investigacdo
gue de forma acidental ou por desconhecimento
produzem a contaminacao. E frequente durante
o processo de recolha ou numa deficiente em-
balagem das amostras;

Transferéncia de indicios biolégicos da
localizacao original para uma outra, que ocorre
normalmente de uma forma acidental e pode
provocar contaminacao ou a perda de uma prova.
Os pélos e cabelos sdo os vestigios que mais sdo
afectados com a mudanca de localizacao;

Contaminacao microbiolégica que ocor-
re pela proliferacao de microorganismos, a qual
pode ser favorecida pela humidade ou pelas altas
temperaturas. Normalmente acontece quando
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a embalagem ou as condicdes de conservacdo
das amostras ndo sdo as apropriadas até a sua
chegada ao laboratério;

Contaminacao quimica que se deve a
presenca de produtos quimicos que dificultam a
analise genética, nomeadamente a extraccao e
amplificacdo do DNA. Acontece quando as amos-
tras sdo imersas em produtos conservantes como o
formol ou quando s&o realizados estudos prévios
com substancias quimicas.

Devem ainda ser tomadas as precaugoes
basicas de modo a evitar ou minimizar os riscos
de contaminacao referidos e que incluem:

— lIsolar e proteger o mais rapidamente
possivel a cena do crime e, salvo se al-
guma circunstancia o impeca tal como
acontece quando é necessario socorrer
vitimas, os vestigios biolégicos devem
ser os primeiros a ser recolhidos;

— Usar luvas limpas que devem ser trocadas
com frequéncia, nomeadamente quando
se manipulam vestigios biolégicos que se
suspeita poderem ser de distintas origens;

— Evitar falar, tossir ou espirrar sobre as
amostras e usar mascara;

— Usar bata ou outro tipo de roupa pro-
tectora;

— Utilizar material descartavel ou estéril
(p.e. pingas, tesouras, etc.) na recolha
sempre que possivel, ou limpa-lo bem
antes de proceder a recolha de cada ves-
tigio (p.e. com uma solugao de lixivia a
10% ou alcool);

— Nao adicionar conservantes as amostras;

— Deixar as amostras secar a temperatura
ambiente (manchas de sangue ou sémen,
entre outras), em local protegido, antes de
as embalar, selar e enviar ao laboratério;

— Embalar cada amostra separadamente de
modo a evitar a potencial transferéncia
de material biolégico ou contaminacao
entre cada uma delas;

— Sempre que possivel, embalar as amostras
depois de secas em envelopes de papel
ou caixas de cartdo. Os sacos de plastico
devem ser evitados pois permitem a con-
densacdo nomeadamente quando contém
vestigios humidos (p.e. pecas de roupa), o
que potencia o aumento da degradacédo
das amostras;

— Uma vez terminada a recolha das amos-
tras bioldgicas, colocar todo o material
descartavel utilizado (luvas, pincas, pi-
petas, etc.) em contentores apropriados,
cuja eliminacdo deve ser efectuada de
acordo com as normas de destruicdo de
residuos bioldgicos.

3. DOCUMENTACAO

A localizacao, a condicao em que se encon-
trava ou outra informacéao relevante de qualquer
vestigio biolégico deve ser bem documentada
antes de se proceder a sua recolha. Em qualquer
investigacdo, quer seja de ambito criminal ou ci-
vil, a documentacdo tem uma grande relevancia
dado que as amostras sdo mais tarde sujeitas a
apreciacao judicial.

De modo a permitir uma abordagem técnica
adequada no laboratério forense, as amostras
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biolégicas devem estar acompanhadas de docu-
mentacao especifica.

3.1. DOCUMENTACAO EM CASOS
DE INTERESSE CRIMINAL

3.1.1. Documentacao necessaria
3.1.1.1. Formulario de envio de amostras

Neste formulario deve constar:
1. A investigacao solicitada (p.e. identifica-

cdo de restos cadavéricos, pesquisa de
vestigios hematicos, pesquisa de manchas
de sémen etc.)

2. Antecedentes e dados de interesse sobre

O Caso:

— Causa dos factos;

— Local dos factos;

— Data dos factos;

— Instrumento utilizado na agressao;

— Se houver cadaver: antiguidade, estado
de conservacao, etc.

3. Dados da(s) vitima(s):

— Nome e apelido (se identificada);

— ldade;

— Sexo;

— Grupo populacional;

— Causa da morte (se aplicavel) ou existéncia
de lesoes;

— Relacdo com o suspeito.

4. Dados do(s) suspeito(s):

— Nome e apelido;

— Idade;

— Sexo;

— Grupo populacional;
— Existéncia de lesdes, traumatismos, feridas, etc.

MARIA JOAO ANJOS PORTO

3.1.1.2. Identificacao das amostras

Todos os formularios devem identificar e
descrever brevemente as amostras enviadas:
1. Lista das amostras de referéncia onde

deve constar:

— Numero de referéncia da amostra;

— Tipo de amostra (sangue, saliva, pélos,
etc.). Se a amostra enviada é sangue liqui-
do, especificar o tipo de anticoagulante
utilizado;

— ldentificacdo da pessoa que realizou a
colheita;

—Relacao com o caso (vitima, suspeito, etc.)

2. Lista dos vestigios biolégicos onde deve
constar:

— Numero de referéncia da amostra;

—Tipo de amostra com uma descricdo breve
(p.e. zaragatoa vaginal, camisa azul, faca
com cabo de madeira, pélos, etc.);

— A quem pertencem as amostras (vitima/
suspeito) e onde se encontravam (auto-
moével, garagem, corpo da vitima, etc.);

— Qual o material biolégico que se preten-
de identificar (sémen, sangue, saliva,
etc.).

3.1.1.3. Cadeia de custodia

Todos os formularios devem ter um espaco
reservado aos dados da cadeia de custédia onde
deve constar:

—Nome e assinatura da pessoa que realizou

a colheita;

— Data e hora da colheita;

— Condicbdes de armazenamento até ao seu

envio ao laboratoério.
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3.1.2. Documentacao recomendavel

. Informacéo preliminar da autdpsia (se

aplicavel)

2. Informacao clinica (se relevante)

3. Informacao ou dados da inspeccao ocular

(se relevantes)

. Documentacao adicional sobre a localiza-

cao das amostras ou vestigios bioldgicos

no local dos factos ou no corpo da vitima
com esquemas, desenhos, videos, etc.
Fotografias dos vestigios biolégicos, que

devem ser tiradas antes de serem recolhidas
do local dos factos ou do corpo da vitima.

3.2. DOCUMENTACAO EM CASOS
DE INVESTIGACAO BIOLOGICA
DA PATERNIDADE E OUTRAS
INVESTIGAGOES DE PARENTESCO

As pericias de investigacao bioldgica da pa-

ternidade e outras investigacdes de parentesco

devem ser acompanhadas de informacao precisa

que especifique quer o tipo de pericia solicitada,

quer os intervenientes nela envolvidos.

3.2.1. Documentacao necessaria

3.2.1.1. Formulario de envio das amostras

ou com informacao recolhida no laboratério

que realiza as colheitas

Neste formulario deve constar:

1.

Identificacdo do individuo:

Nome e apelido;
Dados do documento de identificacdo;
Data de nascimento;

Residéncia;
Grupo populacional.
Antecedentes clinicos:

Transfusdes de sangue recentes;
Transplantes recentes;

Se conhecidas, doencas que possam
influenciar a valorizacdo dos resultados
(p.e. trissomias).

3.2.1.2. Identificacdo das amostras

Todos os formularios devem identificar e des-

crever brevemente as amostras, onde deve constar:

Numero de referéncia da amostra;

Tipo de amostra (sangue, saliva);
Relacdo com o caso (mae, filho, pai pre-
tenso pai, etc.).

Identificacdo da pessoa que realizou a
colheita;

3.2.1.3. Cadeia de custédia

Todos os formulérios devem ter um espaco

reservado aos dados da cadeia de custodia onde

deve constar:

Nome e assinatura da pessoa que realizou
a colheita;

Data e hora da colheita;

Condicdes de armazenamento até ao seu
envio ao laboratorio.

4. RECOLHA DE AMOSTRAS
DE REFERENCIA

As pericias realizadas nos laboratérios de

genética forense requerem material biolégico de
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referéncia das vitimas e dos suspeitos no caso de
se pretender a identificacdo de vestigios biolégicos
criminais. Amostras de referéncia de familiares
podem ser utilizadas em investigacdes de pater-
nidade ou investigacdes de parentesco biolégico,
na investigacao de pessoas desaparecidas e na
identificacdo de vitimas de desastre de massa.

A realizacao da colheita de amostras de refe-
réncia em pessoas vivas deve ser efectuada com o
consentimento livre e informado das mesmas, sendo
necessaria a assinatura de um documento que auto-
rize expressamente a utilizacao da amostra recolhida
para fins de identificacdo genética. Os servicos que
procedem a recolha das amostras bioldgicas de re-
feréncia deverdo assegurar a autenticidade da iden-
tificacdo do examinado, nomeadamente mediante
apresentacao do documento de identificacdo, do
qual é feita copia a integrar no processo.

4.1. AMOSTRAS DE REFERENCIA
EM PESSOAS VIVAS

4.1.1. Células da mucosa bucal (saliva)

E um método rapido, indolor e no invasivo,
gue consiste na utilizacdo de uma zaragatoa para
recolher algumas células da mucosa bucal, vulgar-
mente denominado por recolha de saliva. Cada
um dos lados da zaragatoa deve ser esfregado na
parte interna das bochechas (cerca de seis vezes
de cada lado). No caso de ser o Unico material
biolégico de referéncia a ser colhido, sera pre-
ferivel recolher duas zaragatoas bucais para que
possam ser processadas em duplicado. Durante
a recolha devem ser evitados restos alimentares.

Existem zaragatoas especificas para a reco-
Ilha de saliva, podendo o material bioldgico ser
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armazenado directamente na zaragatoa ou ser
transferido para um cartdo de papel absorvente
especifico para o efeito onde serd entao arma-
zenado. Nestes casos a zaragatoa para além de
recolher células da mucosa bucal devera ainda
ser impregnada com a saliva que se encontra
depositada na parte inferior da boca, junto aos
dentes e debaixo da lingua. Devido a falta de
coloracao da saliva existem também cartdes de
papel absorvente coloridos que em contacto com
este material biolégico mudam de cor, o que per-
mite ao operador assegurar que efectuou uma
recolha eficaz.

Apo6s a realizagao da colheita, as zaragatoas
ou cartdes de papel correctamente identificados,
devem ser secos a temperatura ambiente, em local
protegido, antes de serem armazenados, uma vez
gue na saliva existem bactérias que proliferam
rapidamente com a humidade degradando o DNA.
As zaragatoas podem também ser congeladas.

4.1.2. Sangue

Actualmente a recolha de sangue é efectua-
da através de puncao dactilar, sendo utilizada uma
lanceta para efectuar uma pequena picada na face
anterior de um dos dedos da méo (preferencial-
mente onde a pele estiver mais macia). Algumas
gotas de sangue sao depositadas num cartdo de
papel absorvente até que figue bem impregna-
do, o qual depois de correctamente identificado
deve ser seco a temperatura ambiente, em local
protegido, antes de ser armazenado. Nas criancas
de tenra idade a picada pode ser efectuada no
pé (dedo polegar ou calcanhar) de modo a que
seja mais eficaz, dado que normalmente se obtém

um maior fluxo sanguineo.
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4.1.3. Cabelos

E uma amostra que nao ¢é realizada por
rotina. No entanto, devem ser recolhidos 10-15
cabelos arrancados pela raiz, se houver necessi-
dade de recolher este tipo de material biolégico.

4.2. Amostras de referéncia
em pessoas sujeitas a transfusao

sanguinea ou transplantes

No caso de ser necessario recolher amostras
de referéncia a pessoas que tenham sido sujeitas a
uma transfusao de sangue recente, deve ser efec-
tuada uma zaragatoa bucal ou serem recolhidos
cabelos com raiz, para que nao haja o risco de
se poder detectar no sangue uma mistura com
o perfil genético do dador.

O mesmo se passa em relacao a transplantes
bem sucedidos, nomeadamente os de medula
6ssea. Deverao ser colhidos distintos materiais
biolégicos ja que pode ser detectado o perfil do
dador no sangue do individuo sujeito a trans-
plante e um perfil de mistura (dador/receptor) na
saliva. Nestes casos deverdo ser colhidos cabelos
(de acordo com o recomendado em 4.1.3.) pois
este material bioldgico apresenta apenas o perfil
do receptor.

4.3. AMOSTRAS DE REFERENCIA
EM CADAVERES EM BOM ESTADO
DE CONSERVACAO

4.3.1. Sangue

Efectuar uma mancha de sangue do cada-
ver num cartao de papel absorvente que, depois

de correctamente identificado, devera ser seco a
temperatura ambiente, em local protegido, antes
de ser armazenado.

4.3.2. Musculo esquelético

Quando nao for possivel recolher sangue,
podera ser efectuada uma zaragatoa ou um
“print” em cartao de papel absorvente a partir
do tecido muscular, ou serem recolhidos dois
fragmentos de musculo esquelético da zona
mais bem conservada (cerca de 10-15 g), que
se introduzem num recipiente de plastico com
boca larga e tampa de rosca, sem qualquer
liquido fixador.

Normalmente recorre-se ao musculo car-
diaco, podendo no entanto ser recolhidos ou-
tros tecidos como os musculos mais profundos
da coxa, a prostata nos homens e o Utero nas
mulheres que, por se encontrarem mais pro-
tegidos, se tornam também mais resistentes a
putrefaccao.

4.3.3. Dentes e 0ssos

No caso de existir alguma duvida relativa-
mente ao estado de conservacdo do cadaver de-
verdo ser extraidos pelo menos quatro dentes,
de preferéncia molares nao cariados ou tratados,
ou um fragmento 6sseo (preferencialmente o fé-
mur) limpo de tecidos moles, que deverao ser
colocados em sacos ou recipientes apropriados
ao seu tamanho. Estas amostras poderao evi-
tar uma possivel exumagao nos casos em que as
amostras anteriormente referidas se encontram
tdo degradadas que inviabilizam a identificacdo
genética do cadaver.
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4.4. AMOSTRAS DE REFERENCIA EM CADA-
VERES EM AVANCADO ESTADO DE PUTRE-
FACCAO OU ESQUELETIZADOS

4.4.1. Ossos

Os 0ss0s devem estar limpos de tecidos mo-
les e sempre que possivel, devem ser selecciona-
dos ossos longos, preferencialmente o fémur, que
deverdo ser colocados em sacos ou recipientes
apropriados ao seu tamanho. Se esta amostra
nao estiver disponivel, o laboratério de genéti-
ca forense devera ser contactado para que, de
acordo com a situacao e consoante as amostras
disponiveis, possa ajudar a seleccionar as amostras
mais adequadas para a identificacdo genética.

4.4.2. Dentes

Devem ser extraidos pelo menos quatro
dentes, de preferéncia molares nao cariados ou
tratados, que deverdo ser colocados em sacos ou
recipientes apropriados ao seu tamanho.

4.4.3. Unhas

Devem ser extraidas as unhas das maos ou
pés, que devem ser colocadas em papel absorven-
te e posteriormente em recipientes apropriados
ao seu tamanho.

4.5. AMOSTRAS DE REFERENCIA
EM CADAVERES CARBONIZADOS

Ao contrario do que a aparéncia externa
possa indicar, é muitas vezes possivel efectuar a
identificacdo genética de cadaveres carbonizados
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dado que o DNA é uma molécula estavel a altas
temperaturas. Deste modo, quando a carboni-
zacdo nao é total, pode ser possivel recolher
sangue ainda existente nas cavidades cardia-
cas (devendo ser efectuada uma mancha) ou
fragmentos de musculo esquelético de zonas
profundas (proceder de acordo com o referido
em 4.3.2.).

A recolha de amostras biolégicas em cada-
veres carbonizados depende do grau de carbo-
nizacdo e, quando as amostras anteriormente
referidas ja ndo estao disponiveis, poderao ser
retirados se disponiveis, fragmentos 6sseos
(fémur de preferéncia), dentes ou unhas (as
menos afectadas), de acordo com o referido
em 4.4.).

O laboratério de genética forense devera ser
contactado para que, de acordo com a situacao e
consoante as amostras disponiveis, possa ajudar
a seleccionar as amostras mais adequadas para
a identificacdo genética.

4.6. AMOSTRAS DE REFERENCIA
EM CADAVERES EMBALSAMADOS

Os cadaveres embalsamados sao conser-
vados artificialmente através da utilizacao de
conservantes como o formol, fazendo com que
o DNA se degrade o que torna muito dificil a
sua analise. Nestes casos devera o laboratorio
de genética forense ser contactado para que,
de acordo com a situacao (técnica de embal-
samamento, antiguidade, etc.), possa ajudar a
seleccionar as amostras mais adequadas para a
identificacdo genética.
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4.7. OUTRAS AMOSTRAS DE REFERENCIA
DE PESSOAS FALECIDAS

Nos casos em que nao é possivel recorrer a
exumacao do cadaver para recolher amostras de
referéncia ou quando é necessério identificar um
cadaver e ndo existem familiares vivos disponiveis
para a realizacado da pericia, pode recorrer-se a:

4.7.1. Andlise de material biolégico do cada-

ver existente em centros hospitalares

Se existentes, a identificacdo genética do
falecido pode ser efectuada através de amostras
bioldgicas que tenham sido colhidas para fins clini-
cos, nomeadamente amostras de sangue, biopsias
em parafina, preparacbes histolédgicas, etc. As
amostras conservadas em formol ndo deverdo
ser utilizadas dado que este produto degrada o
DNA, dificultando ou inviabilizando a obtencao
de resultados.

4.7.2. Analise de material biolégico do cada-

ver existente em ambiente familiar

Aidentificacdo genética do cadaver pode ser
efectuada através dos vestigios biolégicos exis-
tentes nos objectos pessoais, tais como escovas
de cabelo, pentes, escovas de dentes, maquinas
de barbear, envelopes, selos, etc. No entanto este
tipo de amostras na maioria das vezes, nao permi-
te obter uma quantidade suficientemente grande
de DNA para permitir a identificacao.

H& no entanto que ter algum cuidado
guando se utiliza este tipo de amostras. Por um
lado poderdo ter sido também utilizadas pelos
seus familiares e, por outro lado, sdo objectos

normalmente cedidos pela familia que, em muitas
situacoes, é também parte interessada no proces-
so judicial. Deste modo, é conveniente autenticar
estas amostras através do estudo comparativo
com familiares.

5. RECOLHA DE AMOSTRAS
BIOLOGICAS NA CENA DE CRIME

5.1. MANCHAS SECAS EM AMOSTRAS DE RE-
DUZIDA DIMENSAO E DE FACIL TRANSPORTE

Em geral, estas amostras deverao ser reco-
Ihidas e introduzidas separadamente, em sacos
de papel ou caixas de cartdo, utilizando pincas
limpas. Algumas das amostras que com mais fre-
guéncia sao recebidas num laboratoério forense
sao as seguintes:

— Beatas;

— Bilhetes, papéis, pequenos cartbes, etc.;
— Chaves, moedas, luvas, etc.;

— Envelopes e selos;

— Pedras, ramos, folhas, etc.;

— Armas brancas, etc.

Relativamente as armas brancas deve exis-
tir um especial cuidado na recolha dos vestigios
biolégicos existentes para que nao se afectem as
impressoes digitais, no caso de nao terem sido ain-
da objecto de estudo. As caixas de cartdo devem
ter um tamanho apropriado e o objecto devera
estar bem acondicionado para que, durante o
transporte, ndo haja perda do material bioldgico
gue eventualmente a ele possa estar aderente. Na
auséncia deste tipo de embalagem, poderdo as
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armas brancas ser acondicionadas em envelopes
de papel desde que a lamina esteja bem protegida.

Existem no entanto amostras nas quais a
experiéncia e bom senso do perito que efectua
a recolha determinam que se utilizem recipientes
de plastico, como é o caso das pastilhas elasticas,
entre outras.

5.2. MANCHAS SECAS EM
AMOSTRAS DE GRANDE DIMENSAO
E NAO TRANSPORTAVEIS

A recolha destas amostras depende do su-
porte em que as mesmas estejam depositadas:

Suportes nao absorventes (vidros, portas,
paredes, chdo, méveis, etc.). A recolha pode ser
efectuada recorrendo a:

— Zaragatoa estéril, ligeiramente humede-

cida em agua destilada;

— Bisturi para raspar a mancha, que deve

ser colocada em pequenos envelopes ou
sacos de papel.

Suportes absorventes (tapetes, alcatifas,
sofés, estofos de automovel, etc.):

A mancha deve ser recortada com uma te-
soura ou bisturi e introduzida em envelopes ou
sacos de papel.

5.3. VESTiIGIOS HUMIDOS

Roupas ou outros objectos com vestigios

himidos:

As pecas de vestuario sao os objectos que
mais frequentemente podem conter vestigios
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humidos, nomeadamente manchas de sangue,
podendo no entanto existir noutro tipo de
objectos tais como roupas de cama, toalhas,
cortinas, etc. Nestes casos, 0s objectos ou as
manchas que vao ser estudadas devem ser trans-
feridos do local do crime para as instalacoes
dos peritos que procedem a recolha, onde os
deverdo deixar secar em local protegido, sobre
uma superficie limpa. Uma vez secas, as amos-
tras deverao ser acondicionadas em separado,
em sacos de papel.

5.4. VESTIGIOS LIQUIDOS

5.4.1. Sangue

Sangue em grande quantidade:

Recolher com uma pipeta de plastico, des-
cartavel, e efectuar uma mancha em cartdo de
papel absorvente. Poderd também ser introduzido
num tubo com anticoagulante (p.e. EDTA).

Sangue em escassa quantidade:
Efectuar a recolha com uma zaragatoa estéril.

Sangue coagulado:

Recolher com uma colher de plastico ou
outro objecto, e introduzir em tubo ou frasco
de plastico.

5.4.2. Sémen

Preservativos com sémen liquido:

Devem ser manipulados com particular cui-
dado ja que podem permitir a identificacdo da
vitima no material biolégico depositado no lado
externo, o qual pode ser facilmente contaminado
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com o eventual sémen do agressor depositado
no lado interno. Deste modo, depois de colhidos,
atar para que ndo derramem o seu conteldo e
introduzir em frasco de plastico.

Sémen em escassa quantidade:
Efectuar a recolha com uma zaragatoa estéril.

5.4.3. Liquido amniético

Recolher uma amostra com aproximadamen-
te 10 ml, que se coloca em tubo ou frasco.

5.4.4. Urina ou outros fluidos biologicos

Recolher com uma pipeta de plastico, des-
cartavel, e introduzir em tubo ou frasco.

5.5. PELOS E CABELOS

Recolher com pincas limpas, colocando cada
pélo ou grupo de pélos em pequenos envelopes
ou sacos de papel.

5.6. RESTOS CADAVERICOS

A recolha estara condicionada ao tipo de
restos cadavéricos que forem encontrados:

5.6.1. Restos cadavéricos em bom estado de

conservacao

Deverdo ser seguidas as indicacbes referidas
em 4.3. No entanto, se houver a suspeita da
existéncia de restos cadavéricos pertencentes a
mais de um individuo, as varias amostras deverdo
ser enviadas em separado.

5.6.2. Restos cadavéricos
em avancado estado de putrefaccao

ou esqueletizados

Deverdo ser seguidas as indicacoes referidas
em 4.4. No entanto, se houver a suspeita da
existéncia de restos cadavéricos pertencentes a
mais de um individuo, as varias amostras deverdo
ser enviadas em separado.

5.6.3. Restos cadavéricos carbonizados

Deverdo ser seqguidas as indicacbes referidas
em 4.5. No entanto, se houver a suspeita da
existéncia de restos cadavéricos pertencentes a
mais de um individuo, as varias amostras deverdo

ser enviadas em separado.

5.7. RESTOS FETAIS E PLACENTARIOS

A recolha deve ser efectuada com pincas
limpas e as amostras deverao ser introduzidas em
recipiente de plastico com boca larga e tampa de
rosca, sem qualquer liquido fixador.

6. RECOLHA DE AMOSTRAS
BIOLOGICAS NO CORPO
DA ViTIMA

6.1. MANCHAS DE SANGUE, SEMEN
E OUTROS FLUIDOS BIOLOGICOS

A recolha deve ser efectuada com uma zara-
gatoa estéril, ligeiramente humedecida em agua
destilada, limpando toda a area onde se encontra
a mancha.
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6.2. SALIVA EM MARCAS DE MORDEDURA

As marcas de mordedura devem ser previa-
mente fotografadas e a recolha deve ser efectuada
com uma zaragatoa estéril, ligeiramente hume-
decida em agua destilada, limpando a area onde
se encontra a marca deixada pelos dentes, bem
como toda a zona interior por eles delimitada.

6.3. MAOS E UNHAS

Com uma pinca limpa, recolher os pélos ou
fibras que se encontrem nas maos ou unhas da
vitima e colocar em pequenos envelopes ou sacos
de papel. Se possivel, cortar as unhas para que
se analisem eventuais restos de sangue ou pele
do agressor, recolhendo em separado as unhas de
ambas as maos que deverado ser colocadas em pe-
guenos envelopes ou sacos de papel. No caso de ndo
existirem unhas que se possam cortar, efectuar um
raspado subungueal recorrendo a uma zaragatoa
estéril ligeiramente humedecida em &gua destilada
(no caso de pessoas vivas) ou recorrendo a um bisturi
(no caso de cadaveres) que podera ser acondiciona-
do em vidros de reldgio ou caixas de petri.

6.4. PELOS

Recolher com pincas limpas, colocando cada
pélo ou grupo de pélos em pequenos envelopes
ou sacos de papel.

7. AGRESSOES SEXUAIS

As agressoes sexuais, sendo um dos crimes
gue com maior frequéncia chega aos laboratérios
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de genética forense, necessitam de um tratamento
particular quer relativamente a informacao que
deve ser obtida durante o exame sexual, quer
relativamente as amostras que sdo necessarias
para realizar este tipo de pericia.

7.1. DOCUMENTACAO NECESSARIA

A recolha de amostras neste tipo de delitos
deve obedecer a protocolos previamente estabe-
lecidos e, de modo a se poder fazer uma seleccao
adequada das amostras para analise e valorizar
convenientemente os resultados obtidos, é ne-
cessario recolher informacao relevante quer dos
factos quer da vitima. Para tal, serd necessario que
o perito que faz a recolha das amostras preencha
um formulario especifico para este tipo de situa-
¢des, onde devera constar a seguinte informacao:

1. Dados da vitima:

— lIdade;

- Sexo;

— Grupo populacional;

— Relagbes sexuais proximas da agressao
(especificar o tipo, data e hora);

— Utilizacdo de produtos vaginais (lubrifi-
cantes, espermicidas, etc.);

— Se previamente ao exame procedeu a
lavagem das zonas afectadas na agressao;

— Se vomitou, urinou ou defecou;

— Se mantém a roupa da agressao;

— Dados ginecologicos que possam ser re-
levantes.

2. Dados da agresséao:

Local da agressao;

Data e hora da agressao;
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Tempo decorrido entre a agressao e a
recolha de amostras;

Tipo de agressao (vaginal, anal e/ou bu-
cal);

Se houve introducédo de objectos (vaginal
ou anal);

NUmero de agressores;

Se houve utilizacao de preservativos;
Se houve ejaculacao (interior ou exterior);
Relacdo de parentesco entre a vitima e
0 agressor.

. Lista das amostras de referéncia e dos

vestigios bioldgicos enviados, com a in-

formacao referida em 3.1.1.2.

. Dados da cadeia de custédia, referidos

em 3.1.1.3.

7.2. RECOLHA DE VESTIGIOS BIOLOGICOS

A recolha de amostras é efectuada tendo em

conta a ocorréncia e os dados fornecidos pela

vitima, o mais rapidamente possivel, para permitir

uma maior taxa de sucesso na analise das amostras.

Quando se efectua mais de uma zaragatoa em cada

local, é fundamental numera-las para que a anélise

se inicie pela que foi realizada em primeiro lugar.

Poderao ser recolhidos os seguintes vestigios

biolégicos:

1.

Zaragatoas bucais. Os eventuais vestigios

de sémen recolhem-se com zaragatoas
estéreis, que se passam suavemente nos
espacos entre os dentes e nas zonas onde
0s espermatozoides tém tendéncia a de-
positar-se (zona inferior das gengivas e

debaixo da lingua). Deveré ser a primeira
colheita a ser realizada uma vez que os
vestigios de sémen tendem a desaparecer
rapidamente.

Recolhas na superficie corporal. Procurar
manchas de sémen ou saliva, bem como
possiveis marcas de mordedura, que de-
vem ser recolhidas recorrendo a zaraga-
toas estéreis de acordo com o referido
em 6.1. e 6.2.

Penteado pubico e recolha de pélos sus-
peitos de pertencerem ao agressor, que
deverdo ser colocados em pequenos en-
velopes ou sacos de papel.

. Zaragatoas cervicais, vaginais e dos ge-

nitais externos, que se realizam com za-
ragatoas estéreis, limpando cuidadosa-
mente o colo uterino, a cavidade vaginal
e a regido vulvar, respectivamente.

. Zaragatoas anais e da margem anal, que

se realizam com zaragatoas estéreis, lim-
pando cuidadosamente o canal rectal e
a margem anal, respectivamente.
Recolhas nas maos e unhas da vitima, de
acordo com o referido em 6.3., nomeada-
mente nos casos em que a vitima referir
que pode eventualmente ter agredido o
suspeito.

As pecas de vestuario utilizadas pela vitima
no momento ou apds a agressao, que
deverdo ser embaladas separadamente
em sacos ou envelopes de papel. Recolher
apenas as roupas que, de acordo com a
ocorréncia, possam conter eventuais vesti-
gios biolégicos do agressor evitando deste
modo uma recolha indiscriminada que di-
ficulta o trabalho laboratorial e em nada
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ajuda a investigacdo. As roupas devem ser
pouco manipuladas para evitar a perda de
eventuais vestigios e, sempre que possivel,
devem ser registadas as zonas que com
maior probabilidade poderao conter ma-
terial bioldgico do agressor.

8. Lencos de papel, ou objectos intimos (p.e.
pensos higiénicos) que a vitima possa ter
utilizado apds a agressao, que deverdo
estar secos antes de ser embalados em
embalagens apropriadas, nomeadamente
sacos ou envelopes de papel e, os pre-
servativos utilizados pelo agressor que
deverdo ser colhidos de acordo com o
referido em 5.4.2.

9. Se aplicavel, as roupas de cama utilizadas
durante a agressao (p.e. lencéis, colchas,
cobertores, etc.) ou as utilizadas para a
vitima e/ou o agressor se limparem apds a
agressao (p.e. toalhas). No caso das rou-
pas de cama, indicar se possivel a posicao
relativa em que se encontravam dispostas
na cama, assinalar eventuais manchas que
tenham sido previamente detectadas ou
indicar as zonas provaveis para a existén-
cia de manchas de acordo com o relato
da vitima. Este procedimento é uma mais
valia para o laboratério que tem de ana-
lisar pecas de grande tamanho e nem
sempre dispoe de superficies adaptadas
a dimensao destes objectos.

7.3. RECOLHA DE AMOSTRAS DE REFERENCIA
Para efectuar o estudo comparativo com

o material bioldgico recolhido durante o exame
sexual, sera necessario dispor de:
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— Amostras de referéncia da vitima — seguir
o recomendado em 4.1.1. e 4.1.2. No
caso de a vitima ter sofrido penetracdo
oral, efectuar apenas colheita de sangue,
dado que a zaragatoa bucal podera estar
contaminada com material biol6gico do
agressor.

— Amostras de referéncia do suspeito — se-
guir o recomendado em 4.1.1. e 4.1.2.

Em determinadas situacées poder-se-a jus-
tificar a recolha de cabelos ou pélos pubicos da
vitima para se proceder ao estudo das caracteristi-
cas morfoldgicas e comparacdo com as dos pélos
considerados suspeitos de pertencerem ao agressor.

8. RECOLHA DE AMOSTRAS EM
INVESTIGACOES BIOLOGICAS DE
PARENTESCO

8.1. PRETENSO PAI, FILHO E /OU MAE VIVOS

A grande maioria das investigacoes biol6-
gicas de parentesco refere-se a investigacoes da
paternidade biolégica nas quais se apresentam
a exame o pretenso pai, o filho e a mae. Nestes
casos, a cada interveniente no processo deve ser
efectuada uma zaragatoa bucal e uma mancha
de sangue devendo ser seguido o recomendado
em 4.1.1. e 4.1.2. Nos casos em que nao é pos-
sivel efectuar a recolha de ambos os materiais
biolégicos, devera ser recolhido um deles em
duplicado. O mesmo procedimento devera ser
adoptado quando se investigam outras relacdes
de parentesco.
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8.2. PRETENSO PAI FALECIDO

8.2.1. Analise a partir de ossos e dentes

procedentes do cadaver exumado

Nos casos em que o pretenso pai j& faleceu é
frequente recorrer-se a colheita de material biolo-
gico do cadaver exumado. As amostras que mais
resistem a degradacdo sdo os 0ssos e dentes,
pelo que deverdo ser colhidos de acordo com o
recomendado em 4.4.1. e 4.4.2.

Nalgumas situacbes excepcionais é ain-
da possivel efectuar a recolha de algum tecido
muscular mais resistente a putrefaccdo, podendo
também este material bioldgico ser objecto de
estudo dado que permite obter resultados de uma
forma mais rapida e menos onerosa, quando a
guantidade/qualidade de DNA é suficiente para
tal (seguir o recomendado em 4.3.2.). No caso
de o cadaver ainda se encontrar com unhas, esta
amostra devera ser recolhida de acordo com o
descrito em 4.4.3.

8.2.2. Andlise a partir de amostras
biolodgicas existentes em centros

hospitalares ou em ambiente familiar

Se disponiveis, podera recorrer-se a amostras
armazenadas em centros hospitalares ou exis-
tentes em ambiente familiar (ver 4.7.1. e 4.7.2.).

8.2.3. Analise a partir de amostras biolégicas

provenientes de familiares do falecido

O perfil genético do pretenso pai podera
ser deduzido a partir dos seus familiares. Nestes
casos, a cada interveniente no processo deve ser

efectuada uma zaragatoa bucal e uma mancha
de sangue devendo ser seguido o recomendado
em4.1.1.e4.1.2.

8.3. INVESTIGACAO DE PATERNIDADE
A PARTIR DE RESTOS FETAIS

Sequir o recomendado em 5.7. para a reco-
lha de restos fetais e em 4.1.1. e 4.1.2. para as
amostras de referéncia do pretenso pai e da mae.

Nos casos em que a recolha é realizada na
sequéncia de um abortamento clinico, p.e. efec-
tuado em casos de investigacdes de paternidade
criminais, a colheita de material bioldgico do em-
briao/feto deve ser cuidadosa de modo a prevenir
eventuais contaminacdes com material biolégico
materno. Quanto mais reduzido for o tempo de
gestacao mais dificil serd fazer a colheita, nomea-
damente nos casos em que o embrido se encontra
ainda numa fase precoce do seu desenvolvimen-
to; nestas situacoes a separacao entre o material
fetal e o material materno deve ocorrer durante
a colheita, com a ajuda do médico obstetra ou
de um patologista. Quando o tempo de gestacao
o permitir, podera ser realizada uma mancha de
sangue do feto a partir das cavidades cardiacas.

9. RECOLHA DE AMOSTRAS
EM GRANDES CATASTROFES
OU DESASTRES DE MASSA

Nas grandes catastrofes ou desastres de
massa é necessario recolher material bioloégico
de todos os cadaveres e restos humanos para
uma eventual andlise de DNA, mesmo que al-
gumas vitimas estejam ja identificadas através
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do reconhecimento pelos seus familiares (pelas
suas caracteristicas fisicas ou pertences pessoais)
ou através de pericias de Antropologia Forense,
Dactiloscopia, Odontologia, ou Radiologia.

A recolha de amostras para identificacdo
genética tem particular relevancia quando existem
situacoes de alto impacto em que as vitimas ficam
muito fragmentadas, permitindo deste modo fazer
a associacao ou exclusao de restos humanos e
de cadaveres, e também nas situacdes em que
existam duvidas ou discrepancias relativamente
a outros métodos de identificacao; permite ain-
da identificar outros familiares que possam estar
desaparecidos. A identificacdo genética baseia-
-se nos estudos comparativos efectuados a partir
dos perfis de DNA obtidos nas amostras post-
-mortem (dos cadaveres e restos cadavéricos)
e nas amostras de referéncia (ante-mortem e
familiares das vitimas).

A grande complexidade destas situacoes
leva a que a recolha tenha de ser efectuada por
pessoal com formacao especifica nesta area, que
deve ter particular cuidado com:

— Alidentificacao das amostras que deve
ser inequivoca e invariavel ao longo de
todo o processo de modo a evitar erros;

— O preenchimento da documentacao
gue as acompanha, devendo existir for-
mulérios especificos para o efeito referen-
tes a amostras post-mortem, amostras de
referéncia de familiares ou amostras ante-
-mortem (objectos pessoais ou amostras
biolégicas das vitimas). Os formularios
destinados a amostras de referéncia

de familiares e amostras ante-mortem
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devem relacionar as respectivas amostras
com a vitima que se pretende identificar;

— O procedimento de recolha e as pre-
caucdes que devem ser tomadas para
minimizar os riscos de contaminacao;

— A cadeia de custédia.

9.1. AMOSTRAS POST-MORTEM

Os cuidados tidos durante o processo de
recolha das amostras post-mortem, a rapidez da
sua recuperacgao e o método de preservagao a que
foram submetidas, determina o sucesso dos resul-
tados. Um dos grandes problemas relativamente
a preservacao das amostras coloca-se quando
nao é possivel dispor de equipamentos de frio
que permitam a conservacao ou congelamento
das mesmas de modo a travar os processos de
degradacao. Actualmente existem solugdes de
conservacao (p.e. Genofix), que permitem o arma-
zenamento a temperatura ambiente de amostras
biolégicas para fins de identificacdo genética.

Quando as vitimas se encontram fragmen-
tadas existe o risco de sangue ou tecidos de um
individuo se transferirem e agregarem a restos
cadavéricos de outro individuo, o que pode levar
a associacoes erradas dos fragmentos dos cada-
veres ou ainda a obtencao de perfis genéticos
de mistura. Este tipo de situacdes pode ocorrer
nomeadamente nos desastres de massa com alto
impacto, como foi o caso do ocorrido nos EUA a
11 de Setembro de 2001. Nestes casos tera de ser
definido o tamanho minimo do fragmento a ser
recuperado para andlise (em geral de 1-10 cm),
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que deverd permitir ao laboratério a obtencao
de informacédo genética relevante.

O tipo de amostra mais adequado para ana-
lise de DNA depende das caracteristicas da catas-
trofe e do estado em que se encontram os restos
cadavéricos. As amostras que com mais frequéncia
se encontram disponiveis para analise sdo:

— Musculo esquelético;
— Fragmentos de 6rgaos;
— Pelg;

— Sangue.

Dependendo do estado em que o cadaver
se encontra, deverdo ser sequidas as recomenda-
coes descritas em 4.3. (cadaveres em bom estado
de conservacao), 4.4. (cadaveres em avancado
estado de putrefaccdo) ou 4.5. (cadaveres car-
bonizados).

Nos casos em que as amostras se encontram
degradadas, deverd também ser equacionada a
possibilidade de se poderem recolher amostras
de mais facil extraccao (nomeadamente zaraga-
toas) para além da recolha de ossos e dentes. A
identificacdo genética que eventualmente possa
ser conseguida nestas zaragatoas justifica todo
o trabalho adicional que é requerido no acto de
recolha, dado que permite a obtencdo de re-
sultados num menor espaco de tempo e com
menos custos.

9.2. AMOSTRAS DE REFERENCIA
DE FAMILIARES

A colheita de amostras de referéncia de
familiares de pessoas desaparecidas deve ser

efectuada com o consentimento livre e informado

das mesmas, sendo necessdria a assinatura de
um documento que autorize expressamente a
utilizacdo da amostra recolhida para fins de iden-
tificacdo genética. Deveréa ainda ser assegurada
a autenticidade da identificacdo do examinado,
nomeadamente mediante apresentacdo do do-
cumento de identificacao do qual é feita cépia
a integrar no processo, e ser bem estabeleci-
da a relacdo de parentesco entre o dador e a
vitima mediante a elaboracdo de uma arvore
genealdgica. Devem ainda ser referidos outros
familiares que possam estar disponiveis como
dadores no caso de ser necessario recorrer a
estudos complementares.

Deve ser realcado o facto de poderem existir
dentro do nucleo familiar relacdes ndo bioldgicas
(p.e. filhos adoptados ou exclusdes da paterni-
dade), que deverao ser tidas em consideracao de
modo a haver uma correcta interpretacdo dos
resultados.

9.2.1. Familiares mais adequados

Os familiares mais adequados para permi-
tir uma identificacdo positiva do cadaver, sdo os
seguintes, por ordem de prioridade:

Ascendentes e descendentes directos

— Pai e mae bioldgicos do falecido — se ndo

for possivel obter amostras de ambos os
progenitores, efectuar a recolha a apenas
um deles;

— Cobnjuge e filhos do falecido — se néo

for possivel obter amostras do conjuge,
efectuar a recolha apenas aos filhos.
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Irmaos do falecido

— Fazer a recolha aos irmaos disponiveis,
nomeadamente aos do sexo masculino
se a vitima for um homem, para averi-
guacao da linhagem paterna, para além
da materna.

Outros familiares

— Se nao for possivel dispor de amostras de
referéncia dos familiares anteriormente
descritos, deve ser feita a recolha nou-
tros familiares que partilhem a linhagem
paterna e/ou materna (avos, tios, primos,

etc.).

9.2.2. Amostras biolégicas

Aos familiares das vitimas deverao ser colhi-
das amostras de saliva e sangue, de acordo com
o referido em 4.1.1. e 4.1.2., respectivamente.

9.3. AMOSTRAS ANTE-MORTEM

As amostras ante-mortem tém a vantagem
de permitir uma comparacao directa com os re-
sultados obtidos no cadaver. Devem ser recolhidas
individualmente, em recipientes adaptados ao seu
tamanho e, sempre que possivel, em embalagens
de papel ou cartao.

9.3.1. Objectos pessoais em ambiente familiar
Os objectos pessoais sao normalmente faceis

de obter, mas contém muitas vezes quantidades
diminutas de DNA o que dificulta a sua andlise.
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O laboratério de genética forense deve fazer uma
seleccao dos objectos que a partida permitem um
maior rendimento na extraccao de DNA:

— Escovas de dentes;

— Laminas ou maquinas de barbear;

— Pentes e escovas de cabelo;

— Roupa interior,

— Dentes previamente extraidos (nomea-
damente dentes de leite);

- Gorros;

— Copos;

— Fronhas;

— Relégios de pulso e joalharia;

— Toalhas;

— Roupa exterior;

— Sapatos, etc.

A utilizacdo deste tipo de amostras como
sendo de referéncia da vitima deve no entanto
prever a eventualidade de poderem conter mate-
rial bioldgico de outras pessoas do seu ambiente
familiar. Se possivel, o perfil genético identificado
nos objectos pessoais devera ser comparado com
familiares para assegurar que existem relacoes de
parentesco. Os formulérios respeitantes a este
tipo de amostras deverao referir os familiares que
eventualmente os possam ter utilizado.

9.3.2. Amostras de centros hospitalares

ou outros

Devera ser averiguada a possibilidade de
existirem amostras das vitimas em centros hos-
pitalares, nomeadamente amostras de sangue
ou esperma, biopsias e tecidos para exames
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histoldgicos. As bases de dados de perfis de DNA
para fins de identificacao civil e criminal poderao
também ser utilizadas para fazer a identificacdo
das vitimas.

10. RECOLHA DE AMOSTRAS
PARA EFEITOS DA BASE
DE DADOS DE PERFIS DE DNA

A Lein.°5/2008 de 12 de Fevereiro aprovou
a criacdo de uma base de dados de perfis de
DNA para fins de identificacao civil e criminal,
regulamentada pela Deliberacao n.° 3191/2008
de 3 de Dezembro.

10.1. DOCUMENTACAO

De modo a instruir o processo dos servicos
gue realizam a analise das amostras com vista a
obtencao do perfil de DNA e posterior envio da
informacao necessaria para o ficheiro de dados
pessoais, a colheita de material biolégico deve
ser acompanhada de documentacado especifica,
de acordo com o previsto na Lei n.° 5/2008 de
12 de Fevereiro e o publicado na Deliberacdo n.°
3191/2008 de 3 de Dezembro (anexos I, II-A,
11-B, 1I-C, 1I-D e II).

As entidades que procedem a recolha de-
vem assegurar a autenticidade da identificacdo
do examinado, efectuada através de:

— Apresentacao do documento de identi-
ficacdo, do qual é feita copia;

— Recolha de impressao digital;

— Fotografia, para a qual tenha sido pre-
viamente solicitado o consentimento.

10.1.1. Solicitacdo do exame por voluntario

ou por familiar de pessoa desaparecida

O voluntério ou familiar de pessoa desapa-
recida solicita a realizacdo da colheita da amostra
para obtencdo do perfil de DNA as entidades
competentes para a analise laboratorial, de acordo
com o anexo .

10.1.1.1. Informacao

O sujeito que vai realizar a colheita de ma-
terial bioldgico goza do direito de informacao
pelo que, previamente a recolha de amostras,
é entregue um documento com as informagdes
constantes do artigo 9.° da Lei n.° 5/2008 de 12
de Fevereiro, de acordo com o anexo llI.

10.1.1.2. Consentimento

A recolha de amostras em voluntarios ou em
parentes de pessoas desaparecidas para fins de
identificacdo civil, carece de consentimento livre,
informado e escrito e com autorizacdo expressa
para obtencdo do seu perfil de DNA, insercao,
comunicacao e interconexao, prestado no ane-
xo II-A (voluntérios) e anexo II-B (parentes de
pessoas desaparecidas).

Quando se trate de menores ou incapazes,
a recolha de amostras para fins de identificacdo
civil depende de autorizacao judicial.

10.1.2. Recolha de amostras para fins de

investigacao criminal

A recolha de amostras para fins de in-
vestigacdo criminal devera ser ordenada por
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entidade competente para o efeito, de acordo
com o previsto na Lei 5/2008 de 12 de Fevereiro,
acompanhada do acérdao condenatédrio nos
casos de condenados por crime doloso com
pena concreta de prisao igual ou superior a 3
anos. Sempre que se pretenda a insercao do
perfil genético do arguido na base de dados
de perfis de DNA, esta intencdo devera ser
expressamente mencionada pelo magistrado
gue ordena a recolha.

10.1.2.1. Informacéao

O sujeito que vai realizar a colheita de ma-
terial biolégico goza do direito de informacao
pelo que, previamente a recolha de amostras,
é entregue um documento com as informacgoes
constantes do artigo 9.° da Lei n.° 5/2008 de 12
de Fevereiro, de acordo com o anexo llI.

O anexo lI-C (condenados) e o anexo II-D
(arguidos) deverao ser correctamente preenchidos,
sem rasuras.

10.1.3. Cadeia de custédia

Como em qualquer outro procedimento
relacionado com a colheita de amostras biologi-
cas, deve ser assegurada a respectiva cadeia de
custédia das amostras.

10.2. AMOSTRAS BIOLOGICAS

A recolha de amostras é realizada em du-
plicado através de método nao invasivo, pelo
que se deverdo recolher duas zaragatoas
bucais (proceder de acordo com o referido
em 4.1.1.)

MARIA JOAO ANJOS PORTO

11. PRESERVACAO DAS AMOSTRAS
BIOLOGICAS

A auséncia de cuidados especificos durante
0 armazenamento e transporte das amostras
biolégicas pode conduzir a uma deterioragdo
das mesmas e, no limite, a auséncia de resulta-
dos. No entanto, se as amostras forem preserva-
das em condicoes ideais, o DNA nelas existente
pode manter-se inalteravel durante um longo
periodo de tempo. A degradacdo do material
biolégico leva a uma diminuigao da integridade
das células e consequentemente a reducao da
guantidade e qualidade do DNA. As moléculas
de DNA resistem melhor a degradacao se es-
tiverem secas e sem humidade, ndo devendo
estar expostas a altas temperaturas, condicbes
gue inibem também a proliferacdo bacteriana.
Deste modo, uma amostra de sangue colhida
numa zaragatoa deve ser previamente seca a
temperatura ambiente antes de ser embalada
e selada para transporte.

As amostras bioldgicas deverdo ser cor-
rectamente embaladas para garantir uma
adequada preservacdo até a sua chegada ao
laboratdério e os recipientes (adequados ao ta-
manho das amostras), deverdo estar selados e
devidamente identificados de modo a garantir
a integridade e autenticidade das amostras.
Uma vez colhidas, as amostras deverdo ser
rapidamente enviadas ao laboratério de ge-
nética forense para analise.

Uma vez chegadas ao laboratério, as evi-
déncias poderao ser armazenadas a diferentes
temperaturas que vao desde a temperatura am-
biente até aos -80°C, dependendo do tipo de
amostra. Dado o grande volume de espaco que
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os vestigios biolégicos podem ocupar, existe
por parte dos laboratérios forenses alguma di-
ficuldade no seu armazenamento em ambiente
refrigerado. Em amostras que necessitam de re-
frigeracdo, o mais comum é o armazenamento a
-20°C, sendo a temperatura de -80°C reservada
a amostras que se encontram ja degradadas ou
que se prevé poderem vir a degradar-se facil-
mente. A criopreservacao através da utilizacao
de azoto liquido seria desejavel para um arma-
zenamento prolongado, sendo no entanto im-
praticavel. De modo a minimizar a degradacao
das amostras, devem ser evitadas as flutuacoes
de temperatura tal como acontece nos ciclos

de congelacdo-descongelacao.

Devem ser tomadas as necessarias precau-
¢Hes para evitar destruir ou consumir totalmente
a amostra biolégica que se pretende analisar, de
modo a que uma porcado da mesma possa ficar
disponivel para uma eventual re-andlise, se ne-
cessario.

De um modo geral:

— As amostras que estejam completamen-
te secas (manchas de sangue, sémen e
saliva, crostas, raspados, unhas, pélos,
dentes e 0ssos desprovidos de tecidos
moles, etc.), podem ser preservadas a
temperatura ambiente.

— Os vestigios liquidos, vestigios humidos,
tecidos moles, 6rgdos, 0ssos com tecidos
aderentes ou contendo medula, dentes
com polpa etc., devem ser refrigerados
uma vez que sofrem uma rapida degra-
dacéo.

12. RECEPCAO DAS AMOSTRAS
BIOLOGICAS NO LABORATORIO

Apos a recepcao das amostras, o laboratério

devera:

— Manter a cadeia de custodia;

— Verificar se o material recebido confere
com o formulério que as acompanha;

— Comprovar que as amostras estdo bem
acondicionadas e que as embalagens es-
tao integras;

— Verificar se a identificacdo das amostras
se encontra correcta;

— Fotografar as amostras e verificar o seu
estado de conservacao;

— Manter as condicdes apropriadas de ar-
mazenamento.
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RESUMO

Sdo abordados os objetivos das pericias de Genética
Forense na perspetiva da identificacdo genética de amos-
tras bioldgicas (problema e de referéncia) colhidas no
ambito das pericias de criminalistica biolégica, bem como
os capitulos e as particularidades a mencionar no respetivo
relatorio pericial. Para além da referéncia aos marcadores
genéticos mais usados na atualidade, para a resolucdo
deste tipo de pericias, sdo indicados os principais tipos
de crimes relacionados com os quais sao solicitadas as
referidas pericias. Acresce as respetivas amostras bio-
|6gicas colhidas nos diferentes delitos (sangue, sémen,
saliva, pelos e células epiteliais). Por fim, sdo enumeradas
as conclusoes possiveis do relatério pericial, assim como
a respetiva valorizacao da prova, quando se verifique a
concordancia de perfis genéticos da(s) amostra(s) proble-
ma com a amostra de referéncia.

PALAVRAS-CHAVE
Criminalistica biolégica; amostras bioldgicas; relatério
pericial.

M. FATIMA PINHEIRO

SUMMARY

The objectives of the exam of Forensic Genetics are
addressed from the perspective of genetic identification
of biological samples (problem and reference) collected
within the expertise of biologic criminalistics, as well as
chapters and particularities to mention at the appropriate
expert report. Apart from the reference to the genetic
markers most used today, to solve this kind of expertise,
are listed the main types of related crimes with which
these exams are required, and the respective biological
samples taken at different crimes (blood, semen, saliva,
hair and skin cells). Finally, the possible conclusions of
the expert report are listed, as well as the respective
weighing of the evidence, if there is agreement from
genetic profiles of unknown sample(s) with the refe-
rence sample.

KEYWORDS
Biologic criminalistics; biological samples; expert report.
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1. INTRODUCAO

A identificacao genética em material biol6-
gico relacionado com pericias do ambito da in-
vestigacdo de parentesco, criminalistica biolégica
e identificacao individual (em especial de restos
cadavéricos), com a utilizacado de marcadores ge-
néticos, também chamados polimorfismos de DNA
(Acido Desoxirribonucleico), tem sido ao longo dos
tempos o principal objetivo da Genética Forense.
Na atualidade, o recurso as mais eficazes e ino-
vadoras metodologias e tecnologias possibilita o
estabelecimento de conclusdes, no contexto de
relatérios periciais, inimaginaveis ha ainda escas-
sas décadas. No presente, para além dos meios
usados no quotidiano laboratorial, existe uma
pandplia de solucdes inovadoras que, num futuro
préximo, poderdo propiciar a obtencao de resul-
tados conducentes a cabal e rapida identificacdo
genética individual. Esta circunstancia terd uma
utilidade irrefutavel em varios contextos, designa-
damente na investigacao criminal (Pinheiro, 2009).

Em relacdo aos trés tipos de pericias men-
cionadas, sao colhidas amostras bioldgicas e/ou é
recebido material biol6gico de natureza diversa,
sendo efetuada a interpretacao e valorizacao es-
tatistica dos resultados, apds o percurso labora-
torial apropriado para cada caso. As conclusées
da pericia constam no relatério pericial, enviado
a entidade requisitante, que ird constituir prova
em tribunal (Pinheiro, 2009).

Criminalistica, de acordo com Villanueva
Cafiadas, é a ciéncia que estuda os indicios
deixados no local do delito, gracas aos quais é
possivel estabelecer, nos casos mais favoraveis,
a identidade do criminoso e as circunstancias
gue concorreram para o referido delito. O seu
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interesse reside no facto de se procurar vesti-
gios anatomicos, bioldgicos ou humorais que
permitam estabelecer a identidade do autor do
crime, sendo que a criminalistica bioldgica se
ocupa dos de natureza estritamente bioldgica.

Estas amostras ou vestigios biolégicos sdo
colhidos, em geral, no local do crime, corpo ou
pecas de vestuario da vitima ou do suspeito.
A identificacdo genética destas amostras é feita
através do estudo do DNA. Para se realizar este
estudo é necessario qualquer tipo de mancha ou
produto que contenha material genético. Este
material genético encontra-se em todas as células
nucleadas do organismo humano e possui caracte-
risticas importantes para a identificacdo genética,
ja que o DNA nuclear (DNAnu) dos autossomas
(cromossomas nao sexuais), estudado no ambito
da Genética Forense, é Unico para cada individuo
(excetuando os gémeos monozigéticos), sendo
idéntico em todas as suas células; ou seja, estu-
dando qualquer vestigio biolégico pode-se iden-
tificar o individuo ao qual esse vestigio pertence.

Deste modo, a pericia de Genética Forense
realizada em amostras biolégicas de natureza
diversa (sangue, sémen, pelos, saliva, células
epiteliais), colhidas em distintos suportes (corpo
da vitima ou do suspeito, pecas de vestuario,
roupa de cama, entre outros), no contexto da
investigacdo da pratica de um crime, consiste no
seu estudo laboratorial, a fim de se estabelecer
o perfil genético. A andlise dos resultados inci-
de sobre a comparacao do perfil genético das
amostras bioldgicas relacionadas com o delito
(amostras problema) com os perfis genéticos da
vitima e do suspeito (amostras de referéncia).
A existéncia de concordancia entre o perfil ge-
nético da amostra bioldgica relacionada com o
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delito e o perfil genético do suspeito é fortemente
indicativa de que este foi o seu dador. Neste caso,
faz-se a valorizacao dos resultados através da
determinacéo do Likelihood Ratio (LR).

No relatério pericial deve constar, entre ou-
tras particularidades do caso em estudo, informa-
cao relativa a entidade requisitante, referéncia ao
material enviado para exame, descricdo porme-
norizada desse material, metodologias usadas e
respetivas referéncias bibliogréaficas, resultados
e conclusées, nas quais pode ser incluido o LR.

Serdo efetuadas referéncias ao Servico de
Genética e Biologia Forense da Delegacao do
Norte, do Instituto Nacional de Medicina Legal,
IP, identificado no texto por SGBF, DN.

2. POLIMORFISMOS DE DNA
(MARCADORES GENETICOS)
MAIS USADOS

Nas células nucleadas humanas existem dois
tipos de DNA, o DNA nuclear (DNANnu) e o DNA
mitocondrial (DNAmMt).

O DNA do nucleo das células esta organi-
zado em cromossomas, apresentando-se alta-
mente compactado e protegido por proteinas
denominadas histonas. Uma Unica cépia do ge-
noma humano é constituida por cerca de 3.200
milhoes de pb (pares de bases), sendo que cada
célula somatica possui 22 pares de autossomas
e dois cromossomas sexuais (X,Y no homem e
X, X na mulher). Assim, cada célula somatica hu-
mana normal possui 46 cromossomas (23 pares
de cromossomas), sendo, por isso, designada de
diploide. As células germinais ou gametas (ovo-

citos e espermatozoides) encontram-se na forma
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hapléide, por possuirem apenas um conjunto de
23 cromossomas. Aquando da fecundacao o zigo-
to, derivado da juncao dos dois gametas, resulta
dipléide (Pinheiro, 2010b).

A resolucao dos casos forenses consta da
identificacdo genética das amostras bioldgicas
com eles relacionadas e baseia-se na caracteriza-
cao de polimorfismos do DNA, também chamados
de marcadores genéticos, das regides nao codifi-
cantes do genoma humano. Atualmente, para a
conclusdo das pericias forenses usa-se preferen-
cialmente o DNAnNu, podendo em circunstancias
especiais utilizar-se o DNA mitocondrial (DNAmt).
Para além das suas diferencas de tamanho e es-
truturais, apresentam distintas formas de heranca,
pois, o DNANnu é herdado de ambos os progenito-
res, a excecao do cromossoma Y, sendo o DNAmt
de heranca uniparental materna (Pinheiro, 2010b).

Aproximadamente 3% do genoma humano
¢ constituido por repeticbes em tandem. Trata-se
de sequéncias de DNA nao codificante que se
repetem sucessivamente, cuja diferenciacdo entre
individuos da mesma espécie reside no nimero de
repeticoes que cada individuo apresenta para um
determinado /ocus de um par de cromossomas
homologos. A heranca do nimero de repeticoes
obedece as Leis da Hereditariedade estabelecidas
por Mendel, tal como a de qualquer outro poli-
morfismo usado com fins forenses. Assim, este
DNA repetitivo, excetuando o DNA satélite que
se encontra nas proximidades dos centrémeros
dos cromossomas, é classificado em dois grupos,
minissatélite e microssatélite, de acordo com o
tamanho da sequéncia de repeticao (unidade de
repeticao) (Pinheiro, 2010b).

Sdo, fundamentalmente, as regides micros-
satélite do genoma que constituem a base da
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identificacdo genética. Trata-se de marcadores
genéticos, designados de STRs (Short Tandem
Repeats), que consistem em sequéncias de DNA
de 2-7 pb, dispersas pelo genoma, que se repetem
em tandem, cujo tamanho dos alelos é inferior
a 350 pb.

A importancia da analise destas sequéncias
de DNA néo codificante, em pericias de Genética
Forense, prende-se com o facto de ndo estarem
relacionadas com a sintese de proteinas e, por isso,
nao haver qualquer correlacdo que permita dedu-
zir a predisposicdo do dador da amostra biolégica
para manifestar uma determinada patologia.

O numero de repeticdes para cada polimor-
fismo pode variar de individuo para individuo.
Esta caracteristica permite diferenciar individuos
de uma determinada populacado, mesmo irmaos
germanos (filhos do mesmo pai e da mesma
mae) e até gémeos dizigdticos, porque 0s mo-
nozigoticos possuem para estes marcadores in-
formacdo genética idéntica, salvo raras excecdes
(existéncia de mutacdes). Evidencia-se que as
sequéncias de DNA codificante, que possuem
informacao genética para a producdo de pro-
tefnas, sdo praticamente idénticas para todos
os individuos, razao pela qual estas regides do
genoma nao sao as indicadas para distinguir
individuos de uma populacdo, ndo sendo, por
isso, as eleitas em Genética Forense. Esta prer-
rogativa desmistifica o argumento, por vezes
apresentado, de que se pode inferir, a partir da
analise de amostras bioldgicas, a predisposicao
de um determinado individuo para contrair uma
certa doenca, circunstancia que podia ser apro-
veitada por empregadores para rejeitar contratos
ou por seguradoras para onerar a prestacao de
um seguro, entre outras consequéncias.

45

Nao obstante existirem STRs com o tamanho
da unidade de repeticdo variavel (2-7 pb), os mais
usados em Genética Forense sdo os tri, tetra e
pentanucleotidicos, sendo os tetranucleotidicos
(unidade de repeticao com 4 nucleétidos, por
ex. GATA) os mais utilizados. Calcula-se que o
genoma humano contenha, aproximadamente,
500.000 STRs, dos quais 6.000 a 10.000 sao tri
ou tetraméricos.

As principais vantagens dos STRs prendem-
-se, fundamentalmente, com o facto de possui-
rem alelos de tamanhos préximos, o que possi-
bilita a realizacao da sua andlise em simultaneo
(multiplex) e a capacidade de gerarem produtos
de amplificacado de pequeno tamanho, o que é
benéfico, tendo em consideracdao a analise de
DNA de amostras degradadas.

O percurso laboratorial das amostras pro-
blema no contexto da criminalistica biolégica
inclui, habitualmente, os seguintes passos: a)
observacao do material recebido; b) descricao
do material recebido; ) testes preliminares para
determinacdo da natureza da amostra biolégica
(sangue, sémen, saliva); d) extracdo do DNA,
e) quantificacdo do DNA (Real-Time gPCR); f)
amplificacdo do DNA por PCR (em termocicla-
dores); g) andlise dos produtos amplificados
(em sequenciadores automaticos); h) analise
dos resultados obtidos (comparacdo do perfil
genético da(s) amostra(s) problema(s) com o(s)
da(s) amostra(s) de referéncia(s)); i) valorizacao
estatistica dos resultados (por vezes ndo incluida
no relatério pericial); j) elaboracdo do relatério
pericial.

A(s) amostra(s) de referéncia segue(m) o
mesmo percurso laboratorial, a excecado dos 3

primeiros passos.
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2.1. STRS AUTOSSOMICOS

2.1.1. Consideracoes gerais

O estudo de STRs autossomicos é realiza-
do na resolucdo de todo o tipo de pericias de
Genética Forense, recorrendo-se a analise de ou-
tros grupos de polimorfismos do DNA quando se
pretende obter informacao adicional, ou quando
o material genético se encontra em quantidade
exigua e/ou degradado, e ndo é possivel a ob-
tencao de resultados. Esta circunstancia deve-se
ao facto dos marcadores autossémicos sofrerem
recombinacao genética (processo através do qual
a descendéncia produz uma combinacao de genes
diferente dos seus progenitores). Por isso, apre-
sentam uma grande variabilidade, o que propor-
ciona um maior poder de informacdo. Os STRs do
cromossoma Y e o DNA mitocondrial, por serem
haploides, ndo sofrem recombinacdo, exibindo,
por isso, uma variabilidade genética inferior.

Para a tipagem de STRs autossémicos sdo
usados, em geral, kits que possibilitam a analise
simultanea de 15 /oci STR (sistemas multiplex) e a
Amelogenina. Os que tém sido mais utilizados sdo
o AmpFISTR® Identifiler™ (Applied Biosystems) e
o Powerplex®16 (Promega). Em casos complexos,
em que é manifesta a necessidade de incrementar
o poder informativo, tém sido usados outros kits
para a caracterizacao de marcadores genéticos
adicionais.

Em estudo realizado em amostras prove-
nientes de individuos nédo relacionados do Norte
de Portugal, foram determinadas as frequéncias
dos alelos, bem como os parametros de interesse
forense, com o AmpFISTR® Identifiler™ (Pinheiro
e col., 2005).
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Estas duas empresas fizeram, recentemente,
grandes investimentos na producdo de kits para
a caracterizacao destes marcadores genéticos,
tendo em consideracdo trés aspetos fundamen-
tais: a) introducao de novos polimorfismos que
proporcionem um maior poder de informacao
(poder de discriminacao); b) caraterizacao de po-
limorfismos de pequeno tamanho (miniSTRs), que
permitam a obtencdo de resultados em amostras
degradadas e/ou com quantidades diminutas de
material genético; c) alteracdo da sua quimica para
obviar o passo de extracdo do DNA no percurso
laboratorial, o que torna mais rapida a andlise de
amostras bioldgicas.

Estas modificacoes tém tido um grande
impacto no desempenho laboratorial, em parti-
cular as duas primeiras, com especial repercus-
sao no maior poder informativo proporcionado.
E, também, de destacar a obtencao de melhores
resultados no contexto da andlise de amostras
com quantidades deficientes de DNA degrada-
do, circunstancia bastante frequente em pericias
de criminalistica biolégica e de identificacdo de
restos cadavéricos.

Estes resultados otimizados aliados ao in-
cremento do poder informativo sao traduzidos
no relatorio pericial, em especial quando existe
concordancia de perfis (do vestigio e do suspeito)
no caso da criminalistica biolégica, sendo que a
relacdo da probabilidade do vestigio pertencer ao
suspeito e a probabilidade de pertencer a qualquer
outro individuo da populacao ser extraordina-
riamente elevada (LR). Por outro lado, quando
se trata da identificacdo de restos cadavéricos,
por exemplo no ambito de uma investigacao cri-
minal, esse incremento de informacdo genéti-

ca reveste-se do maior interesse, uma vez que,
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frequentemente, a comparacao é feita entre as
caracteristicas genéticas desses restos cadavéricos
e as dos seus possiveis familiares, cujo grau de
parentesco nao é, algumas vezes, tao proximo
como o que seria desejavel. Por isso, a utilizacao
de um maior niumero de marcadores altamente
informativos e que proporcionem resultados mes-
mo com material degradado é de grande interesse
para a conclusdo da pericia.

Ha, também, um outro aspeto de especial
importancia quando se esta a analisar material
genético de uma amostra bioldgica, que é a deter-
minacao do sexo do individuo do qual ela provém.
Esta determinacdo é feita concomitantemente
com o estudo de STRs autossémicos. Esta pos-
sibilidade de determinacao do género, através
do estudo da Amelogenina, reveste-se do maior
interesse, uma vez que ha pericias em que esta
determinacéo é relevante.

Nas investigacdes de parentesco bioldgico
a determinacéo do género podera ndo ter muito
interesse, uma vez que, habitualmente, as amos-
tras bioldgicas sao colhidas aos intervenientes no
proprio servico onde irad ser realizada a pericia.
Por isso, aguando da colheita dos dados pessoais/
processuais e das amostras biolégicas o género
fica estabelecido. Ha, no entanto, casos excecio-
nais, ja identificados em diversas ocasides, que
surgem quando se analisa o DNA extraido das
amostras e o perito depara-se com resultados
gue nao eram expectaveis. A titulo de exemplo,
refere-se a identificacdo de um perfil genético
feminino obtido a partir de uma amostra de
sangue colhida a um pretenso pai. A explicacdo
para a obtencado deste resultado ficou clarificada,
depois da confirmacéao, por parte do dador da
amostra, de ter sido submetido a um transplante
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de medula, tendo a dadora da medula sido a sua
irma (Pinheiro, 2010b).

No que a criminalistica bioldgica diz respeito,
a identificacao de um perfil genético masculino
em amostras relacionadas com um crime, em que
a vitima é mulher e o perpetrador é homem, o
estudo do gene homologo da Amelogenina é
extremamente importante. A presenca de dois
picos resultantes da amplificacdo do DNA de
um vestigio biolégico, com os kits comerciais
geralmente usados nos laboratérios forenses, é
indicativa de que o dador desse vestigio é do
género masculino, sendo que o pico de menor
tamanho corresponde ao do cromossoma X (com
a delecao de 6 pb no intrdo 1 da Amelogenina)
e o restante, que difere do anterior em 4 pb, ao
cromossoma Y.

Sao, atualmente, comercializados kits (Next-
Generation STR Kits) que podem colmatar as de-
ficiéncias relativas aos disponiveis até ha pouco
tempo, em termos de proporcionarem um aumen-
to do poder de discriminacao. Para além disso, os
produtos de amplificacdo (alelos) de alguns dos
polimorfismos incluidos sdo de pequeno tamanho
(miniSTRs), indicados para a analise de amostras
degradadas e/ou com escassa quantidade de
material genético. Acresce o incremento do seu
desempenho na presenca de inibidores, tais como
o grupo heme (componente da hemoglobina) exis-
tente no sangue. Como foi atras referenciado, o
seu uso pode viabilizar a supressao de um dos
passos do percurso laboratorial, a extracao do
DNA, quando as amostras se encontrarem em
suporte apropriado.

Os miniSTRs sao produtos de amplificacdo de
tamanho consideravelmente reduzido em relacao
ao dos STRs convencionais, constituindo uma boa
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alternativa, ou mesmo um complemento de um
perfil genético parcial obtido a partir da caracte-
rizacdo dos STRs correspondentes. Ndo obstante
terem ja sido descritos miniSTRs dos autossomas
e dos cromossomas sexuais, apenas os primeiros
estao disponiveis em kits comerciais.

Assim, em 2007, foi lancado no mercado o kit
AmpFLSTR®MiniFiler™, que permite a amplificacdo
simultanea de 8 loci (D135317, D75820, D251338,
D21S11, D16S539, D18S51, CSF1PO, FGA) e a
Amelogenina, todos eles incluidos no AmpFeSTR®
Identifiler'™, proporcionando uma reducéo de ta-
manho (pb) de 58% e de 48%, respetivamente,
nos alelos de menor e de maior tamanho.

O kit AmpF2STR® NGM™ inclui 15 STRs,
dos quais 5 tém tamanho reduzido (D1051248,
D22S1045, D25441, D151656, D125391), tendo
sido recomendados pelos grupos ENFSI (European
Network of Forensic Science Institutes) e EDNAP
(European DNA Profiling Group), com a finalida-
de de serem adotados na analise de amostras
degradadas, a fim de aumentar o desempenho
das bases de dados nacionais e apoiar a estan-
dardizacao das bases de dados na Europa (Gill e
col. 2006a; Gill e col. 2006b; Lareu e col. 1996;
Lareu e col. 1998; Coble & Butler, 2005).

O estudo efetuado em amostras colhidas,
apo6s consentimento, a 213 individuos saos e ndo
relacionados da populacdo do Norte de Portugal,
envolvidos em pericias de investigacdo de paterni-
dade, permitiu concluir que os resultados apoiavam
o anunciado incremento do poder informativo pro-
porcionado por este kit para fins forenses, aumen-
tando consideravelmente o poder de discriminacao
nas analises de rotina, principalmente quando é
necessario o estudo de mais marcadores genéticos.

Adicionalmente, a analise de miniSTRs incrementa
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a possibilidade de tipagem de amostras degradadas
(Pontes & Pinheiro, 2011).

Mais recentemente, foi lancado no mercado
o0 NGM SElect que, para além dos STRs referencia-
dos para o NGM, inclui o /ocus SE33 que possui
um elevado poder de discriminagdo. Em estudo
realizado numa amostra da populacdo do Norte
de Portugal foram identificados 27 alelos para
este marcador genético, proporcionando um valor
de Pex (Probabilidade de exclusao a priori) de
0,8909, tendo em consideracdo que o valor de
Pex acumulado para os 16 STRs autossomicos foi
de 0,99999994 (Pinheiro e col., 2005).

A Promega também tem vindo a acompa-
nhar esta evolucao, traduzida na producédo de
sistemas multiplex com interesse forense, tendo
vindo a comercializar kits que, basicamente, in-
cluem os mesmos polimorfismos dos da Applied
Biosystems, sendo que os de Ultima geracdo sao o
PowerPlex® ESX e o PowerPlex® ESI, comparaveis
aos atras mencionados.

A Qiagen tem também investido na produ-
cao de kits para a caracterizacao de STRs autos-
sémicos com fins forenses, como por exemplo o
Investigator ESSplex Plus e o Investigator ESSplex
SE, evidenciando a rapidez da obtencado dos re-
sultados sem comprometer a sensibilidade e a
linearidade dos mesmos.

A nossa experiéncia com kits da Qiagen,
designadamente, o IDPlex STR Kit, que permite a
caracterizacao dos marcadores genéticos incluidos
no ldentifiler, atras referenciado, é indicativa de
se tratar de um kit com bom desempenho, em
face dos resultados obtidos em testes de valida-
cdo efetuados.

E boa préatica, em termos de confirmacéo da
reprodutibilidade dos resultados, usar dois kits
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comerciais, quando se trata de efetuar compa-
racoes indiretas (comparacao de perfis genéticos
de familiares). A selecdo dos kits a utilizar com
poder de discriminacdo similar deve ser objeto
de ponderacdo. Esta ponderacdo pode incidir
em varios aspetos, entre 0s quais se destaca:
a) monitorizacdo da sua qualidade, através da
realizacdo de testes de validacao; b) selecao de
kits de empresas distintas tendo em consideracdo
a identificacdo de alelos raros ou nulos, uma
vez que os primers usados para a amplificacdo
dos distintos polimorfismos sao diferentes para
kits idénticos (caracterizacdo dos mesmos STRs)
de empresas distintas; c) avaliacdo dos kits em
termos de qualidade/preco, tendo presente que
nem sempre o que é mais oneroso é melhor.

N&o obstante terem surgido ao longo dos
ultimos anos marcadores genéticos para fins
de identificacdo genética humana, bem como
para outros propoésitos, os STRs autossémicos
continuam a ser os preferidos em Genética
Forense, por varias razdes, algumas das quais
ja foram explanadas. Todavia, as abordagens
metodoldgicas e tecnoldgicas tém sofrido uma
evolucao assinalavel, com a introducao de kits
mais evoluidos e, concomitantemente, equipa-
mentos cada vez mais sofisticados e exigentes
em termos econémicos, mas que poderdo cons-
tituir uma mais-valia, quando se refere ao seu
superior desempenho no controlo da qualidade
dos resultados.

2.1.2. Analise de misturas
Ha situacdes em que sao identificadas mis-

turas de perfis genéticos, em especial nas pericias
de criminalistica biolégica.
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Estas misturas surgem quando dois ou mais
suspeitos deixam material genético no mesmo
objeto (ponta de cigarro fumado, uma lata de
refresco, um copo, entre outros suportes).

Ha trés tipos de amostras, cuja analise
genética proporciona, habitualmente, mistura
de perfis genéticos: a) zaragatoas usadas para
colheita de células da cavidade vaginal, anal e/
ou bucal, quando tenha ocorrido ejaculacdo e a
colheita tenha sido realizada precocemente; b)
zaragatoas/estiletes utilizados para colher ves-
tigios subungueais a queixosa e/ou ao suspeito;
¢) zaragatoas empregues para a colheita de cé-
lulas da cavidade bucal em marcas de mordida.
A correta e acessivel interpretacado da mistura
dependem, entre outros fatores, da existéncia
de amostras de referéncia dos contribuidores
da mistura (queixosa e suspeito).

As misturas identificadas no contexto da
analise de amostras bioldgicas relacionadas com
crimes sexuais sdo uma realidade frequente,
quando nao sdo utilizadas metodologias e tec-
nologias que permitam a separacao do material
genético masculino do feminino. Existem, pois,
varias limitacoes metodoldgicas que complicam
a interpretacdo dos resultados. Importa também
sublinhar que grande parte da bibliografia dispo-
nivel, referente a identificacdo genética de células
epiteliais femininas e células masculinas (esper-
matozoides), reporta-se a estudos experimentais,
utilizando misturas destas células em diferentes
concentragdes. O comportamento destas misturas
pode divergir substancialmente do que acontece
nos Casos reais, uma vez que nestes esta subja-
cente a interferéncia de fatores que promovem a
degradacdo do material genético daquelas células,
entre outros (Pinheiro, 2011).
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E de todo o interesse efetuar a colheita de
amostras de referéncia a vitima e ao suspeito, para
gue a interpretacao dos resultados decorrentes
da mistura das suas células seja facilitada. Assim,
aquando da colheita de amostras bioldgicas re-
lacionadas com o crime em vitimas vivas ou em
cadaveres (amostras problema) é sempre solicita-
da, ao médico que realiza a pericia, a colheita de
uma amostra de referéncia. Quanto ao suspeito,
a colheita é, em geral, feita pela entidade que
realiza a investigagao criminal.

Evidencia-se que sem a amostra de referén-
cia colhida ao suspeito ndo pode ser realizada a
comparacao de perfis. Todavia, o perfil da amostra
problema podera ser inserido na base de dados
de perfis de ADN, de acordo com a alinea d) do
artigo 15° da Lei 5/2008.

O uso de marcadores genéticos altamen-
te polimérficos, como alguns dos incluidos nos
kits para a amplificacdo de STRs autossémicos,
aumenta a probabilidade de serem detetadas di-
ferencas entre os dois componentes da mistura.
No entanto, a interpretacao e a determinacdo do
numero de dadores podem ser tarefas dificeis,
especialmente quando estdo presentes 3 ou mais
contribuidores na mistura.

Em geral, as misturas identificadas na reso-
lucdo de pericias sao constituidas apenas por 2
contribuidores, a vitima (habitualmente mulher)
e o agressor (habitualmente homem). Mesmo
neste caso a interpretacdo da mistura pode ser
um processo complicado, desde logo porque
cada um dos dadores das células constituintes
da mistura possui um minimo de um alelo para
cada um dos marcadores analisados, podendo ser
detetados, neste caso, um maximo de 4 alelos.
Situagao ainda mais complexa verifica-se quando
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a vitima e o suspeito partilham 1 ou os 2 alelos.
A estas limitacbes acresce o facto da contribui-
¢ao de cada um deles para a mistura poder ser
muito desproporcionada. Por exemplo, quando
ha uma grande prevaléncia de DNA feminino,
aquando da analise de STRs autossémicos, o
perfil feminino pode mascarar o masculino ou
o DNA das células femininas competir com o
das células masculinas durante a amplificacdo
do DNA.

A probabilidade do sucesso na interpretacdo
de uma mistura depende de varios fatores: a)
uso de um numero elevado de marcadores ge-
néticos, em que haja uma elevada incidéncia de
heterozigotia; b) relacdo da quantidade de DNA
proveniente de cada contribuidor; c) combinacdes
especificas dos gendtipos; d) quantidade total de
DNA amplificado (Butler, 2010).

O uso de marcadores genéticos com elevado
polimorfismo, traduzido na presenca de um eleva-
do nuimero de alelos, aumenta a possibilidade de
se determinar diferencas entre os componentes
da mistura. A quantidade de DNA de cada con-
tribuidor faz toda a diferenca, no que se refere
a capacidade para se detetar todos os contribui-
dores de uma mistura. Assim, por exemplo, se 0
DNA proveniente de dois individuos esta presente
em quantidades similares serd muito mais facil
interpretar a mistura. O menor componente da
mistura ndo é usualmente detetado se estiver
presente na mistura numa quantidade abaixo de
5% (proporcao de 1:20), pois os alelos do menor
contribuidor podem estar mascarados, devido aos
efeitos estocasticos, que ocorrem durante a PCR,
poderem afetar negativamente a amplificacao do
componente presente em muito menor quanti-
dade (Butler, 2010).
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Podem ser usados softwares para ajudar no
processo de decifrar os componentes de uma
mistura, determinar relagdes entre as quantidades
desses componentes, bem como efetuar calculos
estatisticos. A decomposicao da mistura, usando
estes softwares sao considerados “ajudantes do
perito”, porque as decisdes finais, no que respeita
a interpretacdo da mistura, incide no perito que
realiza a analise de DNA.

Entre outros softwares, refere-se o Investi-
gator IDproof Mixture Software, da Qiagen, sendo
mencionado pelo fornecedor que proporciona a
atribuicdo otimizada dos tamanhos e a designacao
dos alelos, apoiando as analises de PCR multiplex
(http://www.giagen.com/products/investigatori-
dproofmixturesoftware.aspx).

2.2. STRS DO CROMOSSOMA Y

2.2.1. Consideragdes gerais

O cromossoma Y é um cromossoma estru-
turalmente pequeno, com parte do braco longo
(9) formado por heterocromatina. A maior parte
do cromossoma Y nao recombina, a excecao de
duas pequenas regides distais pseudoautossomicas
(PAR1 e PAR2), por serem homoélogas com frag-
mentos do cromossoma X; por este facto, estas
regides nao apresentam as propriedades especificas
deste cromossoma. A parte ndo recombinante do
cromossoma Y (NRY) apresenta algumas semelhan-
cas com o DNAmt, devido a falta de recombinacao
durante a meiose e ao modo de heranca, neste
caso haploéide, uniparental materna. Por isso, a in-
formacao genética deste cromossoma vai passando
de pai para filho imutavel, excluindo as mutacbes
gradualmente acumuladas.
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A andlise do cromossoma Y possui trés prin-
Cipais aplicacdes na area forense: a) identificacdo
do sexo (masculino); b) identificacdo do perfil
genético, bem como da linhagem masculina (e
de todos os homens com ele relacionados pela
via paterna); ¢) identificacdo da possivel origem
geografica dessa linhagem, também designada
de ancestralidade genética. A sua principal uti-
lizacdo em criminalistica biolégica tem incidido,
fundamentalmente, na identificacdo do perfil
genético de amostras problema e respetiva com-
paracao com amostra(s) de referéncia colhida(s)
a suspeito(s).

A sua relevancia em criminalistica biolégica
deve-se ao facto dos perpetradores serem, maio-
ritariamente, do sexo masculino, com especial
énfase para os crimes sexuais. Contudo, esta sua
importancia assume a maior utilidade quando os
resultados da caracterizacdo destes marcadores
corroboram os dos autossomas; caso contrario,
e de acordo com o atrds mencionado, a identi-
ficacdo de um perfil genético masculino numa
amostra apenas pode fornecer informacao parcial
sobre a sua proveniéncia, uma vez que o perfil
genético identificado pode pertencer a qualquer
outro familiar aparentado pela via paterna com
0 suspeito ou, ainda, remotamente, com outro
qualquer individuo da populacdo que, por coin-
cidéncia, com ele partilhe idéntica informacao
genética para este cromossoma.

A informacdo genética proporcionada,
através da analise dos STRs do cromossoma Y
(Y-STRs), por uma amostra de referéncia do sus-
peito (zaragatoa bucal) é partilhada por todos
0s homens com ele aparentados pela linhagem
paterna, como foi dito; ou seja, o seu avo pater-
no, pai, irmao, filho e até tio paterno partilham



52

a mesma informacéo para este cromossoma. No
entanto, o facto de ele ser suspeito pressupde a
existéncia de provas que serdo consubstanciadas
pela prova pericial de Genética Forense. Por outro
lado, frequentemente, a informagdo proporcio-
nada pelos Y-STRs é suportada pela fornecida
pelos STRs dos autossomas, o que incrementa
substancialmente a informacao da prova pericial.
Ha&, no entanto, casos em que apenas é obtido
um perfil genético de Y-STRs.

Os Y-STRs exibem alelos Unicos para os dife-
rentes polimorfismos, pelo facto do homem pos-
suir apenas um cromossoma Y (herdado do pai),
sendo que o outro cromossoma é o X (herdado
da mae). Os alelos dos diferentes Y-STRs, que a
semelhanca dos STRs autossémicos sao estudados
em conjunto (multiplex), segregam como haploti-
pos intimamente ligados na linhagem masculina
de uma familia. Por isso, a transmissdo faz-se
de pai para filho como um Unico bloco (heranca
haploide, uniparental paterna).

A presenca de um perfil de Y-STRs nos casos
em gue a observacdo microscodpica de esperma-
tozoides é negativa pode proporcionar evidéncia
de contacto sexual independentemente da ejacu-
lacao, sucesso da lise diferencial (técnica usada
para a extracdo e separacao da fracdo feminina
da masculina) ou proporcdo das células femininas
no extrato, podendo ser usada para corroborar
o testemunho da vitima feminina de agressdo
sexual (Pinheiro, 2011).

Ha autores que consideram que a obtencdo
de um perfil genético de Y-STRs s6 tem interesse
se estiver identificado o perfil genético de STRs
autossomicos, porque o poder de discriminacdo
dos primeiros marcadores é muito inferior (Gill e
col., 1985). Opinides diversas foram ja explanadas,
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que se consideram consistentes, na medida em
que é preferivel ter-se um resultado, embora me-
nos vinculativo do que o dos STRs autossémicos,
uma vez que na presenca de outras provas incri-
minatdrias podera coadjuva-las.

Em meados da década de 90 ja tinham sido
descritos 13 Y-STRs, dos quais foram seleciona-
dos 9 Joci (DYS19, DYS389I, DYS389ll, DYS390,
DYS391, DYS392, DYS393, DYS385a/b), cujas
unidades de repeticdo sao de trés (DYS392) ou
quatro nucleétidos (todos os outros), sendo o seu
conjunto conhecido pela designacao de “haploti-
po minimo”. Este haplétipo foi recomendado pelo
International Forensic Y User Group como 0 grupo
minimo de Y-STRs a usar na area forense, com o
objetivo de promover a individualizacdo de uma
amostra do sexo masculino humano (Pinheiro,
2010b).

O kit AmpFLSTR® Yfiler® PCR Amplification
Kit (Applied Biosystems) permite a amplificacdo
dos loci incluido no haplétipo minimo, bem como:
DYS438, DYS439, DYS437, DYS448, DYS456,
DYS458, DYS635, YGATAH4, proporcionando
o mais elevado poder de discriminacdo dos kits
comerciais disponiveis no mercado para a carac-
terizacao deste tipo de marcadores.

Em estudo realizado na populacdo do Norte
de Portugal foi utilizado este kit, tendo sido publi-
cadas as frequéncias dos haplétipos identificados,
0s parametros de interesse forense e a compa-
racdo das frequéncias haplotipicas encontradas
com as de outras populacdes. Para além disso,
foi descrito um caso, que consistiu na existéncia
de uma duplicacdo para o DYS19 em simultaneo
com uma inconsisténcia de transmissdo alélica
entre pretenso pai (15,17)/filho (15,16), compativel

com a ocorréncia de mutacao, uma vez que o
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indice de Paternidade era de 1190284082, tendo
em consideracdo os STRs autossémicos (Pontes
e col., 2007).

Butler (2011), entre outros autores, descre-
vem este fendmeno da existéncia de produtos
de PCR presentes em multiplas cépias, por estes
marcadores genéticos se situarem em regides
palindrémicas do cromossoma .

Foi estabelecida, por Lutz Roewer e cola-
boradores uma base de dados de haplétipos de
Y-STRs (Y-STR haplotype reference database —
YHRD), disponibilizada online em 2000, tendo sido
atualizada em 2007 (Willuweit & Roewer, 2007).
Esta é de livre acesso na internet (http:/www.
yhrd.org/), sendo a mais difundida das bases de
dados com interesse em Genética Forense. Para
além dos marcadores mencionados, referentes
ao haplétipo minimo, inclui outros (DYS438,
DYS439, DYS437, DYS448, DYS456, DYS458,
DYS635, YGATAH4).

O principal objetivo da utilizacao da base
de dados é a determinacao da frequéncia de um
determinado haplétipo. Neste momento possui
36.477 haplétipos provenientes de 245 popu-
lacoes, tendo em consideracdo todas as popu-
lagcbes e 14.309 haplétipos de 99 populacdes
Euroasiaticas, incluindo o Norte de Portugal. Esta
base de dados representa o repositério mais im-
portante de dados populacionais referentes ao
cromossoma Y. Por isso, deve ser usada na estima
das frequéncias dos haplétipos na valorizacao das
pericias de criminalistica biolégica, em particular
guando apenas sdo obtidos resultados relativos
aos Y-STRs. Esta circunstancia é relativamente fre-
guente, tendo em consideracao a maior sensibili-
dade dos kits para a caracterizacao de Y-STRs. Este
facto tem sido constatado em estudos efetuados
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por varios autores. E de salientar que esta base
de dados permite nao sé a introducao de perfis
completos, mas, também, de perfis parciais.

Realca-se os resultados de um estudo efe-
tuado em amostras colhidas a 3 mulheres em
intervalos pés-coitais superiores a 48 horas (72,
96, 120, 144 e 168 horas), usando kits para a tipa-
gem de Y-STRs. Apesar de se saber que as células
masculinas se mantém no cérvix pelo menos uma
semana apo6s a ejaculacdo, segundo os autores até
a realizacao deste estudo nao tinha sido possivel
obter um perfil genético do dador a partir de
amostras colhidas 3 ou mais dias apds o coito.
Estes mencionam terem identificado perfis mas-
culinos completos, analisando zaragatoas colhidas
no cérvix 3-4 dias apo6s a ejaculacdo, afirmando
ainda terem conseguido perfis incompletos 5-6
dias apés o coito (Pinheiro, 2011). Esta constata-
cdo comprova o que foi dito anteriormente em
relacdo a sensibilidade destes kits.

O célculo da concordancia ao acaso de ha-
plotipos de Y-STRs é efetuado usando o counting
method (nimero de vezes que um determinado
haplotipo é observado numa determinada popu-
lacdo a dividir pelo numero total de haplétipos
identificados). Por isso, quanto mais haplétipos
estiverem introduzidos na base de dados, mais
corretos serdo os calculos estatisticos, relativa-
mente a estima da frequéncia da concordancia
de haplétipos (Szibor, 2007).

2.2.2. Andlise de misturas

A analise de misturas, tendo em conside-
racao os Y-STRs, é bem mais facil de efetuar do
gue com os STRs autossémicos, usando primers

especificos para o cromossoma Y, uma vez que
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aumenta a probabilidade de serem detetados bai-
x0s niveis de DNA do perpetrador na presenca
de uma elevada quantidade de DNA feminino da
vitima (Hall & Ballantyne, 2003). Esta facilidade
na interpretacdo dos resultados prende-se com
a circunstancia dos individuos do sexo masculi-
no possuirem apenas um alelo por cada um dos
marcadores analisados (exceto o DYS385).

Em face do exposto, se a amostra em causa
corresponder a uma mistura, na qual esta incluido,
por exemplo, o DNA da vitima do sexo feminino,
o do companheiro e o de um agressor, é expec-
tavel que para os STRs autossdémicos possa estar
presente um conjunto de seis picos para cada mar-
cador genético, se os trés individuos envolvidos
forem heterozigéticos e ndo partilhem nenhum
dos alelos para esse locus. No que concerne ao
perfil genético do cromossoma Y, apenas estarao
presentes dois picos, um do companheiro e o
outro do suspeito, uma vez que para além dos
homens sé possuirem um alelo por locus, a fracdo
feminina da mistura nao é amplificada, porque os
primers para a caracterizacdo dos Y-STRs sao es-
pecificos para o sexo masculino (Pinheiro, 2010a).

Quando é usada a informacao conjunta
proporcionada pelos STRs do cromossoma Y e a
dos autossomas deve ser evitada a expressao dos
resultados num Unico valor (Likelihood Ratio), por
se tratar de marcadores com modos de heranca
distintos (Amorim, 2008).

2.3. STRS DO CROMOSSOMA X

2.3.1. Consideracoes gerais

Os STRs do cromossoma X sao menos usados
na pratica forense, podendo ser interessantes:
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a) em pericias de investigacdo de maternidade;
b) casos de filiacao que envolvam familiares que
partilham este cromossoma, na auséncia do pre-
tenso pai; ¢) em trios ou duos entre pai e filha;
d) em casos de identificacdo genética de restos
cadavéricos, através do estudo de familiares proé-
ximos. Em criminalistica biolégica a sua utilidade
€ mais restrita (Pinheiro, 2009).

O poder de discriminacao (PD) dos marcado-
res do cromossoma X varia com o género ao qual
pertence a amostra biolégica. Assim, quando a
amostra em estudo é comparada com individuos
do sexo feminino, os marcadores do cromossoma
X devem ser considerados como se de autossomas
se tratassem; no caso de a comparacao ser feita
entre amostras pertencentes a individuos do sexo
masculino, os valores do poder de discriminacdo
sdo, em geral, inferiores, porque o Unico cromos-
soma X do homem apenas possui um alelo por
cada STR. Por isso, os marcadores do cromossoma
X proporcionam um poder informativo menor, no
que respeita a analise de amostras bioldgicas re-
lacionadas com crimes do que 0s autossémicos,
uma vez que, como é sabido, a grande maioria dos
crimes sao praticados por homens (Pinheiro, 2009).

Quando os marcadores genéticos se locali-
zam muito préximos num cromossoma nao se-
gregam de forma independente, sendo, por isso,
herdados em conjunto (haplétipo), a semelhanca
do que ocorre com os STRs do cromossoma Y.
O cromossoma X possui 4 grupos de marcadores
localizados nas regides Xp22.2, Xql12, Xq26 e
Xq28, que podem proporcionar informacao ge-
notipica independente. Todavia, atualmente, é
proposto usar clusters na pratica forense para
ser definido o correspondente haplétipo. Os pa-
res: DXS10135-DXS8378, DXS7132-DXS10074,
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HPRTB-DXS10101 e DXS7423-DXS10134 sao um
exemplo destes clusters. A caracterizacao destes
4 pares pode ser feita usando o kit Argus-X-8
(Szibor, 2007).

O GEP-ISFG (Grupo Espanhol e Portugués
da Sociedade Internacional de Genética Forense),
hoje conhecido pela designacao de GHEP-ISFG
(Grupo de Habla Espanhola e Portuguesa da
Sociedade Internacional de Genética Forense),
promoveu a realizacdo de um exercicio colabora-
tivo inter-laboratorial que envolveu a participacao
de mais de 20 laboratérios oriundos da Peninsula
Ibérica e de varios paises Latino-Americanos.
Neste exercicio, foi proposta a analise de amos-
tras, usando 10 STRs do cromossoma X (X-STR
Decaplex), alguns dos quais comuns ao Argus
X-8: DXS8378, DXS9898, DXS7133, GATA31EQS,
GATA172D05, DXS7423, DXS6809, DXS7132,
DXS9902 e DXS6789. Os autores e intervenientes
neste exercicio referem tratar-se de um multiplex
robusto, uma vez que a maioria dos laboraté-
rios participantes caracterizaram com sucesso
as amostras distribuidas pelos seus promotores,
mencionando a necessidade de dar continuidade
a estudos relacionados com este cromossoma
(Gusmao e col., 2008). Posteriormente, foram
realizados outros estudos com este multiplex, em
colaboracdo com distintos laboratérios (Zarrabeitia
e col, 2008; Gusmao e col., 2009).

Recentemente, a Qiagen iniciou a comercia-
lizacdo do kit Investigator Argus X-12, no qual foi
adicionado um STR a cada um dos clusters atras
referenciados para o Argus X-8. Assim, este kit
permite a amplificacao simultanea dos 4 grupos
de ligamento: grupo 1: DXS10148, DXS10135
e DXS8378; grupo 2: DXS7132, DXS10079
e DXS10074; grupo 3: DXS10103, HPRTB e
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DXS10101; grupo 4: DXS10146, DXS10134 e
DXS7423. Em estudo realizado em 150 homens
da populacao do Norte de Portugal, usando este
kit, foram determinados os parametros forenses,
0s quais permitiram inferir tratar-se de X-STRs
promissores, em especial nalgumas pericias de
determinacao de parentesco biolégico. Descreve-
se um caso em que a inclusdo destes marcadores
numa investigacao de paternidade, com pretenso
pai ausente, em que se dispunha de amostras bio-
l6gicas da sua mae, bem como da pretensa neta e
da respetiva mae, se mostrou de grande interesse
para a conclusdo da pericia. Esta importancia foi
expressa nos valores de LR, que era de 14 apenas
para os STRs autossomicos, tendo aumentado
para 6947364312, quando foram incluidos os 12
X-STR (Cainé e col., 2011).

2.4. DNA MITOCONDRIAL

A heranca uniparental materna da infor-
macao genética do DNAmMt permite determinar
a ancestralidade através de varias geracdes, ao
contrario dos marcadores autossémicos que
sofrem recombinacao. Por isso, os marcadores
de linhagem (DNAmt e o cromossoma Y), que
possibilitam inferir a origem ancestral de uma
amostra de DNA, proporcionam um potencial
desenvolvimento de meios capazes de conduzir
a investigacao criminal.

A sequenciacao do DNAmt tem vindo a ser
validada para anélises forenses em vérios labora-
torios, tendo vantagens em relacdo ao DNANu,
tais como: a) proporcionar resultados quando o
estudo do DNAnNu falha, por estar presente num
elevado numero de cépias por célula (cerca de
100.000); b) permitir a comparacao direta de
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sequéncias de DNA de membros da familia da
mesma linhagem materna em processos de iden-
tificacao, por ser transmitido unicamente pela via
materna aos descendentes, sem recombinacao.
Estas duas vantagens sdo de especial importancia
na resolucdo de casos em que o material biol6-
gico ndo contém ou tem pouca quantidade de
células, designadamente as hastes de cabelos,
restos cadavéricos e pele.

A maior desvantagem do DNAmt, em com-
paracdo com o DNAnNu, é a organizacdo do seu
genoma que é muito compacta e, consequente-
mente, menos polimérfico, sendo cerca de 90%
do seu genoma codificante.

A andlise da regido D-loop do DNAmMt, em
especial as regides hipervariaveis HVI e HVII, per-
mite determinar relacdes familiares, quando existe
um hiato de vérias geracbes entre um ancestral
e descendentes vivos. Esta caracteristica, que é
comum ao cromossoma Y, permite a compara-
cao de haploétipos entre familiares, podendo o
seu grau de parentesco ndo ser obrigatoriamente
préximo, nos casos de catastrofes, quando os
restos cadavéricos estdo degradados e a anélise
de STRs autossémicos ja ndo é possivel. O mesmo
estudo podera ser realizado em cadaveres nao
identificados. No entanto, o DNAmt nao possui
o poder de discriminacao dos STRs. Esta andlise
tem sido usada no SGBF, DN, entre outros casos,
no estudo de pelos (cabelos) cortados que foram
colhidos de para-brisas e para-choques em vei-
culos relacionados com casos de atropelamento
seguidos de fuga.

A utilidade do DNAmt na pratica forense
refere-se, fundamentalmente, a sua anélise pro-
porcionar resultados quando a do DNA nuclear
falha, aplicando-se em casos em que as Unicas
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amostras de referéncia disponiveis sdo as de pa-
rentes de linhagem materna comum, bem como
naqueles em que o DNANnu esta praticamente
ausente (por ex. hastes de pelos) (Pinheiro, 2010b).

Os humanos possuem um mitotipo ancestral
comum com origem na populacao da Africa sub-
sariana, ha cerca de 150.000 — 200.000 anos. As
mutagdes acumuladas desde entdo deram origem
a diferencas, que constituem a base da identifica-
cdo genética individual. Neste longo periodo de
tempo as populacdes migraram e expandiram-se,
originando diferencas geograficas nas linhagens
do DNAmt. Este processo reflete-se na distribui-
cao irregular dos tipos de sequéncias em varias
populacdes.

O DNAmt possui limitacdes na area forense,
em especial, quando os mitotipos identificados
sao comuns. Outros mitotipos sao mais raros,
havendo uma grande assimetria na sua distribui-
¢ao. Cerca de 7% da populagao possui haplétipos
idénticos para HVI e HVIl e 50% da populacao
pertence a um haplogrupo Unico (H). Esta consta-
tacao permite inferir que o facto de duas amostras
possuirem idéntico haplétipo para estas regioes
(HVI e HVII) nao significa que sejam provenientes
do mesmo individuo ou, ainda, de familiares da
mesma linhagem materna (Butler, 2005).

Estudos efetuados nas duas regides hiperva-
riaveis do DNAmMt, bem como noutras variacdes
do genoma mitocondrial, permitiram concluir que
os haplogrupos A, B, C, D, E, F e G estdo carac-
teristicamente associados a asiaticos, enquanto
0s nativos americanos pertencem aos haplogru-
pos A, B, C e D. Os haplogrupos L1, L2 e L3 séo
africanos e os haplogrupos H, I, J, K, T, U, V, W
e X sdo tipicamente pertencentes a populagdes
europeias.
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A utilizacdo de SNPs (Single Nucleotide
Polymorphisms) do DNAmt, hoje amplamente di-
vulgada, permite a diferenciacdo de individuos que
pertencem aos haplogrupos mais comuns, como é
o caso do haplogrupo H em populagdes europeias.

A maior vantagem do DNAmt, em termos de
sequenciacao, é que é hapldéide e, por isso, existe
apenas um tipo para cada individuo (exceto as
heteroplasmias). Contudo, as amostras correspon-
dentes a misturas de individuos nao aparentados
pela linhagem materna, frequentes no contexto
da criminalistica biolégica, ndo tém sido alvo de
tentativa de decifrar os seus componentes, devido
a sua complexidade. No entanto, tem vindo a ser
demonstrado que as misturas de DNAmt podem
ser interpretadas, através da clonagem e subse-
quente sequenciacdo das regides HVI e HVII das
colénias individuais.

Sob a égide do GEP-ISFG foi efetuado o
estudo de 5 manchas de sangue de diferentes
dadores (M1 — M5), numa mistura (M6) e em 4
fragmentos de hastes de pelos do mesmo indivi-
duo (M7). Um dos objetivos do trabalho incidiu
sobre a possibilidade da amostra M6 ser compa-
tivel com a mistura de M4 e M5 (Crespillo e col.,
2006). Verificou-se haver um menor nimero de
participantes nesta vertente do exercicio, o que
demonstra que o DNAmt ndo é um marcador
de eleicdo na resolucdo de mistura de perfis em
amostras com misturas, bem como na complexi-
dade de interpretacdo dos resultados.

Tendo como finalidade desenvolver a quali-
dade e estandardizacdo das andlises de DNAmt,
para além de aspetos técnicos e de interpretacao,
0 Mesmo grupo promoveu a realizacdo de um ou-
tro exercicio. Destacaram-se 3 amostras forenses,
sendo que a identificada por M6 correspondia a
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uma mistura de sangue (amostra de referéncia
MD5) e saliva de um dador desconhecido. Do total
dos 26 laboratérios participantes, apenas 18 re-
portaram o haplotipo correto da mistura, sendo
que destes s6 2 individualizaram os respetivos
haplétipos nos 2 potenciais contribuidores (Prieto
e col., 2008). Este facto é revelador da comple-
xidade de interpretacdo de misturas, usando a
analise de DNAmt.

A analise de 80 amostras bioldgicas colhidas
a individuos nao relacionados da populacdo de
Santa Catarina (Brasil) efetuada no SGBF, DN,
revelou tratar-se de uma populacdo extremamente
heterogénea, principalmente devida ao impac-
to produzido por ondas de migracdo recentes
de populacdes europeias. A elevada diversidade
de sequéncias é indicativa de que as anadlises de
DNAmMt sdo muito informativas nesta populacéao,
no que respeita a identificacdo genética (poder
de discriminacao de 97,69%) (Valverde e col.,
2009). No que se refere a populacdo do Norte de
Portugal este fendmeno nao é observado, pelo
que as frequéncias haplotipicas se mantém simi-
lares ao longo de geracdes, o que condiciona o
seu poder informativo.

3. AMOSTRAS (VESTIGIOS)
DE INTERESSE EM
CRIMINALISTICA BIOLOGICA

Para a analise de DNA com interesse na
resolucdo de casos relacionados com crimes é
necessario qualquer tipo de mancha ou produto
gue contenha material genético, como ja foi refe-
rido. Este material encontra-se em todas as células
nucleadas do organismo e possui caracteristicas
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importantes em estudos de identificacdo, ja que
o DNA é unico para cada individuo, e é idéntico
em todas as suas células; ou seja, estudando-se
qualquer vestigio biolégico pode-se identificar o
individuo ao qual este pertence (Pinheiro, 2008b).

Os vestigios biologicos envolvidos em casos
com interesse forense, mais frequentes, sao as
manchas de sangue, normalmente relacionadas
com homicidios, roubos, furtos ou agressoes fi-
sicas, e 0 sémen com agressdes sexuais.

As amostras biolégicas podem encontrar-se
em suportes porosos e absorventes existentes no
local do crime, como sofds, tapetes, alcatifas e
mesmo na roupa da vitima ou do autor do crime;
ou em suportes nao porosos, como diferentes
tipos de revestimentos de chao ou paredes de
residéncias, vidros ou ceramicas (Pinheiro, 2008b).

Ha amostras que se encontram em supor-
tes que, pelas suas dimensdes ou outras carac-
teristicas, nao sdo suscetiveis de serem enviadas
para os servicos que realizam as respetivas pe-
ricias forenses. Neste caso, pode-se proceder a
transferéncia do vestigio do suporte original para
uma zaragatoa humedecida com agua ultrapura
(MilliQ), sendo a extracdo do DNA realizada a
partir deste ultimo suporte.

As manchas existentes em pedacos de ma-
deira, pedras ou terra, podem proporcionar maus
resultados, devido as caracteristicas de absorcao
destes suportes, bem como a presenca de inibi-
dores. Um requisito imprescindivel para o éxito
da anadlise é que as manchas sejam rapidamente
secas e adequadamente acondicionadas, de forma
a preservar o seu material genético.

As amostras biolégicas que mais vezes estdo
relacionadas com pericias de Genética Forense sao:
0 sangue, sémen, saliva, pelos e células epiteliais.
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Os crimes relativos aos quais sdo solicita-
das pericias de Genética Forense sdo, em geral,
homicidios, agressdes sexuais, agressoes fisicas,
roubos e furtos. O objetivo do envio de amos-
tras bioldgicas, para os laboratérios forenses,
existentes em suportes variados, reside na sua
identificacdo genética.

E de realcar que a maioria delas referem-se
ao estudo de DNA humano; todavia, podem-se
também efetuar pericias em amostras de DNA nao
humano. Este DNA nao se reporta exclusivamente
a DNA animal, sendo, contudo, este o DNA mais
vezes envolvido em delitos. Os pelos de animais
sao, provavelmente, as amostras bioldgicas ndo
humanas mais vezes presentes, por serem en-
contradas em locais de crime, sendo, por isso,
consideradas potenciais evidéncias na resolucao
de crimes violentos. Esta constatacdo é explicada
pelo facto de haver uma grande percentagem de
gatos e caes domésticos que coabitam com os
seus donos, em especial nos paises ocidentais.
Os pelos detetados em pecas de vestuario, em
casas, carros, entre outros locais, sao facilmen-
te transferidos nas atividades domésticas diarias
(Pinheiro, 2010c¢).

Os resultados obtidos das analises efetuadas
a amostras bioldgicas no ambito da criminalistica
biolégica traduzem-se na identificacdo de per-
fis genéticos. Como a maioria dos delitos sao
perpetradas por homens, o que se pretende é a
identificacdo de um perfil genético masculino que
venha a ser concordante com o de um suspeito.

As amostras bioldgicas podem ser colhidas
no corpo da vitima, do suspeito e/ou do local do
crime. Em relacdo as amostras bioldgicas exis-
tentes noutro tipo de suportes que ndo o corpo
da vitima, a sua recuperagdo, em geral, ndo é
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urgente, uma vez o material genético permane-
ce intacto num periodo de tempo longo, exceto
se for submetido a fatores adversos (humidade,
temperaturas muito elevadas, luz solar, raios UV),
durante o tempo suficiente para ocorrer a sua
degradacao total. Estes suportes podem ser pecas
de roupa de cama, pecas de vestuario e material
nao transportavel ou outro, cuja remocao do local
¢ perfeitamente evitavel (chdo, moveis, objetos
diversos), porque a colheita dos vestigios pode
ser feita com recurso a zaragatoas ligeiramente
humedecidas (Pinheiro, 2011).

Em 1997, Sweet e col. preconizaram a utiliza-
cdo deste procedimento sequido do uso de uma
zaragatoa seca (técnica da dupla zaragatoa). Os
autores efetuaram, posteriormente, um estudo
comparativo dos dois métodos de colheita, tendo
concluido ndo haver diferencas significativas na
recuperacdo da amostra bioldgica. Esta metodolo-
gia de colheita pode aplicar-se a amostras relativas
a outro tipo de crime (Graham & Rutty, 2008).

Sao aconselhados procedimentos para que
as amostras biolégicas mantenham a sua auten-
ticidade e integridade, a fim de terem valor pro-
batério em sede de julgamento. A autenticidade
certifica que as amostras submetidas a andlise e
a elaboracao do respetivo relatério pericial foram
as colhidas, tendo sido no momento da colheita
devidamente identificadas. A integridade constitui
uma garantia de que o material genético mantém
as suas caracteristicas que, em principio, assegu-
rardo a possibilidade de serem obtidos resultados
(Pinheiro, 2011).

E indispenséavel que seja assegurada a ca-
deia de custddia das amostras bioldgicas subme-
tidas a pericia de Genética Forense. A cadeia de
custédia é um processo usado para documentar
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0 seu trajeto cronoldgico, a fim de ser atestada
e acautelada a sua autenticidade em processos
judiciais. Existem sistemas de gestdo e de in-
formacao Uteis, os sistemas LIMS (Laboratory
Information Management System), podendo ser
adquiridas e adaptadas versdes especialmente
concebidas para laboratérios forenses que inte-
gram vdrias tarefas, entre as quais se destaca o
registo de todo o trajeto das amostras bioldgicas.
Estes sistemas conjuntamente com documenta-
cao/registo, especialmente criados para o efeito
asseguram de forma cabal a referida custédia
(Pinheiro, 2011).

3.1. HOMICIDIOS

Nos crimes de homicidio podem ser en-
contrados no local do crime e/ou no corpo da
vitima qualquer um dos tipos, alguns dos tipos
ou, ainda todos os tipos de amostras bioldgicas
atras referenciadas.

A utilizacdo de objetos contundentes, cor-
tantes, perfurantes, entre outros na pratica de
crimes violentos, pode resultar na producdo de
ferimentos com a consequente perda de sangue.

Por sua vez, o sémen também pode estar
presente, sendo que podera resultar da ejaculacao
do perpetrador antes ou depois de ocorrer a mor-
te da vitima. A sua localizacdo pode ser diversa,
podendo ser identificado nas cavidades vaginais
e/ou anais da vitima, bem como na cavidade bu-
cal. Evidencia-se que a sua presenca nas zonas
circundantes destas cavidades também podem
ser alvo de colheita. A sua localizacdo pode ser
identificada noutras zonas exteriores do corpo do
cadaver, em pecas de vestuario, roupa de cama,

bem como em outros suportes.
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A saliva pode ser encontrada no corpo da
vitima, salientando-se as marcas de mordida que
serao, em principio, os Unicos pontos onde esta
amostra podera ser colhida, uma vez que a haver
saliva noutras zonas, se nao existirem marcas,
sera dificil identificar a sua localizacdo, sem a
contribuicdo da prépria vitima, que neste caso é
cadaver. A saliva pode estar em objetos encontra-
dos no local do crime, sendo 6bvia a sua presenca
nalguns deles, como copos, garrafas, latas de
refresco, entre outros. Assinala-se a importancia
da recolha de cigarros fumados, detetando-se, por
vezes misturas (em geral de dois contribuidores).

Os pelos sdo omnipresentes em todos os
locais e nos mais variados suportes, pois o couro
cabeludo humano possui entre 100.000 a 150.000
foliculos pilosos que produzem pelos, sem ter em
consideracao outras zonas do corpo, das quais es-
tes também podem ser origindrios. A circunstancia
de serem encontradas quantidades abundantes de
pelos de diferentes proveniéncias (de individuos
diversos, de zonas corporais distintas e de pelos
animais) deve-se ao facto de estarem em fase
telogénica do seu desenvolvimento; ou seja, na
etapa em que as células do foliculo piloso e raiz
(também designada de bolbo) sofreram a apopto-
se celular e, por conseguinte, os pelos terem caido.
Caso diverso é a eventualidade de ser encontrada
uma madeixa de pelos na mao de um cadaver,
facto que é altamente sugestivo de pertencer ao
agressor. Por outro lado, por se tratar de pelos
arrancados (confirmacao microscépica) aumenta
a possibilidade de éxito na identificacdo da sua
proveniéncia. Esta circunstancia advém dos pelos
possuirem raiz em plena vitalidade (bolbo oco)
e, por isso, detentora de quantidades apreciaveis
de material genético, o que proporcionara a sua
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identificacdo genética com recurso apenas ao
estudo do DNA nuclear.

As células epiteliais encontram-se com bas-
tante frequéncia neste tipo de crimes violentos,
tanto nos vestigios subungueais colhidos a vitima
como ao agressor. Importa, portanto, preservar as
maos da vitima, para que sejam colhidos aquando
da realizacao da autépsia médico-legal. Por isso,
as maos do cadaver devem ser protegidas com
sacos de papel, aquando da realizacdo do exame
ao local do crime.

Estas células podem estar presentes nou-
tras localizacdes, designadamente em objetos
existentes no local do crime, que foram tocados
pelo agressor.

Na superficie da pele humana existem cé-
lulas que podem ficar aderentes a uma qualquer
superficie que seja tocada. Estas células tém ori-
gem na descamacao da pele (perde-se cerca de
400.000 células por dia) e também em secrecoes
produzidas pelas glandulas sudoriparas e seba-
ceas, que arrastam células da pele. Quando existe
um contacto da pele com qualquer objeto, o suor
e 0 6leo sebaceo ficam aderentes a esse objeto,
podendo também ficar depositadas algumas cé-
lulas (Lagoa & Pinheiro, 2006).

Por isso, estas células podem estar presentes
em impressdes dermopapilares, que serdo objeto
de exame dactiloscopico; no entanto, a sua colhei-
ta, poderd, para além deste fim, ser usada para a
identificacdo genética do seu dador. Esta colheita
deve ser feita antes de serem usadas substancias
para a sua revelacao, ndo obstante haver estudos
indicativos da obtencado de resultados mesmo
apos o uso de determinados tipos de produtos
para a revelacdo daquelas impressées (Balogh e
col., 2003; Lowe e col., 2003).
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3.2. AGRESSOES SEXUAIS

Durante o exame fisico é efetuada uma mi-
nuciosa inspecao de toda a superficie corporal
da vitima. Esta pode conduzir a obtencao de
amostras biolégicas que possam conter células
do suspeito que permanecam nos exsudados va-
ginais, bucais e/ou anais, raspados subungueais,
pelos, especialmente da regido pubica e manchas
existentes no corpo da vitima. £ de interesse rele-
vante a preservacao e posterior andlise genética
de roupas, pensos higiénicos, objetos especificos
e amostras de referéncia (Pinheiro, 2008a).

Qualquer dos tipos de amostras bioldgicas
atras mencionadas pode ser colhido no ambito de
crimes sexuais, quer as vitimas mortais ou vivas
guer no local do crime.

A presenca de sémen em amostras relacio-
nadas com delitos sexuais é essencial para a pre-
suncao da natureza sexual do crime. Contudo, a
circunstancia de ter sido identificado um perfil
genético masculino em amostra de sémen, no am-
bito de uma suposta agressao sexual em queixosa
do sexo feminino, ndo é prova suficiente para a
comprovacao da existéncia de crime.

Aidentificacdo do perfil genético do agres-
sor em manchas de material biolégico que Ihe
pertenca pode ser efetuada meses ou anos apés
a ocorréncia do crime, porque o material gené-
tico é resistente a degradacado. Contudo, como
foi referido, neste tipo de crimes a amostra que
tem mais interesse é o sémen. Quando a colheita
deste é efetuada nas cavidades vaginal, anal ou
bucal da vitima, os resultados genéticos depen-
dem em grande parte do tempo que medeia entre
a pratica do crime, o exame a vitima e a respetiva
colheita. Estes condicionalismos também estdo
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relacionados com agentes que existem nestas
cavidades responsaveis pela degradacao do DNA
(Pinheiro, 2011).

A presenca de espermatozoides aparente-
mente intactos na cavidade vaginal associada a
um intervalo p6s-coital prolongado pode invia-
bilizar a identificacdo genética, por ter havido
degradacao do DNA. Esta degradacao pode ser
devida a exposicdo prolongada dos espermato-
zoides na vagina, que desencadeia a adesao de
células femininas lisadas as suas cabecas, sendo
gue desta interacao resulta a producdo de nu-
cleases e a consequente degradacdo do DNA
(Elliott, 2003).

Nesta perspetiva, evidenciam-se fatores po-
tenciadores da degradacdo dos espermatozoides
gue atuam nas diferentes cavidades das quais sdo
colhidas evidéncias. Assim, destaca-se o facto
da cavidade vaginal ser quente, acida e humida.
A boca e o anus sao também cavidades em que
tem sido verificada a rapida destruicdo dos es-
permatozoides pela atuacao, respetivamente, de
enzimas salivares e de enzimas produzidas por
bactérias (Sibille, 2002).

Por vérias razdes as vitimas nao mortais de
agressoes sexuais s6 sao submetidas a exame
médico, e a respetiva colheita de amostras biol6-
gicas, mais de 24-36 horas depois de ocorrido o
evento, sendo que neste periodo ainda é possivel
identificar perfis de STRs autossémicos. Todavia,
quando este intervalo excede as 48 horas aquela
identificacdo nao é, em geral, vidvel, embora esta
inviabilidade nédo seja devida a auséncia de célu-
las masculinas. Ha estudos relacionados com a
reproducdo demonstrativos da presenca de varios
espermatozoides no cérvix humano 7 dias apés
0 coito, o que é consistente com o conceito de
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que este local é o repositorio de sémen antes de
ocorrer a fertilizacdo (Hall & Ballantyne, 2003).

Esta verificacdo, ao contrario do que seria
expectavel, ndo invalida o facto de se constatar
auséncia de resultados referentes a identificacdo
de células masculinas, apesar de serem usados
métodos sensiveis na analise de DNA.

O método de lise diferencial foi a metodolo-
gia standard usada nos laboratorios forenses para
separar os espermatozoides das células epiteliais da
vitima. Este método utiliza diferencas especificas na
composigao quimica das membranas das respetivas
células. Nesta perspetiva, efetua-se uma primeira
lise das células nao espermaticas, procedendo-se de
seguida a lavagens para remover residuos de DNA
exégeno. Embora este método possa, em geral,
proporcionar duas fracdes celulares, a separacdo
nao é sempre completa, podendo haver transicdo
de células de uma fracao para outra, fazendo com
gue a interpretacao dos resultados e a respetiva
analise estatistica constitua um verdadeiro desafio.
As limitacdes adicionais desta técnica prendem-se,
fundamentalmente, com a lise prematura e perda
de espermatozoides na primeira digestdo e nos
multiplos passos de transferéncias e lavagens, que
reduzem a recuperacao das células. Uma alternativa
da separacdo quimica é a separacao através da
selecéo fisica direta de células “alvo” (espermato-
zoides) da mistura (Sanders e col., 2006).

Em 2003, a mesma equipa que descreveu o
método de lise diferencial preconizou o uso da mi-
crodisseccao a laser (Laser Microdissection — LMD)
como sendo uma tecnologia Util na analise de DNA
para identificaco e isolamento de espermatozoides
a partir de células epiteliais da vitima, em amos-
tras relacionadas com crimes sexuais. Trabalhos

posteriormente publicados vieram a demonstrar
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que a LMD também conhecida por LCM (Laser
Capture Midrodissection), apresenta algumas limi-
tacoes, designadamente o preco do equipamento
(microscopio) e a elevada quantidade exigida de
material genético masculino, traduzida na presenca
de espermatozoides preservados, para possibilitar a
obtencao de um perfil genético masculino completo
(STRs autossémicos) (Pinheiro, 2011).

Tem havido, por parte da comunidade cienti-
fica forense, um grande investimento no progres-
so técnico desta area, conforme se pode avaliar
através da profusa bibliografia existente sobre
varios aspetos relacionados com a identificacao
genética em amostras biolégicas referentes a
crimes sexuais. Contudo, as multiplas variaveis e
desafios que se podem colocar durante o estudo
destas amostras tém redundado em resultados
periciais que, por vezes, ficam aquém do espe-
rado. A esta inabilidade para alcancar resultados
laboratoriais conclusivos de pericias em que seria
de esperar a identificacdo do perfil genético do
agressor, acresce a impossibilidade de, num niime-
ro relativamente elevado de casos, a investigacao
criminal nao conseguir identifica-lo. Este impedi-
mento deve-se a falta de informacao proporcio-
nada pela vitima acerca do perpetrador e a indole
do proprio crime sexual, mormente relacionada
com a auséncia de testemunhas (Pinheiro, 2011).

Nao obstante poder haver outras provas ma-
teriais que nao as genéticas que possam contribuir
para a condenacao de um suspeito, o valor proba-
tério destas Ultimas é significativamente superior.
Tém sido divulgados casos nos Estados Unidos
relativamente aos quais foram cometidos erros
judiciais graves, devido a auséncia de provas de
acusacao seguras. O “Innocence Project” é uma
organizacao dedicada a revisao de casos julgados e
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a modificar o sistema de justica criminal para pre-
venir futuras injusticas. Desde 1992 conseguiu que
0s tribunais reconhecessem a existéncia de erros
judiciarios, de tal modo que até finais de Marco de
2011 foi declarada a inocéncia de 267 condenados
através de estudos de DNA (Pinheiro, 2011).

3.3. AGRESSOES FiSICAS, ROUBOS E FURTOS

Quanto a estes tipos de crimes a amostra
mais frequentemente detetada é o sangue, apesar
de poderem existir os restantes tipos de amostras
bioldgicas, a excecao do sémen; isto é, saliva,
pelos e células epiteliais.

4. CARACTERISTICAS DAS AMOS-
TRAS (VESTiGIOS) DE INTERESSE
EM CRIMINALISTICA BIOLOGICA

4.1. SANGUE

O sangue é o tipo de amostra mais frequen-
temente analisada no ambito da investigacdo
criminal, sob a forma de manchas secas, pelo
facto de haver, no caso da pratica dos crimes
mencionados, um numero elevado de objetos ou
pecas de roupa e/ou do proprio local do delito
impregnados com este fluido biolégico.

O sangue é uma suspensado de leucdcitos
(glébulos brancos), eritrocitos (glébulos vermelhos
ou hemadcias) e plagquetas (fatores de coagulacdo
sanguinea), no plasma. Cada mililitro de sangue
de um adulto normal contém entre 3.800 a 9.800
milhdes de leucdcitos.

O DNA ¢ extraido dos leucocitos do sangue,
uma vez que os eritrécitos sao células anucleadas.
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Esta extracdo é efetuada mediante a utilizacdo
de diferentes protocolos, sendo os mais usados
0s que utilizam o Chelex ou a extragao organica,
com fenol-cloroférmio-élcool isoamilico. Esta ul-
tima metodologia é quase exclusivamente empre-
gue no caso da amostra de sangue se encontrar
em precarias condicbes de conservagcdo, como
0 sangue cadavérico em estado liquido, colhido
e conservado durante bastante tempo antes da
realizacdo da sua analise genética. Normalmente
esta situacao ocorre quando o patologista forense
nao vislumbrou interesse na sua colheita, por ndo
haver suspeita de crime, e ter de se recorrer ao
remanescente da amostra de sangue enviada para
o Servico de Toxicologia Forense (Pinheiro, 2008b).

As pericias que envolvem esta amostra biolo-
gica sao, habitualmente, concluidas com sucesso,
havendo, porém, casos excecionais em que, ndo
obstante as manchas de sangue serem visiveis e
serem envidados todos os esforcos metodolégi-
cos e tecnoldgicos no sentido de serem obtidos
resultados, a sua andlise apenas proporciona perfis
parciais ou mesmo auséncia de resultados. Esta
circunstancia é interpretada como sendo devida a
presenca de inibidores (grupo heme), que é con-
firmada quando se faz a quantificacdo do material
genético da amostra por Real-Time gPCR, metodo-
logia que, para além de determinar a quantidade
de DNA, identifica a presenca de inibidores.

4.2. SEMEN

O sémen é uma suspensao de espermato-
zoides no liquido seminal. Um mililitro de sémen
contém entre 60 a 120 milhdes de espermato-
zoides. Esta quantidade é suficiente para que,
na maioria das pericias em que esteja presente
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sémen, seja vidvel a identificacdo genética do
seu dador, ndo obstante as adversidades atras
descritas, relacionadas com o meio de onde estes
sao recuperados.

O DNA a analisar é extraido, maioritaria-
mente, dos espermatozoides, efetuando-se, pre-
viamente, a confirmacdo microscépica da sua
existéncia, no caso de serem presentes esfrega-
cos em lamina, efetuados a partir de exsudados
colhidos a queixosa. E, também, pratica corrente
realizar testes preliminares, a fim de se averiguar
a presenca de sémen. Contudo, a sensibilidade
destes testes é precaria, diminuindo com va-
rios fatores, entre os quais se destaca o tempo.
O que significa que estes testes sdo meramente
de orientacdo, embora, ndo raras vezes, e ape-
sar de serem negativos é identificado um perfil
genético masculino. Por isso, e em qualquer das
circunstancias, deve proceder-se a extracao do
DNA da amostra bioldgica.

A auséncia de espermatozoides pode ser
devida a varios fatores, designadamente: a) ao
longo periodo que medeia entre a ejaculacdo
e a colheita de amostras; b) a penetracao sem
ejaculacdo; ¢) anomalias no aparelho reprodu-
tor do agressor. Nas duas ultimas situacoes a
guantidade de DNA seminal é muito escassa,
porque os espermatozoides representam a prin-
cipal fonte de DNA nos ejaculados necessarios a
subsequente identificacao dos perfis genéticos
(Soares-Vieira, 2007).

O sémen pode ser identificado em zaragatoas
colhidas nas cavidades (vaginal, anal, bucal) ou no
exterior do corpo da vitima, em pecas de vestuario
gue esta envergava aquando da pratica do crime,
evidenciando-se as cuecas e/ou outras pecas de
roupa intimas que, com frequéncia, sao suportes
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gue contém manchas. Tem sido analisado outro
tipo de suportes com sémen (Pinheiro, 2011).

4.3. SALIVA

Um individuo saudavel produz entre 1 a 1,5
litros de saliva por dia, podendo ocorrer a sua
transferéncia, bem como a de células epiteliais que
nela estao retidas. Esta transferéncia pode suceder
por contacto, tais como em produtos alimentares,
contentores de bebidas, pontas de cigarro, envelo-
pes ou em crimes sexuais em gue houve ejaculacdo
na cavidade bucal. A transferéncia também pode
dar-se por deposicao de particulas de saliva, tais
como as que aderem a uma mascara ou a um
telefone (Goodwin e col., 2007).

A saliva, apesar de nao conter células na sua
constituicao, por transportar células epiteliais da
cavidade bucal, possui DNA. As amostras que
contenham saliva, tais como mordidas infligidas
as vitimas, filtros de cigarros fumados, garrafas
ou latas de refrigerantes e, ainda, selos ou envelo-
pes, sao suscetiveis de permitir a identificacdo do
agressor. A saliva presente em pecas de vestuario
e/ou roupa de cama s6 serd objeto de estudo
se houver indicacboes da sua presenga, uma vez
que se trata de um produto incolor e que nado
da mais consisténcia ao tecido, ao contrario, por
exemplo, do sémen.

A saliva contém agua e glicoproteinas, para
além doutros componentes, designadamente a
enzima amilase (alfa-amilase, denominada ptia-
lina). As células presentes num mililitro de saliva
variam entre 100.000 — 400.000. A pesquisa da
alfa-amilase, em amostras biolégicas submetidas
a pericia de Genética Forense, pode ser efetuada
mediante a utilizacao de produtos da Phadebas,
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divididos em duas categorias: “Press Test" e "Tube
Test"”, constituindo estes ensaios preliminares ape-
nas testes de orientacao. A amilase esta presente
na saliva numa concentracao superior a 50 relati-
vamente a outro fluido corporal (Goodwin e col.,
2007). O percurso laboratorial destas amostras é
idéntico ao realizado para as restantes amostras
biolégicas.

4.4. PELOS

Os pelos podem ser retirados de pecas de
vestudrio, das maos, ou de qualquer outra loca-
lizacdo do corpo da vitima, ou ainda do local do
crime, devendo ser colhidos e acondicionados
com precaucao, por varias razoes, entre as quais
se destaca o facto de poderem ser provenientes
de pessoas distintas. Estes podem ser transferidos
durante o contacto fisico, por isso a sua presenca
pode permitir a associacdo de um suspeito a uma
vitima ou a do suspeito/vitima a um local de crime.

Esta associacdo é particularmente util em
crimes violentos, tais como homicidios, crimes se-
Xuais e agressoes fisicas, em que ocorreu contacto
fisico, podendo ter havido transferéncia de pelos.
QOutros crimes, como os assaltos a residéncias e
roubos envolvem, em geral, a colheita de vestigios
subungueais e manchas de pecas de roupa, que
podem conter pelos Uteis na identificacdo dos
suspeitos (Deedrick, 2000).

O tipo de pelos recuperados, as suas con-
dicdes morfolégicas e o nimero encontrado séo
fatores com impacto no seu valor, enquanto evi-
déncia, na investigacdo criminal.

Nos humanos existem pelos em diversas par-
tes do corpo, possuindo caracteristicas que podem
possibilitar a determinacao da sua proveniéncia,
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no que respeita a regido corporal. Todavia, na
perspetiva da Genética Forense esta determinacao
nao é relevante, o que importa é o estabelecimen-
to do respetivo perfil genético, pelo que no SGBF,
DN se usa o termo pelo, independentemente da
sua origem, mesmo que se trate de um pelo com
um comprimento apenas compativel com o de um
pelo proveniente do couro cabeludo (cabelo). Esta
opcao prende-se com a circunstancia de se evitar
usar terminologia inadequada, quando se trata
de uma pericia que envolve um grande nimero
de vestigios deste tipo e, por isso, se torna dificil
usar a nomenclatura correcta, no que se refere
a localizagao corporal.

O couro cabeludo humano contém um ele-
vado numero de foliculos pilosos, que produzem
pelos, como anteriormente mencionado, atraves-
sando trés fases de desenvolvimento, a anagene,
em que o pelo se encontra em crescimento ativo,
e cuja duracdo varia de 2 a 8 anos; a catagene, em
que se verifica a paragem da actividade celular;
a telogene, quando ocorre a morte das células
(apoptose celular), havendo a quebra da dupla
cadeia do DNA das raizes dos pelos, e estes aca-
bam por cair (Pinheiro, 2008b).

Os pelos sdo maioritariamente constituidos
por queratina (proteina), pequenas quantidades
de metais, ar e pigmento, a melanina, sendo esta
ultima, um potente inibidor da amplificacao (PCR).
Por isso, quando sdo presentes para estudo do
DNA hastes de pelos, ou mesmo raizes de pelos
que cairam espontaneamente, sem tecidos do
foliculo piloso aderentes, ndo se obtém resultados
guando se estuda apenas DNA nuclear. Acresce
ainda a possibilidade da existéncia de fatores que
possam impedir uma eficaz extracao do DNA,

como os tratamentos quimicos, resistentes aos
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métodos de digestao enzimatica que usam ditio-
treitol, proteinase K, detergentes e o0 aquecimento
para dissolver o pelo (Pinheiro, 2008b).

De acordo com o atras referenciado, a ob-
servacao microscopica do pelo ndo tem como
objetivo a determinacdo da regido corporal da sua
proveniéncia, mas desde logo permitir estabelecer
se 0 pelo é humano ou animal, bem como obser-
var cuidadosamente a raiz, no sentido de se poder
inferir a sua fase de desenvolvimento (anagene,
catagene ou telogene), o que permitira decidir
acerca da estratégia a seguir com a finalidade de
determinar o seu perfil genético.

Num individuo sdo, 80% a 90 % dos foli-
culos pilosos da cabeca (cabelos) estao na fase
anagénica, 2% catagénicae 10% a 18% telogé-
nica. O periodo médio de crescimento do pelo
(cabelo) é aproximadamente 1.000 dias, sendo
gue as restantes fases ocorrem num periodo de
100 dias. Aproximadamente 10% dos pelos da
cabeca humana, os cabelos, representando entre
100 e 1.000, encontram-se na fase telogénica.
Estes pelos destacar-se-do do foliculo inativo se
a minima forca, ou combinacao de forcas, forem
exercidas (Deedrick, 2000).

Estruturalmente, o pelo é constituido por trés
partes principais: cuticula ou epidermicula, cortex
ou substancia cortical e medula ou canal medu-
lar. O exame microscopico do pelo pressupde a
observacdo cuidadosa destas estruturas e permite
distinguir pelos humanos de ndo humanos. Em
especial as caracteristicas da medula podem fa-
cultar a determinacao da espécie animal a qual o
pelo pertence. Evidencia-se, no entanto, que este
tipo de pericia é apenas acessivel a peritos muito
experientes nesta area, sendo que porventura os
resultados alcancados podem néao trazer qualquer
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mais-valia para a investigacdo criminal. Por isso,
reitera-se a ideia de que a identificacdo da espécie
a qual o pelo pertence, bem como a identificacdo
do respetivo perfil genético, no caso dos pelos
humanos, se adequa mais ao que é pretendido
em termos de identificacdo do seu dador do que
um exame exaustivo as suas caracteristicas mor-
fologicas que, em qualquer circunstancia, nunca
permitird a identificacdo do seu dador.

A camada exterior das células do pelo, a
cuticula, é composta por células sobrepostas ou
escamas, cuja principal funcao é manter a in-
tegridade do pelo e impedir a transferéncia de
substancias sollveis do exterior para o interior.
A disposicao das células da cuticula é diferente
nos pelos humanos e na dos animais.

Nos pelos humanos o cértex, que constitui
a maior parte do pelo, consiste, basicamente,
em células alongadas e material intercelular.
Os granulos de pigmento sao pequenos, esféricos
com um diametro de 0,2 a 0,8 pm. Estes sao
compostos por melanina, sendo que ha 2 tipos:
eumelanina (cor castanha e preta) e feomelanina
(cor loura e ruiva). A medula representa a parte
central do pelo, sendo que ndo esté presente em
todos os pelos humanos e, quando presente, esta
pode ser continua ou descontinua. Dependendo
do tipo de pelos e da sua proveniéncia (humana
ou ndo humana) o diametro da medula é muito
variavel. Pode constituir de 0% a 95% do pelo
(Gaudette, 2000a).

A fim de se determinar se os pelos sdo
humanos ou de animal, ha varios parametros a ter
em consideracao, designadamente, o comprimento,
diametro, cor, tratamento, medula, indice medular,
distribuicdo da pigmentacéo, haste, raiz, extremida-
de, escamas, seccao transversal (Gaudette, 2000b).
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Algumas destas caracteristicas sé sdo visiveis ao
microscépio, como: o diametro, a medula e, por
conseguinte, a determinacao do indice medular, a
distribuicao da pigmentacao, a raiz, a extremidade,
as escamas e a seccao transversal.

Destas, serdo apenas referenciadas as que
tém maior importancia no contexto das pericias
de Genética Forense. O diametro do pelo humano
possui de 0,05 — 0,15 milimetros, o dos animais
pode ser idéntico ou muito diferente; a medu-
la dos animais pode ter um complexo regular e
geométrico de células; o indice medular (razdo
entre o diametro da medula e o diametro do pelo)
nos pelos humanos é quase sempre inferior a
1/3 e nos animais é, usualmente, superior a 1/3.
As escamas (células de revestimento) dos pelos
humanos formam um padrao irregular e anular,
enquanto as dos animais possuem uma variedade
de tipos, podendo o mesmo pelo exibir mais do
que um tipo.

4.5. CELULAS EPITELIAIS

De acordo com o atras referido as células
epiteliais podem ter diversas proveniéncias no que
respeita a regido corporal, para além de poderem
estar presentes em distintos suportes.

Importa, também evidenciar que estas cé-
lulas podem ter origem em objetos tocados. A
quantidade de material celular transferido de-
pende do tempo que a pele esteve em contacto
com o objeto, da pressao aplicada, da presenca
de fluidos, como o suor que intervém na sua
transferéncia. Alguns individuos transferem células
da sua pele mais facilmente do que outros; estes
individuos sao classificados como bons dadores/
propagadores. Assim, qualquer superficie com
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que o perpetrador contactou no local do crime,
incluindo marcas de contacto com a vitima, pode
conter as suas células epiteliais. Na maioria dos
casos, o baixo numero destas células, provenien-
tes apenas de contacto, proporciona um sucesso
muito limitado na obten¢ao de um perfil de DNA.
Os métodos de visualizacao destes vestigios der-
mopapilares, como por exemplo o uso da ninidrina
(corante usado na rotina para visualizacao de im-
pressdes digitais latentes), que deteta a presenca
de aminoéacidos, podem ser Uteis na identificacdo
de amostras que contenham este tipo de células
(Goodwin e col., 2007).

O tipo de suporte sobre o qual a impressao
digital estd depositada é também muito impor-
tante. E interessante perceber que as superficies
habitualmente consideradas ideais para a visua-
lizacdo e transplante de impressdes digitais (lisas
e ndo porosas, como vidro e metal) s&o menos
adequadas para a recuperacao de DNA vestigial.
Enquanto superficies habitualmente inadequadas
para fins lofoscépicos (superficies rugosas), sao
bons suportes para a recolha de DNA vestigial
(Lagoa & Pinheiro, 2006).

5. VALORIZACAO DA PROVA

As pericias do ambito da criminalistica bio-
l6gica tém, em geral, como principal objetivo a
identificacdo do autor do crime. Esta identificacao
¢ efetuada pelos 6rgaos de investigacdo criminal que
solicitam pericias aos laboratérios forenses, no sen-
tido de os coadjuvarem na descoberta da verdade.

Este tipo de pericia pressupde varias fases
que incluem o estudo laboratorial, a analise dos
resultados tendo em vista a comparacédo dos perfis
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genéticos, a valorizacdo estatistica dos mesmos se
os perfis forem idénticos, e a elaboracdo do rela-
tério pericial. Este deve ser exaustivo, referindo-
-se e descrevendo-se todo o material recebido,
testes preliminares efetuados, técnicas usadas
na extracdo do DNA, métodos de tipagem e re-
sultados obtidos. As conclusdes devem incluir
as comparacbes das caracteristicas genéticas
das amostras biolégicas presentes a exame e as
mesmas caracteristicas de amostras bioldgicas
colhidas a vitima e suspeito/suspeitos.

As conclusdes possiveis sao trés: a) os perfis
de DNA do suspeito e da(s) amostra(s) biolégica(s)
(cujas caracteristicas genéticas nao sao idénticas
as da vitima e que ha indicios de que possam
pertencer ao suspeito) ndo sao idénticos; b) ha
concordancia dos referidos perfis; ¢) o estudo
nao é conclusivo.

Quando ha concordancia de perfis genéticos
efetua-se a valorizacdo estatistica dos resultados,
recorrendo ao teorema de Bayes, que permite
determinar as probabilidades finais de um sucesso
a partir de probabilidades iniciais. Esta probabili-
dade inicial, designada de probabilidade a priori,
deve ser fornecida pelo juiz face ao seu conhe-
cimento do processo judicial que deu origem a
investigacdo (Carracedo, 1999).

Em face do exposto, para se fazer a valoriza-
¢ao objetiva da prova cientifica basta multiplicar
o valor da probabilidade a priori (grau de crenca,
por parte do juiz, de que a amostra pertenca a
um determinado individuo) pela razdo de vero-
similhanca ou Likelihood Ratio (razdo bayesiana
de probabilidades), obtendo-se a probabilidade
a posteriori.

Quando o valor da probabilidade a priorinao é
fornecido atribui-se o valor de 0,5, considerando-se
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que a probabilidade da mancha provir de um
determinado individuo é igual a de proceder de
individuo distinto, ndo tendo em consideracao a
prova genética.

Se se analisar uma amostra biolégica, cujas
caracteristicas genéticas sao idénticas a do indi-
viduo com quem se pretende efetuar a compara-
¢ao, normalmente o suspeito, para se determinar
a probabilidade de que a amostra provenha do
individuo mencionado, tém de ser consideradas,
pelo menos, duas hipoteses alternativas possiveis
e que se excluem mutuamente. A hipotese H1,
que se refere a possibilidade da amostra biolégica
provir do individuo mencionado, atendendo aos
resultados genéticos observados; e a hipdtese
H2 respeitante a possibilidade da amostra provir
de outro individuo que ndo aquele. Tendo em
consideracao estas duas hipdteses obtém-se a
razdo de verosimilhanca ou razdo bayesiana de
probabilidades, também designada de LR, usando
a seguinte férmula:

LR = Prob. dos resultados genéticos se H1 é verdadeira

Prob. dos resultados genéticos se H2 é verdadeira

Se forem utilizados /oci independentes,
o calculo do valor de LR sera simplesmente o pro-
duto do inverso das frequéncias dos fenétipos dos
resultados genéticos dos marcadores estudados
para a resolucdo do caso, tendo em consideracdo
a populacao de referéncia adequada.

O valor de LR encontrado (X) indica que é
X vezes mais provavel que sejam observados os
resultados genéticos, assumindo que a amostra
pertenca ao individuo em questdo, comparada
com a possibilidade de ndo pertencer.
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Evett (1987), a semelhanca de Hummel para
0s casos de filiacao, elaborou uma escala em que
figuram os valores de LR obtidos e os correspon-
dentes predicados verbais, indicativos da forca da
prova (Tabela 1).

Tabela 1. Tabela de Evett.

Likelihoodo Ratio (LR) Evidéncia da prova

1-33 Fraca
33-100 Regular
100-330 Boa
330-1000 Forte

Superior a 1000 Muito forte

O uso da escala de Evett deve ser evitado,
uma vez que é dificil transmitir o significado dos
predicados verbais, para além de hipervalorizar
a prova cientifica. Do ponto de vista pratico, tais
predicados podem induzir o juiz a tomar uma
decisao, baseada nos referidos predicados que
correspondam a valores de LR que, em deter-
minadas circunstancias (se o suspeito para al-
guns dos sistemas utilizados possui alelos pouco
frequentes na populacao), ndo correspondam a
realidade.

A probabilidade de concordancia, ndo raras
vezes, é confundida com a probabilidade de coin-
cidéncia ou probabilidade de matching. Trata-se,
porém, de uma probabilidade a posteriori, cal-
culada numa situacao real e refere-se a um sé
marcador genético e a um determinado individuo.

A probabilidade de concordancia acumulada
diz respeito ao conjunto dos polimorfismos de DNA
usados na resolucao de um caso, representando a
probabilidade de que um individuo, tirado ao acaso
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da populacao, coincida para os fenétipos relativa-
mente a todos os marcadores genéticos estudados
com os fendtipos da amostra biolégica (Fernandez,
1999). Para n sistemas é dada pela férmula:

C =pl.p2..pn

Em que p1, p2...pn sdo as probabilidades
de concordancia dos sistemas 1, 2, n. (Pinheiro,
2008b).
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RESUMO

A identificacdo genética de desconhecidos nao figura,
em termos quantitativos, no topo das pericias realizadas
por um servico de genética forense em Portugal. Se por
um lado a identificacdo genética de um individuo des-
conhecido sé tem lugar quando nenhum outro método
cientifico de identificacdo individual permitiu uma iden-
tificacdo positiva, por outro lado, a mesma, em grande
escala, sé tem lugar nos casos de desastres de massa com
considerdveis nimeros de vitimas, os quais, ndo tem lugar
com registo na histéria contemporanea de Portugal. Nao
obstante a reduzida casuistica dos casos de identificacdo
genética de desconhecidos em Portugal, nao podemos
deixar de atribuir realce ao importante papel, quer em
termos sociais quer humanitarios, desta ferramenta que
a genética forense disponibiliza.

Neste capitulo abordamos a identificacdo genética de
desconhecidos fazendo uma retrospectiva histérica de
casos com especial impacto ou interesse, passando por
aspectos como o ambito de aplicacdo da identificacdo
genética, bem como por aspectos mais técnicos como
o tipo de amostras estudadas, os procedimentos labo-
ratoriais utilizados e os principais obstaculos ao sucesso
da pericia de identificacdo genética de desconhecidos.
O modesto e despretensioso contributo que aqui deixa-
mos ndo se apresenta como um referencial técnico ou
cientifico sobre esta matéria, mas sim como um docu-
mento simultaneamente Util e acessivel ao entendimento
de operadores tao diversos como juristas ou magistrados,
médicos e demais especialistas das areas médicas e biomé-
dicas, bem como a estudantes e estudiosos de nivel pré e
pos-graduado desta drea em que todos confluem com o
objectivo Ultimo de, em primeira instancia, servir a justica
e, em ultima instancia, servir o bem e a causa publica.

PALAVRAS-CHAVE
Identificacdo genética; desconhecidos; desastre de massa.
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SUMMARY

Genetic identification of unknown missing persons is
not on the top of exams performed by a forensic ge-
netics service in Portugal. If on one hand the genetic
identification of an unknown individual only takes place
when no other scientific individual identification method
allowed a positive identification, on the other hand, it
only takes place on a large scale in case of mass disasters
with considerable number of victims, which has no place
in Portuguese contemporary history. Despite the small
sample size of genetic identification cases of unknown
persons in Portugal, we cannot fail to give prominence
to the role, either in social or humanitarian terms, of
this tool provided by forensic genetics.

In this chapter we discuss the genetic identification of
unknown persons making a historical retrospective of
cases with special impact or interest, through aspects
such as the scope of genetic identification, as well as more
technical aspects such as the type of analyzed samples,
the laboratory procedures and the main obstacles to the
success of the genetic identification exams of unknown
persons.

The modest and unpretentious contribution we leave
here is not presented as a technical or scientific refe-
rence on this matter, but as an useful and accessible
understanding to the operators as diverse as lawyers
and judges, doctors and other experts in medical and
biomedical areas, as well as students and scholars of
pre and post-graduate level of this area where all con-
verge with the ultimate aim of, in the first instance,
serve the justice, and ultimately, serve the good and
the public cause.

KEYWORDS

Genetic identification; unknown persons; mass disaster
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1. NOTA INTRODUTORIA

A Assembleia Geral da Organizacao das
Nacdes Unidas (ONU) proclamou, a 10 de
Dezembro de 1948, a Declaracdo Universal dos
Direitos do Homem. Esta declaracdo prevé, no
ambito dos direitos fundamentais do Homem,
o direito, por todos os individuos, em todos os
lugares, ao reconhecimento da sua personalidade
juridica, o que, de entre multiplas e diversas im-
plicacdes significa, também, que todo o Homem
tem direito, em todos os lugares, e, em todas as
situacbes, ao reconhecimento da sua identidade,
e, portanto a sua identificacao individual.

Contrariamente ao que se passa com a maior
parte dos individuos vivos ou cadaveres humanos
frescos, a identificacao visual nao tem aplicacao
ou utilidade nos casos de cadaveres em avanca-
dos estados de decomposicao, maioritariamente
cadaveres esqueletizados, em remanescentes hu-
manos, em cadaveres recentes que apresentem
mutilacdes, e em particular mutilacoes faciais, e,
nem mesmo, em individuos vivos indocumentados
qgue ndo tenham, ou afirmem néo ter, memoria
da sua identidade. Nestes casos, de acordo com
orientacdes e consenso internacionais, a identi-
ficacdo individual médico-legal é realizada, sem-
pre que possivel, recorrendo a lofoscopia ou a
informacdo médico-dentédria. Quando nenhum
destes métodos permitiu a identificacdo individual
a genética forense é chamada a intervir.

Sendo, qualquer um dos métodos de iden-
tificacdo individual, métodos de natureza com-
parativa, a lofoscopia, relativamente a genética
forense, tem, em principio e na maior parte dos
casos, a vantagem de ter quase sempre disponi-
veis dados para comparacdo em registos oficiais.
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E muito reduzido o numero de situacbes em que
um individuo ndo tem a sua impressao digital
registada em arquivos. J& no que concerne a
registos médico-dentarios existem em numero
muito reduzido se comparados com os registos
lofoscopicos oficiais.

J& acima referimos que todos os métodos
de identificacdo individual humana sao méto-
dos comparativos, e, por este facto e porque é
indiscutivel que quanto menor e mais especifico
for o grupo a que pertence o individuo ou resto
humano a identificar, maior serd a probabilida-
de de alcancarmos uma identificacdo individual
positiva. Assim, o contributo prévio da antropo-
logia forense, na orientacdo da investigacao da
identidade, é de valor inestimavel.

A antropologia forense tenta estimar o sexo
do cadaver, uma idade aproximada, a estatura, a
afinidade populacional, o tempo decorrido post
mortem, quando aplicavel, e, ainda, eventual-
mente, aponta algumas causas e circunstancias
da morte, com vista a restringir o leque de su-
postos individuos. Com este trabalho prévio o
sucesso da intervencao da lofoscopia, da medicina
dentaria ou mesmo da genética forense é, cer-
tamente, muito maior e mais provavel (Amorim
etal., 2011a).

Os métodos de genética forense, sendo mais
laboriosos e incomparavelmente mais dispendio-
s0s, implicam, a semelhanca de qualquer método
de identificacdo individual, a existéncia de dados
anteriores para comparacao. A identificacdo gené-
tica individual implica a existéncia de uma amostra
de referéncia do suposto individuo, previamente
colhida e devidamente identificada, ou, alternati-
vamente, implica a existéncia de ascendentes, des-
cendentes ou outros individuos com parentesco
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biolégico com o suposto individuo, sendo, num
numero consideravel de casos, a Unica forma de
alcancar a identificacao individual positiva.

A identificacdo genética de um individuo é
realizada pela determinacgao do seu perfil genético
individual, o qual é obtido pela determinacao
da combinacado das caracteristicas genéticas que
este individuo apresenta num determinado con-
junto de marcadores estudados no seu genoma.
Actualmente, de acordo com as recomendacdes
do European DNA Profiling Group (EDNAP), os
marcadores genéticos de eleicdo para a determi-
nacdo de um perfil genético individual sdo /oci
de regides microsatélite do ADN, habitualmente
designados por Short Tandem Repeats (STR). O
numero e os /oci utilizados para a determinacao de
um perfil genético individual apresentam alguma
variacao a nivel internacional, sendo definidos
localmente pelas autoridades politicas e judiciarias
territorialmente competentes.

2. RETROSPECTIVA HISTORICA
DE CASOS DE IDENTIFICACAO
GENETICA DE DESCONHECIDOS,
COM ESPECIAL IMPACTO

OU INTERESSE

A Genética Forense, no ambito da identifi-
cacao de desconhecidos, tem assumido um papel
relevante em situacdes de grande impacto social,
humanitario e histérico. As metodologias utili-
zadas na rotina dos laboratérios forenses para
estudo dos genomas nuclear e mitocondrial, tem
contribuido para o esclarecimento de aconteci-
mentos historicos, permitindo a identificacao de
desaparecidos em sequéncia de conflitos politicos,
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guerras, actos terroristas ou desastres de massas,
como catastrofes naturais, de entre outros.

Pelo interesse historico de que se reveste,
comecamos por fazer referéncia ao caso da iden-
tificacdo do ultimo imperador da Russia - Czar
Nicolau Il (Nikolai Alieksandrovich Romanov), da
sua esposa - Czarina Alexandra Feodorovna de
Hesse (Vitéria Alice Helena Luisa Beatriz de Hesse),
de trés dos seus cinco filhos, do médico e trés
criados da familia imperial, todos assassinados
pelos bolcheviques, em Ekaterinburg, em 1918.
Quase 80 anos depois, em 1991, foi revelado o
achado de ossadas humanas, em escavacoes, a
cerca de 20 km duma das principais cidades dos
Montes Urais - Ekaterinburg, onde a familia im-
perial havia sido mantida prisioneira. Mediante
pericia forense concluiu-se que os esqueletos, em
estado avancado de deterioracao, apresentavam
sinais de agressdes ante mortem e alguns deles
apresentavam mesmo orificios no cranio. Estudos
de antropologia, designadamente de reconstrucdo
facial e odontologia, indicavam que alguns restos
6sseos podiam corresponder a familia imperial da
Russia (Gill et al., 1994).

Numa primeira fase, o estudo do gene da
amelogenina permitiu confirmar o diagndstico
relativo ao sexo dos cadaveres efectuado por
métodos antropoldgicos. Dos nove individuos,
quatro eram do sexo masculino e cinco do sexo
feminino.

A analise de ADN nuclear permitiu, ainda,
a obtencao de resultados em 5 STR autossomi-
cos. Resultados estes, que permitiram concluir
gue cinco dos cadaveres tinham relacées de
parentesco biolégico entre si, designadamente
qguatro das mulheres e um homem. A analise de
ADN mitocondrial permitiu inferir que as quatro
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mulheres poderiam corresponder a uma mae e
trés das suas filhas. Esta sequéncia de ADN mito-
condrial obtida foi comparada com a sequéncia de
ADN mitocondrial do sobrinho-neto da Czarina
- Principe Filipe (consorte da Rainha Isabel Il e
Duque de Edimburgo), tendo-se confirmado que
havia identidade. Estavamos, portanto, perante a
Czarina da Russia e trés das suas filhas. O quinto
individuo, do grupo com relacdes de parentesco
biolégico entre si, seria o pai das trés filhas, por-
tanto do ultimo Czar da Russia. Esta constatacao
foi posteriormente reforcada quando se veio a
verificar identidade na heteroplasmia mitocondrial
detectada no cadaver do suposto Czar da Russia
e no seu irmao Jorge Alieksandrovich Romanov
(heteroplasmia 16169).

O estudo de ADN nuclear e mitocondrial
dos nove cadaveres encontrados nas escavacoes
acima referidas permitiram confirmar que dois
deles eram o Czar e a Czarina da Russia, e trés
eram de filhas de ambos. Ja no decurso do ano
de 2007, foram encontrados restos mortais total-
mente esqueletizados, que vieram a ser identifi-
cados, pela genética, como sendo os outros dois
filhos da familia Romanov, numa vala a 70 m do
local onde os restos mortais do Czar tinham sido
encontrados 30 anos antes (Coble et al., 2011).

Na investigacao de casos de violacdo dos
direitos humanos, os especialistas forenses sao
frequentemente confrontados com a identifica-
cdo de restos esqueletizados encontrados em
valas comuns. O objectivo principal é, ndo so6 a
identificacdo mas também, a determinacdo de
eventuais causas e circunstancias de morte.

Fazemos aqui uma chamada de atencao para
o facto de que na maior parte dos casos de vitimas
de guerras, as possibilidades de obter informacéo é
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residual, devido ao longo periodo decorrido entre
a morte e a recuperacdo dos corpos, a auséncia
de testemunhos e descricdes, e devido a qualidade
e quantidade de elementos individualizantes pre-
servados, dado que, habitualmente, os corpos
encontrados em valas comuns sdo de grupos
relativamente homogéneos, como é o caso de jovens
militares, praticamente todos com a mesma idade
ou idades aproximadas e todos do sexo masculino.

A titulo de exemplo de identificacao de vi-
timas de conflitos armados, comecariamos por
aludir aos militares mortos durante a Il Guerra
Mundial (1939 - 1945). Decorridos 60 anos sob o
conflito armado, diversos paises europeus tém le-
vado a cabo a identificacao, pelo estudo de ADN,
de restos esqueletizados sepultados em valas co-
muns. Tém sido utilizados marcadores diferentes,
com objectivo comum. Desde STR autossémicos,
mini-STR, Y-STR, na Eslovénia (Marjanovic et al.,
2007) e Boésnia e Herzegovina (Gojanovic et al.,
2007), a ADN mitocondrial na Finlandia (Palo et
al., 2007). Uma comissao, nomeada pelo Governo
da Eslovénia, sinalizou quase 600 valas comuns,
uma das quais, descoberta em 2009, com cerca
de 300 vitimas, mortas pelas forcas armadas co-
munistas (Marjanovic et al., 2009).

Também militares americanos, mortos em
combate na guerra do Vietname (1959 - 1975),
foram identificados, 24 anos pos-guerra, pelo
Armed Forces DNA Identification Laboratory
(AFDIL). Os restos esqueletizados de alguns dos
membros dos servicos militares americanos foram
identificados através da anélise de ADN mitocon-
drial, por comparacao com as respectivas maes
(Holland et al., 1993).

Na ultima década do século XX (1991 -
1999), ocorreram conflitos militares na Bésnia



78

e Herzegovina, no Kosovo, na Crodcia e na
ex-Jugoslavia, resultado dos quais, milhares de
vitimas foram sepultadas em valas comuns. Sé na
ex-Jugoslavia, como resultado dos conflitos arma-
dos da década de 90 do século passado, cerca de
40 000 pessoas foram dadas como desaparecidas,
estimando-se que a maioria corresponde a cor-
pos nao identificados que permanecem em valas
comuns. Em 2000, foi formalmente estabeleci-
do um programa da International Commission of
Missing Persons (ICMP) na tentativa de realizacdo
da identificacdo humana através de uma rede que
envolve estruturas politico-administrativas, centros
de contacto de familiares de desaparecidos e labo-
ratérios de estudo de ADN (Huffine et al., 2001).
Um ndmero consideravel destas vitimas, mais con-
cretamente cerca de 2 944 restos esqueletizados
de entre 3 502 corpos exumados, foi identificado
entre 1993 e 2005, tendo ocorrido a maior parte
das identificacoes entre 1993 e 1999, através de
métodos antropolégicos. Posteriormente a iden-
tificacdo por métodos antropoldgicos, cerca de 1
155 amostras 6sseas foram submetidas a analise
de ADN (Andelinovic et al., 2005).

No caso especifico da Guerra Civil Espanhola
(1936 - 1939) e no periodo poés-guerra (1939 -
1950), estima-se que mais de 150 000 individuos
foram assassinados e sepultados em valas co-
muns e cemitérios. Desde 2000, através da ini-
ciativa de associacdes como a Asociacion para la
Recuperacion de la Memoria Histérica (ARMH),
foram localizadas diversas valas comuns, exuma-
dos os restos cadavéricos e, ap6s identificacdo
genética, sepultados os individuos junto dos locais
e familias de proveniéncia. Em 2004, foram exu-
mados 46 esqueletos de uma vala comum junto
a uma pequena cidade na provincia de Burgos.
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A informacao relativa a localizacdo da vala, ao
numero de corpos na mesma, e a lista das possi-
veis identidades foi obtida a partir de entrevistas
realizadas pela ARMH aos familiares e testemu-
nhas, a partir dos registos escritos, em forma de
autobiografia, pelos mesmos, bem como a partir
da pesquisa ao arquivo penitenciario (como é o
caso de 21 homens libertados da prisdo e sub-
sequentemente desaparecidos). A pesquisa nos
arquivos prisionais, militares e civis, bem como
o depoimento das testemunhas permitiu obter
dados individuais ante mortem das vitimas. A
consisténcia entre os dados obtidos pelos teste-
munhos, pelos arquivos, pelo estudo arqueoldgico
e osteoldgico, permitiu iniciar o estudo de ADN,
partindo-se da hipodtese de se tratar de um grupo
fechado. Dos 46 cadaveres, foram identificados
17 pelo estudo de 16 Y-STR e ADN mitocondrial.
(Rios et al., 2010)

Por razdes histéricas referimos, ainda, a iden-
tificacdo de Che Guevara (Ernesto Rafael Guevara
de la Serna), e de membros da guerrilha boliviana
dos anos 60 do século passado, cujos restos es-
queletizados, foram encontrados em duas valas
distintas, por uma equipa de peritos forenses de
Cuba, da Argentina e na Bolivia, em 1995. Apés
o estudo efectuado pela antropologia forense, foi
necessaria a intervencao da genética, com recurso
ao estudo de STR e ADN mitocondrial em segmen-
tos de fémures que estiveram inumados, durante
cerca de 30 anos, na Bolivia (Lleonart et al., 2000).

Mais recentemente destacariamos os ata-
ques terroristas contra os Estados Unidos, em
11 de Setembro 2001, que deixaram mais de
3 000 vitimas mortais em trés locais diferentes
- Pentagono, Somerset County e World Trade
Center (WTC) (Budowle et al., 2005).
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Amostras de ADN provenientes do Pentagono
e Somerset County foram processadas pelo Armed
Forces DNA Identification Laboratory (AFDIL), en-
guanto que o trabalho relacionado com as viti-
mas do WTC foi realizado pelo Forensic Biology
Department do Office Chief Medical Examiner
(OCME), pela Policia do Estado de Nova York,
e por uma série de laboratérios contratados e
consultores. Apés o colapso e esmagamento das
torres do WTC, foram recolhidos cerca de 20 000
restos humanos, a partir dos escombros, cujo
entulho atingia 21 m de altura e pesava mais
de um milhao de toneladas. A remocao inicial e
classificacao de restos humanos ocorreram entre
Setembro de 2001 e Maio de 2002. Os estudos
de ADN foram efectuados em diversos laborato-
rios que analisaram cerca de 20 000 fragmentos
de tecidos humanos, relativos a 2 749 pessoas
desaparecidas, além dos 5 000 objectos de uso
pessoal e cerca de 6 000 familiares. Os restos
recuperados no local do WTC estavam muito
fragmentados, por terem sido submetidos, a
pressdes extremas com o colapso do edificio, ao
combustivel derramado dos avides, a incéndios
subterraneos (com mais de 815 °C), durante os
3 meses seguintes ao ataque terrorista. Neste
caso especifico, para a identificacdo das vitimas,
a intervencdo da Genética foi preponderante e
imprescindivel, dado o grau de fragmentacao dos
restos, colapso e agregacao de remanescentes
cadavéricos de vitimas.

Um dos maiores desafios desta investigacdo
foi a revisao da quantidade abissal de dados pro-
duzidos pelos laboratérios colaboradores e con-
tratados. No esforco inicial entre 2001 e 2005,
foram obtidos mais de 52 528 perfis de STR e
31 155 sequéncias de ADNmt, com base nos 21
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802 remanescentes recuperados, na tentativa de
identificar as 2 749 vitimas. No entanto, em 5 335
das amostras biolégicas recuperadas, obtiveram-se
apenas perfis incompletos de STR (1 a 6 Joci dos 13
pretendidos), na primeira fase, tornando ainda mais
dificil organizé-los e juntar informacdes suficientes
para uma identificacao fidvel. Na segunda fase foi
possivel obter 154 perfis completos e 388 perfis
parciais mas com presenca de alelos na maioria
dos /oci, apds nova extraccdo com o métodos mo-
dificados. Até Junho de 2010, foi conseguida a
identificacao de 1626 vitimas, das 2 749 presentes
guando as Torres desmoronaram.

Como o estudo de ADN é o Unico método
gue permite reagrupar restos humanos, do total
de 21 802 remanescentes recolhidos, foram iden-
tificados 12 769 fragmentos humanos, e respec-
tivamente correlacionados com uma das 1 626
vitimas identificadas (Butler, 2011).

Varias inovacbes foram desenvolvidas nesta
area, apo6s o atentado ao WTC. Foi desenvolvi-
do o novo sistema bioinformatico Mass Fatality
Identification System (M-FYSis) que permite, em
grande escala, comparacdes de perfis das amos-
tras de referéncia e restos recuperados bem como
associar os fragmentos com o mesmo perfil de
ADN. Possibilita uma série de funcionalidades e
interoperabilidade, integrando diferentes sistemas
de software (Budowle et al., 2005; Butler, 2011).

O acto de terrorismo a 11 de Marco de
2004, em Madrid provocou um acidente ferro-
viario com dezenas de feridos e vitimas mortais.
No processo de identificacdo de cadaveres, foi
utilizada a Base de dados do Sistema CODIS
para comparar os restos de 220 corpos com 98
amostras de referéncia, incluindo 67 amostras de
familiares, representando 40 grupos familiares, e
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27 amostras de referéncia directas antemortem.
(Alonso, 2005)

J& em Dezembro de 2004, o Tsunami do
Oceano indico, ocorrido no Sul da Asia Oriental,
foi uma catéstrofe natural que afectou 12 paises,
dos quais a Tailandia, a India, a Indonésia e o Sri
Lanka, e do qual resultou a morte de mais de 200
000 pessoas, com vitimas oriundas de 30 paises.
Neste desastre, os cadaveres recuperados, apesar
de nao apresentarem fragmentacao, encontra-
vam-se em avancado estado de decomposicao,
devido as condicbes de clima tropical a que fica-
ram expostos. O desaparecimento de familiares
ou familias inteiras, limitou a possibilidade de
comparagao com amostra de referéncia de familiar
ou directa, visto os objectos pessoais também
ficarem destruidos. Investigadores forenses de
31 paises diferentes chegaram a Tailandia para
ajudar na identificacao das vitimas da catastrofe
(Westen et al., 2008)). Uma primeira abordagem
a identificacao das vitimas do Tsunami com re-
curso ao ADN teve lugar no Leipzig Institute of
Legal Medlicine, tendo, posteriormente, os estudos
prosseguido no Forensic Alliance, em Inglaterra,
no Institute for Forensic Genetics, na Suécia, no
Bejing Genomics Institute, na China e no ICMP,
na Bosnia e Herzegovina (Lessing & Rothschild,
2011). Em Maio de 2005 teriam sido identificadas
mais de 1 400 vitimas e repatriadas para mais de
34 paises (Butler, 2011).

Muito recentemente, procedeu-se a recolha
de centenas de remanescentes humanos das valas
comuns encontradas no Kuwait e Iraque, resultado
da Guerra do Iraque. Nos primeiros cinco anos,
pela anélise de ADN, foram identificados 233
cadaveres (Butler, 2011).
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3. AMBITO DE APLICACAO
DA IDENTIFICACAO GENETICA
DE DESCONHECIDOS

Genericamente, em termos quantitativos,
podem ser-nos presentes, para identificacdo ge-
nética, individuos isolados, vivos ou em estado
de cadaver, ou remanescentes humanos, com
origem num unico individuo, ou em multiplos
individuos, sendo estes vitimas de mortes natu-
rais; como doenca ou outros factores intrinsecos
ao individuo; ou mortes violentas, onde pode-
mos distinguir suicidio, homicidio ou acidente.
Destacariamos, aqui, as vitimas de acidentes
rodoviarios, naufragios, incéndios, explosdes,
derrocadas, de entre outros.

Introduziriamos agora o conceito de desastre
de massas, que, segundo a Organizacao Mundial
de Saude (OMS) s6 tem lugar quando ocorre um
fenémeno de magnitude suficiente para impli-
car a assisténcia externa. Podemos estar perante
desastres de massas nos casos de acidentes de
aviacao, de catastrofes naturais, conflitos bélicos
ou politicos, atos terroristas, nos quais o numero
de vitimas para identificacdo genética pode ser
muito elevado.

Em quaisquer dos casos acima referidos,
podem ser presentes para identificacao gené-
tica, individuos vivos indocumentados, cadave-
res frescos mutilados, cadaveres em diferentes
estados de decomposicao, maioritariamente
esqueletizados, ou remanescentes cadavéricos.

Podem, ainda, ser-nos presentes, para
identificacdo genética, remanescentes de in-
terrupgoes de gravidez, remanescentes fetais,
fetos, recém-nascidos e amostras dubias, a

maior parte das quais sdo amostras clinicas
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como sangue ou biopsias dos mais diversos ti-
pos de tecidos humanos, para confirmacao de a
guem pertencem as referidas amostras clinicas.
Em relacdo as amostras dubias, estas podem
surgir em sequéncia do diagndéstico de uma
patologia mas também de um exame toxicolo-
gico, designadamente exame de determinacao
de alcoolémia ou determinacdo de drogas de
abuso no ambito de controlos anti-dopping
em atletas. Em qualquer destes casos, sempre
qgue um individuo a quem foi associado deter-
minado diagnéstico ou a quem é imputado o
consumo de determinada substancia entende
haver duvidas quanto ao facto de a amostra
ser a que lhe foi colhida, pode, desta duvida,
resultar um processo de identificacdo do indi-
viduo a quem, de facto, a amostra pertence.

Relativamente a identificacdo de restos
fetais ou embrionarios, a lei portuguesa prevé
que deve ocorrer apoés interrupcdo da gravidez
ordenada, em sequéncia de uma violagao (artigo
42.° do Codigo Penal Portugués), por compara-
¢ao com amostra relativa ao agressor/presumivel
progenitor.

J& nos casos em que ha suspeita de um
nado vivo ou morto ter sido abandonado pela
mae, o material biolégico é estudado, quase
sempre, para esclarecimento da maternidade
biolégica.

Aproveitaria aqui para deixar a ressalva de
que quer os restos fetais ou embrionarios, quer
tecidos placentarios provenientes de nados vivos
ou mortos contém, regra geral, quantidades muito
apreciaveis de ADN, pelo que devem ser rapida-
mente congelados, sem quaisquer conservantes,
como alcool ou formol, para evitar a sua eventual
degradacéo.
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4. OS DIFERENTES TIPOS
DE AMOSTRAS PROBLEMA
ESTUDADAS

A seleccao das amostras, do ou dos cadave-
res e do ou dos restos humanos, depende do es-
tado de preservacao e fragmentacao do cadaver.

A preservacao é determinada, muito especial-
mente, pela actuacao de factores ambientais, durante
o tempo que decorre desde a morte até a colheita.

Os cadaveres sofrem processos autoliticos,
por actuacdo enzimatica, e processos de putre-
faccao, por fermentacdo da matéria organica,
pela accdo de microrganismos, por accao de de-
terminadas espécies de insectos e por accao de
outros animais.

Em relacdo ao material genético, degrada-
-se mais rapidamente, nos tecidos moles do que
nos tecidos ¢sseos, devido a estrutura histolégi-
ca destes, que proporciona maior isolamento as
células ésseas.

Nos dentes, a presenca do tecido conecti-
vo que oferece proteccao fisica a polpa dentéria
— esmalte, e que é o tecido mais resistente de
qualquer organismo, confere especial proteccao
a degradacao e contaminacao do ADN.

Para além da estrutura histolégica, a den-
sidade tecidular também é um factor importan-
te que influencia a preservacdo do osso. Desta
forma, o ADN é geralmente menos degradado
nas porcdes mais densas do esqueleto que em
qualquer outro tecido (Mundorff et al., 2009).

Apesar da regiao esponjosa do 0sso ser a
mais rica em ADN, é da regido mais compacta
gue, habitualmente, é escolhida uma amostra
dos ossos longos dos membros inferiores, para
estudo pela genética forense.
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O estudo realizado a 25 361 amostras de
0ss0s e dentes, recuperados de vitimas sepulta-
das entre 4 a 11 anos, em valas comuns, na ex-
Jugoslavia, indicou que o ADN é melhor preservado
no fémur e dentes, seqguido por tibias, fibulas,
Umeros, cranios e radios (Milos et al., 2007).

Em restos humanos fragmentados, onde,
contudo, ainda subsistem tecidos moles, depen-
dendo do estado de putrefaccéo, os tecidos de
6rgaos (bexiga, artéria aorta) ou o musculo es-
quelético profundo, sdo amostras de eleicao para
extracao de ADN (Schwarkt et al., 2011).

Quando o cadaver esta esqueletizado ou em
avancado estado de decomposicdo, as amostras
Uteis sao 0ssos longos, dentes ndo tratados (por
ordem preferencial, molares, pré-molares, caninos
e incisivos) ou unhas.

As unhas sao formadas por células que
contém queratina, devendo-se o seu crescimento
a divisao celular na base e parte interna da unha.
Estas células migram para o exterior enquanto
sofrem um processo de reabsorcdo do nucleo e
dos organelos celulares.

Num cadaver putrefacto desconhecido,
deve-se retirar ou desinserir unhas inteiras, ob-
tendo-se na pratica bons resultados na andlise
de ADN. As unhas tém permitido a identificacao
cadavérica de forma rapida, com recurso a méto-
dos de extraccdo menos complexos e morosos,
comparativamente ao tratamento a ter com as
amostras osseas.

Este tipo de amostra é muito utilizado no
caso de exumacoes, sendo retirado preferen-
cialmente as unhas dos pés ao cadaver, por
estarem mais protegidas pelo calcado, portan-
to, com menor possibilidade de degradacao/
contaminacao.
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Nos cadaveres queimados, qualquer das
amostras descritas pode ser valida, dependendo
do estado de carbonizacdo. Na maioria destes
casos, tem sido possivel obter quantidade apre-
ciavel de ADN, a partir de fragmento de tecido,
de zonas profundas, da drea melhor conservada
(como musculo cardiaco, sangue solido de interior
de cavidades cardifacas, figado, bexiga).

Nos remanescentes de cadaveres, encontra-
dos submersos, a possibilidade de se conseguir
bons resultados é remota, uma vez que o estado
de degradacao é muito maior.

Num cadaver ndo decomposto, o sangue é
o tipo de amostra colhida.

5. AS AMOSTRAS DE REFERENCIA
A UTILIZAR NA IDENTIFICACAO
GENETICA

Né&o é possivel efectuar qualquer identifica-
cao, através da andlise de ADN, se nado se dispuser
de amostras de referéncia. Estas podem ser de
familiares ou amostras do préprio individuo, como
objectos pessoais (escova de dentes, laminas de
barbear) ou amostras bioldgicas colhidas ante
mortem existentes em arquivo, como tecidos de
biopsias, bancos de esperma ou manchas de san-
gue em cartdes. Outra hipdtese é a existéncia de
perfil numa base de dados civil ou criminal, no
pais da vitima (Corte-Real, 2004). Em Portugal,
foi oficialmente instituida, em 2008, uma base
nacional designada Base de Dados de Perfis de
ADN, cuja direcao cabe ao Instituto Nacional de
Medicina Legal e Ciéncias Forenses (INMLCF).

A utilizacao de objectos de uso pessoal pode
ser problematica, pelo facto da quantidade de
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ADN ser minima, bem como pela possibilidade
de conter ADN nao apenas da vitima, obtendo-se
perfis de mistura, dado ndo haver garantia do
objecto ter sido s6 usado pela vitima. O incon-
veniente desta estratégia, é comprometer a iden-
tificacdo, conduzindo a falsas exclusoes, devido
a contaminacdo exdgena de células de outros
contribuidores. Sendo questionavel a autentici-
dade dos objectos, é sempre recomendavel, caso
seja possivel, a colheita de outras amostras (de
membros da familia) para anélise e comparacao
(Pinheiro, 2009).

A possibilidade de usar amostras de referén-
cia do préprio individuo, colhidas ante mortem
(como os cartdes de sangue de recém nascidos
relativos a programas de rastreio de doencas ge-
néticas) com cadeia de custddia documentada, ul-
trapassa os inconvenientes dos objectos pessoais.
Em diversos paises, a existéncia de um arquivo de
cartdes de manchas de sangue dos militares mo-
bilizados para conflitos armados é recomendado
para facilitar a identificacdo em caso de eventual
acidente (Alonso et al., 2005).

As amostras de referéncia de familiares de-
pendem do tipo de estudo de ADN a realizar.
O estudo de STR autossomicos (13 a 17), marca-
dores com elevado poder discriminatério, permi-
te a identificacdo precisa, mediante comparacdo
com amostras de familiares directos da vitima:
(a) progenitores da vitima, (b) filhos biolégicos e
conjuge da vitima (c) varios irmaos com os mes-
mos pai e mae.

Se nao dispomos destas amostras de fa-
miliares directos ou ndo é possivel estudar os
marcadores de ADN autossémico, os marcadores
monoparentais podem ser Uteis. Com a analise
dos marcadores do cromossoma Y, cuja heranca é
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exclusivamente do pai para filhos do sexo mascu-
lino, as amostras de referéncia para comparacao
sdo amostras de todos os familiares relacionados
por via paterna. O ADN mitocondrial, de heranca
exclusivamente materna, permite a comparacao
com parentes relacionados por via materna.

6.ESTUDO LABORATORIAL
E VALORIZACAO ESTATISTICA
DE RESULTADOS

6.1. EXTRACCAO DE ADN
E TRATAMENTOS PREVIOS

Quanto a extraccdo de ADN de amostras de
referéncia, designadamente manchas de sangue
em suporte de papel e células da mucosa oral em
zaragatoa, em que, a priori sabemos ter ADN em
guantidade e qualidade, o método de extraccdo
mais utilizado internacionalmente é o método
de Chelex (Walsh et al., 1995). Genericamente é
um método de extraccdo que recorre ao factor
temperatura para alcancar a extraccdo de ADN
e utiliza um elemento inerte, o Chelex, para re-
tencdo e isolamento de restos celulares numa
solucdo em que se pretende que s6 o proprio
ADN se mantenha como soluto.

Neste momento serd importante realcar que
a extraccao das amostras de referéncia, para evitar
a contaminacao no percurso laboratorial, deve-se
realizar de forma separada, em tempo e espaco,
da extraccao das amostras problema.

No processo de analise de ADN, a extrac-
¢do é um passo crucial, com especial destaque
para a extraccdo de ADN de amostras problema.
A recuperacao maxima de ADN, em termos de
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qualidade, quantidade e pureza, depende, em
grande parte, dos métodos de extraccdo. Para
0s restos cadavéricos e objectos pessoais, que
possam ser amostras com ADN em pequenas
quantidades e muito degradado, é essencial uma
escolha especialmente criteriosa do método de
extraccdo, e a sua optimizacdo, dado que a se-
leccdo do método de extraccdo depende sempre,
também, do tipo de amostra e do seu estado de
conservacao.

Um problema, ndo raramente associado a
determinadas amostras, é o facto de, apesar de
conterem ADN em quantidade suficiente, terem
presentes, também, determinados componen-
tes, que inibem a amplificacdo de ADN. Nestes
casos, os métodos de extraccao a utilizar devem
minimizar a perda do ADN e remover inibidores.

Em relacao ao caso especifico de extraccdo
de ADN a partir de amostras 6sseas e dentes,
esta requer, ainda, equipamentos, reagentes e
procedimentos especificos. Os tratamentos pré-
vios a extraccdo incluem a cuidadosa lavagem
dos o0ssos para remocdo de terra e de outros
materiais aderentes, como restos de tecidos moles
putrefactos. Quanto mais limpo estiver o 0sso,
melhores resultados obteremos uma vez que a
eliminacdo de eventuais contaminantes presentes
na superficie do osso, foi mais eficaz. Ha diversos
métodos de limpeza da superficie do osso, desde
utilizacao de lixa, bisturis, serra eléctrica, irradia-
cao da superficie com raios UV e/ou a aplicacdo
de solucdes quimicas com detergentes, etanol,
lixivia, de entre outros.

A imersao do 0sso, numa solucdo de hi-
poclorito de soédio a 2%, durante 10 minutos,
destréi a contaminacao superficial, resultando
na degradacdo do ADN indesejavel presente na
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superficie do osso (ADN exdgeno, provavelmente
das pessoas que o manipularam e ADN microbia-
no) (Pinheiro, 2009; Westen et al., 2008).

A limpeza ou remocao da superficie do 0sso,
até que este fique limpo, a sua posterior redu-
cao a fragmentos com cerca de 1cm?, através do
uso de serra eléctrica, e, finalmente, a pulveriza-
cdo dos 0ss0s (reducdo do 0sso a pod), a baixas
temperaturas, com recurso a azoto liquido, séo
procedimentos obrigatorios, antes da extraccao
de ADN. O material ¢sseo reduzido a pd deve
ser retido em recipientes préprios para o efeito
(habitualmente ampolas), também, para impedir
contaminacoes.

Os métodos de extraccdo de ADN mais fre-
guentemente utilizados sdo métodos baseados na
utilizacao de fenol-cloroférmio-alcool isoamilico,
enzimas e silica. Basicamente, as enzimas, bem
como uma grande parte de solugbes/tampdes a
que estes métodos recorrem, tém por funcao a
lise de membranas celulares e outras estruturas
de natureza proteica, para libertacdo do ADN.
A silica é um material inerte cuja funcéo é a re-
tencéo e isolamento do ADN dos restantes com-
ponentes celulares em solucéo.

Na extraccdo de ADN das amostras dsseas
das vitimas do conflito armado dos Balcas (1992
- 1995), com vista a identificacado genética, fo-
ram documentados melhores resultados na ex-
traccdo com recurso a silica comparativamente
a extraccdo com fenol-cloroférmio-alcool isoa-
milico (Davoren et al., 2007). A extraccdo com
métodos baseados em silica permitiu, também,
a identificacdo de remanescentes 6sseos de 15
vitimas da Il Guerra Mundial, encontradas em vala
comum, na Eslovénia, em 2007 (Marjanovic et al.,
2007) e de outras 6 vitimas em 2009 (Marjanovic
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et al., 2009). Nas pericias da rotina do INMLCF,
utilizamos, muito frequentemente, os métodos
baseados em principios enzimaticos e silica, com
resultados muito satisfatérios.

Apos a extraccdo do ADN das amostras 6s-
seas ou outras amostras problema, a quantidade
de ADN recuperado deve ser determinada, sempre
gue possivel. Conhecer a quantidade de ADN para
a reaccao de PCR, pode favorecer a obtencdo de
melhores resultados analiticos, ou, por outro lado,
pode dar-nos informacao de que néo foi possivel
obter ADN, pelo que, ndo tera utilidade prosseguir
com métodos de andlise de ADN.

6.2. MARCADORES DE ADN ESTUDADOS
POR PCR E PERFIS GENETICOS

ADN nuclear (STR), ADN mitocondrial
(ADNmit), mini-STR e SNPs

Apods extraccdo de ADN das amostras a es-
tudar, as mesmas sdao amplificadas, pela técnica
de PCR, com iniciadores especificos para deter-
minados marcadores.

Genericamente, quanto a sua localizacao,
distinguem-se dois tipos de ADN: o ADN nuclear
e 0 ADN extra-nuclear. O extra-nuclear é o ADN
mitocondrial.

Relativamente ao ADN nuclear, quanto ao
numero de cdpias das suas sequéncias ou frag-
mentos, ele pode agrupar-se em diferentes cate-
gorias. Assim temos sequéncias de ADN de copia
Unica e sequéncias de ADN com multi-cépias.
Quanto as sequéncias de ADN com multi-cépias
temos sequéncias com cerca de 300 pares de
bases que se repetem entre 100 a 100 000 ve-
zes ao longo do genoma (ADN moderadamente
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repetitivo) e temos sequéncias de ADN altamente
repetitivas, também conhecidas por ADN satélite,
gue se repetem mais de 100 000 vezes ao longo
do genoma. Estas ultimas sao sequéncias peque-
nas, de 1 a 50 pares de bases e sao sequéncias de
ADN nao codificante. E deste grupo que fazem
parte os microssatélites ou Short Tandem Repeats
(STR), que sdo, actualmente, os marcadores de
eleicdo, utilizados a nivel internacional, no ambito
da identificacdo genética, muito especialmen-
te devido ao seu elevado poder discriminatério
inter-individuos e, portanto, elevado poder de
individualizacéo.

O Conselho da Uniao Europeia, por Resolucdo
de 25 de Junho de 2001, estabeleceu um conjunto
de 7 loci, designado por European Standard Set
(ESS), como conjunto de /oci adequado a definicdo
de um perfil genético individual, constituido pe-
los STR autossomicos D351358, FIBRA, D8S1179,
THO1, vWA, D18S51, D21511.

No ambito da investigacao criminal, a
Interpol, utiliza os 7 loci do ESS e, opcionalmen-
te, 0 gene homologo da amelogenina.

O Reino Unido utiliza os 7 loci do ESS e
mais 4 loci, portanto, utiliza um conjunto de 11
loci - D251338, D351358, FIBRA, D851179, THO1,
vWA, D165539, D18S51, D195433, D21S11 e o
gene homologo da amelogenina.

A Alemanha utiliza os 7 loci do ESS e mais 2
loci, portanto, um conjunto de 9 /oci - D3S1358,
FIBRA, D8S1179, THO1, vWA, D18S51, D21S11,
SE33 e 0 gene homodlogo da amelogenina.

Os Estados Unidos da América utilizam os
7 loci do ESS e mais 6 loci, portanto, utilizam
um conjunto de 13 /oci STR autossémicos para
definicdo de um perfil genético individual, desig-
nado por painel de STR do Combined DNA Index
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System (CODIS), composto pelos /oci autossdmicos
TPOX, D351358, FIBRA, D55818, CSF1PO, D75820,
D8S1179, THOT, vWA, D135317, D165539, D18S51,
D21S11. Além destes 13 /oci autossdémicos o sis-
tema CODIS inclui sempre informacao do gene
homologo da amelogenina (Butler, 2005).

No INMLCF sdo utilizados os 13 loci STR
do sistema CODIS e mais 4 /oci autossémicos -
D251338, D195433, Penta D e Penta E (Amorim et
al., 2011b), e, em casos especialmente complexos,
designadamente casos em que sé se verifica in-
compatibilidade em dois /oci, estudam-se, ainda,
como Jloci adicionais, os loci STR autossémicos
SE33, ES, LPL, F13B, FESFPS, F13A01, D10S1248,
D2251045, D25441, D151656 e D125S391, e, caso
seja aplicavel, estudam-se também 16 Joci STR do
cromossoma Y, onde, além dos 8 marcadores que
definem o designado haplétipo minimo - DYS19,
DYS385, DYS389l, DYS389ll, DYS390, DYS391,
DYS392, se incluem mais 8 loci - DYS437, DYS438,
DYS439, DYS448, DYS456, DYS458, DYS635 e
GATAH4. Em casos muito especificos estudam-se,
ainda, a regido hipervariavel | (HVI) e a regiao hi-
pervariavel Il (HVII) do ADN mitocondrial (ADNmt).

Recentemente, em finais de 2009, o Conselho
da Unido Europeia, por Resolucao de 30 de
Novembro, redefiniu o conjunto dos /oci que inte-
gram o ESS. Os loci que integram o actual ESS sao
0s STR autossémicos D3S1358, FIBRA, D851179,
THO1, vWA, D18S51, D21S11, D151656, D25441,
D10S1248, D12S391 e D2251045. Contudo, como
ainda nao existem frequéncias alélicas calculadas
e publicadas para os novos STR, continuam a ser
utilizados, no INMLCF, os STR atras mencionados.

Quando néo é possivel obter um perfil de
ADN nestes marcadores nucleares, procede-se a
analise de ADN mitocondrial. Uma das principais
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vantagens do ADNmt, em relacdo ao ADN nu-
clear (2 copias por célula), consiste no facto de
possuir cerca de 500-2000 cépias por célula, o
gue aumenta as probabilidades de existirem al-
gumas cépias mesmo em amostras forenses mui-
to degradadas e/ou antigas. O comprimento do
ADNmt (100000 vezes inferior ao ADN nuclear)
e a sua forma circular também Ihe conferem uma
menor probabilidade de degradacado em relacao
ao ADN nuclear.

Outras vantagens do ADNmt, consiste no
facto de este ser herdado por via materna, ou
seja, todos os individuos pertencentes a mesma
linhagem materna, possuem o mesmo ADNmt
(excepto na presenca de mutacdes). Assim, mesmo
gue so existam familiares por via materna, estes
podem fornecer amostras referéncia com vista a
identificacdo. A analise pelo ADNmt é de grande
utilidade, quando vérias geracdes separam as viti-
mas dos seus descendentes vivos, Como 0s casos
de desaparecidos durante décadas, decorrentes
de conflitos politicos ou de guerras (Afonso-Costa
et al., 2010).

No entanto, os marcadores haplotipicos
(ADNmt e cromossoma Y) apresentam baixo poder
de discriminagao, em comparagao com o poder de
discriminacdo que proporcionam os marcadores
autossomicos, o que leva a um menor grau de
certeza na identificacdo final. Neste sentido e para
reforcar a identificacdo deve-se empregar/utilizar
a andlise de ADNmt e de cromossoma Y (quando
se trate de vitimas do sexo masculino) de forma
conjunta, estabelecendo-se para eles os irmaos
do sexo masculino como familiares de eleicdo a
integrar no estudo (Crespillo, 2011).

As amostras com ADN muito degradado ou
em quantidades infimas poderiam ser sujeitas a



CAPITULO 3. Identificacdo Genética de Desconhecidos

analise de regides/segmentos com dimensdes in-
feriores a 150 pares de bases - os miniSTR. Estes
marcadores genéticos foram desenvolvidos através
da modificacao dos primers para amplificacdo dos
STR, que passam a delimitar regides interiores e,
portanto, menores as regides definidas para os STR.

Quando no genoma ocorre uma mutagao
pontual, originando uma variagdo num Unico
par de bases, estamos perante aquilo que de-
finimos como polimorfismo num Unico nucleé-
tido ou Single Nucleotide Polymorphism (SNP).
Num unico individuo acontecem milhées de SNP,
consolidando a ideia de que poderao vir a ser
considerados, pela comunidade forense, como
marcadores genéticos. A sua eventual vantagem
em relacdo aos STR é o tamanho dos produtos
de PCR, que apresentam menos de 100 pares de
bases, quando comparados com os 300 a 400
pares de bases dos STR, possibilitando assim, o
seu uso em material com ADN degradado. No
entanto sdo mais laboriosos e muito menos discri-
minatdrios, visto ser necessario 45 a 50 /oci SNP,
para um resultado discriminatério comparavel a
13 a 15 Joci STR (Zietkiewicz, 2011).

6.3. VALORIZACAO ESTATISTICA
DOS RESULTADOS

Apds a obtencdo dos perfis genéticos, a
valorizacao estatistica dos resultados pode ter,
de acordo com o caso em concreto, e muito ge-
nericamente, duas abordagens.

Se é possivel comparar o perfil obtido a partir
do cadaver ou dos restos humanos com o perfil
da suposta vitima (caso em que existia amostra de
referéncia ante mortem) temos como resultados
possiveis a identidade ou a ndo identidade entre

87

os perfis. No caso de haver identidade entre os
perfis é calculada a razdo de verosimilhanca ou
Likeliwood Ratio (LR), conforme descrito num ou-
tro capitulo inserto nesta obra, e que traduz a
probabilidade do perfil da vitima corresponder,
de facto, ao perfil da suposta vitima.

Se nao é possivel comparar o perfil obtido a
partir do cadaver com o perfil do suposto indivi-
duo, mas, alternativamente, é possivel comparar
com os perfis de supostos familiares, os calculos
a realizar tém em vista a determinacao dos para-
metros Probabilidade de Parentesco e indice de
Parentesco, entre a vitima e os supostos familiares
(Ge et al., 2011). Estes céalculos e parametros es-
tatisticos estao, também, explanados em capitulo
dedicado a investigacdo de parentesco bioldgico,
também, inserto nesta obra.

7. OS PRINCIPAIS PROBLEMAS RE-
LACIONADOS COM AS AMOSTRAS
EM ESTUDO

7.1. DEGRADACAO

A degradacdo do ADN pode dividir a molé-
cula em fragmentos mais pequenos, impedindo a
obtencédo de resultados, ou a obtencdo de perfis
genéticos incompletos ou mesmo levar a que ocorra
o desaparecimento de um dos alelos, com atribui-
gao incorrecta de homozigotia em alguns sistemas.

A degradacao do ADN comeca imediatamen-
te apds a morte de um organismo, e ird continuar,
a velocidades diferentes, dependente do meio
ambiente envolvente.

A degradacao post mortem ocorre, via a
accao das nucleases enddgenas, enzimas celulares
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que catalizam a hidroélise das ligacdes fosfodiester
na molécula de ADN.

No ADN antigo verificou-se que os frag-
mentos obtidos estdo entre 100 bp a 200 bp de
tamanho, sugerindo que a clivagem enzimatica
ocorre em regides de ligacdo vulneraveis, situadas
entre nucleossomas da estrutura terciaria do ADN.

Para a preservacdo de algum ADN, é ne-
cessario que a accao destas enzimas bioldgicas
seja diminuida ou inactivada, antes que ocorra a
degradacéo completa.

A preservacao do ADN em restos esta depen-
dente de uma interaccao complexa de condicdes
ambientais, incluindo a exposicdo a temperatura,
humidade, radiacdo UV, fogo, microorganismos,
flora, fauna e propriedades geoquimicas do solo.

Processos de oxidacdo e hidroliticos provo-
cam lesdes na estrutura da molécula, respecti-
vamente, modificacdo das bases nitrogenadas e
modificacao no aclcar “desoxiribose”. As altera-
¢Hes quimicas das bases nucleotidicas conduzem
ao nao reconhecimento pela Tag polimerase na
reaccdo de PCR. A perda de informacao genética
disponivel impede a amplificacdo do ADN e con-
sequentemente a ndo obtencdo de resultados.

A presenca de bactérias e fungos contribuem
para a degradacao do ADN, ndo sé por digestao,
mas também aumenta o risco de contaminacao
da amostra por ADN exdgeno.

Em relacdo a composicao dos solos, consta-
tou-se que os acidos huimicos e fulvico sao inibi-
dores da amplificacdo do ADN. A presenca destes
acidos, no ambiente em que os restos esqueletiza-
dos estao enterrados, tem correlacdo directa com
a humidade da area. A humidade, temperatura
e solo promovem degradacdo do ADN de forma
célere, permitindo que as substancias organicas
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dos sedimentos penetrem nos tecidos ¢sseos
(Graham, 2007).

Circunstancias favoraveis como baixa tempe-
ratura, disseccao, pH alcalino ou neutro, concen-
tracdo elevada de sais e auséncia de microrganis-
mos destrutivos e contaminantes sao as melhores
condicbes para a preservacao do ADN. Climas
frios e secos tendem a preservar macromoléculas
por longos periodos de tempo, devido a taxas de
reaccao mais lentas (supostamente, por inactiva-
¢ao das nucleases endégenas e exdgenas).

Os dados revelam que nao ha correlacao
directa entre preservacao do ADN e o tempo
decorrido. Condicdes favoraveis podem evitar o
dano fisico e quimico, permitindo a deteccao de
ADN nuclear e mitocondrial, apés longo periodo
de tempo.

Exemplos sdo a obtencao de ADN em mu-
mias siberianas, chinesas, bem como no “Homem
do Gelo” encontrado nos Alpes austriacos por
alpinistas a 3 200 m, em Setembro de 1991, identi-
ficado como pré-histérico, pelo Innsbruck Forensic
Medicine Institut. A mumificacdo é um fendme-
no de preservacao excepcional, ao contrario dos
corpos embalsamados, cujos conservantes, como
o formol, degradam a molécula.

Os cadaveres expostos a climas tropicais, so-
frem degradacao répida em curto periodo de tem-
po, como as ossadas de portugueses trasladadas
de paises lus6fonos, como Angola, Mocambique,
Guiné, Cabo Verde e Sdo Tomé.

7.2. CONTAMINACAO
Comecamos por distinguir varios tipos de

contaminacao, designadamente contaminacao
guimica, que pode traduzir-se em resultados
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inconclusivos ou auséncia de resultados, conta-
minagao provocada por microrganismos (bactérias
e fungos), caso em que quantidades apreciaveis
de ADN microbiano interferem na quantificacao
do ADN conduzindo a resultados falso negati-
vos e, finalmente mas ndo menos importante, a
contaminacao por ADN humano exégeno, sendo
este o tipo de contaminacdo mais importante, e
gue pode ocorrer durante ou depois da colheita
das amostras.

As contaminacdes podem ocorrer em todas
as etapas do processo, desde a amostragem no
local onde a vitima ou amostras sao encontradas,
até ao procedimento de laboratério. A conta-
minacdo pode, ainda, ocorrer no préprio corpo,
durante a recolha das evidéncias, durante o trans-
porte do corpo para os servicos médico-legais,
na sala de autopsia e, naturalmente, durante os
procedimentos de laboratoério.

No local, as contaminacdes podem ocorrer se
outros individuos chegam e comegam a manipular
as evidéncias sobre o corpo antes da chegada
da equipa forense de investigacao (Vieira, 2011).

As contaminacdes representam uma das
maiores limitacdes na analise de ADN, quer na
obtencao de perfis validos quer na interpretacdo
precisa dos resultados. Diversas estratégias tém
sido desenvolvidas para ultrapassar as dificuldades
que ocorrem no processo. Uma das exigéncias a
ter sempre presente pelo perito, entre outras, é
o uso de luvas descartaveis. E igualmente impor-
tante a utilizacdo dos meios adequados na colhei-
ta, acondicionamento e transporte das amostras
da vitima e, numa fase posterior, na totalidade
do percurso laboratorial. Relativamente a este
assunto ha normas perfeitamente determinadas

gue devem ser tomadas em consideracdo com
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redobrado rigor, muito particularmente nos casos
em que se esta a lidar com amostras complexas,
designadamente ADN antigo - amostras com
material genético escasso e/ou degradado, ou
amostras com inibidores.

Em relacdo aos casos de identificacdo de
elevado numero de vitimas, designadamente re-
sultante de desastres de massa, em que as condi-
¢6es de trabalho estdo muito longe das ideais, a
colheita de um grande nimero de amostras de va-
rios individuos aumenta o risco de contaminacao
exogena pelos examinadores e, em particular, de
contaminacao cruzada com o ADN de outras viti-
mas. Visto que o Guia da Interpol de Identificagao
das vitimas ndo tem quidelines especificas na co-
Ilheita de amostras para estudo de ADN, uma
das equipas da Thai Tsunami Victim Identification
(TTVI) criou guidelines para a colheita de amostras
de ossos e dentes com fins de analise de ADN,
descrevendo um procedimento operacional com
base na experiéncia adquirida durante o rescaldo
do Tsunami. Este Standard Operating Procedure
(SOP) foi projectado, essencialmente, para mini-
mizar a contaminacao cruzada durante a colheita
das amostras (Westen et al., 2008).

Como outros exemplos de cuidados para
evitar contaminacdes podemos ainda referir a
estandardizacdo das metodologias de colheita
de amostras, a obtencdo de perfis de todas as
pessoas envolvidas no estudo para o facil reco-
nhecimento da contaminacao proveniente destes
profissionais, o uso de ferramentas para evitar
contaminacbes como capuz, rede de cabelo e
mascaras na boca, para todos os investigadores
responsaveis pela etapa de amostragem, a des-
contaminacao cuidadosa de todos os dispositivos

em contacto fisico com a amostra, a utilizacao de
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material descartavel livre de ADN, limpeza e irra-
diacdo por UV de todos os aparelhos, recipientes,
pipetas, suportes, placas, batas de laboratério e
areas de trabalho. E ainda importante que as dife-
rentes etapas do processo de analise tenham lugar
em diferentes salas dentro do laboratério, desde o
exame macroscopico da amostra ao procedimento
de extraccdo, a reaccdo de amplificacdo de ADN
e, finalmente, a interpretacao dos perfis. Todos os
equipamentos gerais e aparelhos, pipetas, bem
como os reagentes deverdo ser exclusivos de cada
sala especifica (salas de extracdo, pré-PCR e pos-
-PCR) (Vieira, 2011).

8. CONCLUSAO

A identificacdo humana é de suma impor-
tancia no ambito médico-legal, constituindo uma
prioridade, tanto por imperativos legais como por
razbes humanitarias, sendo que, no ambito da
mesma, a identificacdo genética desempenha um
papel importante na identificacdo de cadaveres
esqueletizados, restos humanos, cadaveres re-
centes, que apresentem mutilagdes, em particular
mutilacdes faciais, e em individuos vivos indo-
cumentados que nao tenham, ou afirmem néo
ter, memoria da sua identidade, bem como em
restos fetais ou recém-nascidos, amostras dubias
e, muito especialmente, amostras bioldgicas de
vitimas de desastres de massa.

Atenta a importancia e relevancia da iden-
tificacdo genética de desconhecidos, em 2007, a
DNA Commission da ISFG publicou um documento
com recomendacoes para a area da genética fo-
rense no ambito das equipas Disaster victim iden-
tification (DVI). Logo a primeira recomendagao
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salienta a inclusao dos laboratérios forenses na
planificacdo da actuacao das equipas multidisci-
plinares DVI, por forma a assegurar a participacao
dos mesmos na tomada de decisdes sobre a co-
lheita de amostras, extensao e objectivos finais,
com vista a maior eficacia da eventual identifi-
cacao genética.

Ha circunstancias especificas e diferentes
factores inter-relacionados, envolvidos em cada
cenario de desastre de massa, que podem de-
terminar o objectivo da identificacdo recorrendo
a analise de ADN, tais como o numero das viti-
mas, 0s mecanismos de destruicdo dos corpos,
grau de fragmentacdo, grau de degradacao do
ADN, acessibilidade ao corpo para a colheita de
amostra ou o tipo e disponibilidade de amostras
de referéncia.

Ja em relacdo a extensao da actuacao, visa
definir se a andlise de ADN ¢ para identificar cada
vitima ou apenas um subconjunto das vitimas (por
exemplo aqueles que nado estao identificados por
outros métodos forenses) ou se é imprescindivel
identificar todos os restos humanos recuperados.

Uma das recomendacbes da ISFG aconse-
lha a recolha de amostras para eventual anélise
de ADN, mesmo quando as identificacdes foram
realizadas por outros métodos forenses. Neste
caso, por regra, o objectivo sera, eventualmente,
permitir a re-associacdo de fragmentos do corpo
e, no futuro, em caso de duvidas ou contradicoes,
permitir andlise de ADN.

A identificagcao genética de um individuo é
realizada pela determinacédo do seu perfil genético
individual, o qual é obtido pela determinacao
da combinacdo das caracteristicas genéticas que
este individuo apresenta num determinado con-
junto de marcadores estudados no seu genoma,
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marcadores estes que, actualmente, a nivel inter-
nacional sdo /oci STR autossémicos e, caso seja
aplicavel, loci STR do cromossoma Y. Em casos
muito especificos estudamos, ainda, a HVI a HVII
do DNAmt e, também, mini-STR e SNPs.

Como apontamento, os marcadores ge-
néticos actualmente mais utilizados - loci STR e
DNAmt, sdo aceites pela comunidade cientifica
forense internacionalmente. Para tanto, contribuiu
a identificacao da familia imperial Romanov, que
constituiu um marco histérico nas ciéncias foren-
ses. Paradoxalmente, a morte do Ultimo Czar da
Russia e de toda a familia imperial e a subsequente
instauracao do regime soviético, mudou o rumo
da Histéria da Humanidade.

Finalmente, reforcariamos a importancia de
gue os procedimentos no ambito da identifica-
¢ao genética de desconhecidos, desde a colhei-
ta de amostras problema a cadaveres ou restos
humanos, bem como a colheita de amostras de
familiares de supostos individuos a identificar,
associadas as quais a obrigatoriedade de exis-
téncia de documentacdo que assegure a cadeia
de custddia das amostras, passando por todos
os procedimentos laboratoriais aplicaveis, até a
elaboracao do relatério pericial, devem pautar-se
pelo cumprimento de normas e regulamentos que
assegurem a garantia da qualidade dos resultados
obtidos, designadamente através da realizacdo
de procedimentos, em particular os de natureza
laboratorial, em laboratérios e através de ensaios
acreditados.

Terminamos, fazendo a ressalva de que o mo-
desto contributo que aqui quisemos deixar ndo se
apresenta como um referencial técnico ou cientifico
sobre a identificacdo genética de desconhecidos,

mas sim como um documento acessivel ao
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entendimento simultaneo de operadores tdo
diversos como juristas ou magistrados, médicos e
demais especialistas das areas médicas e biomédicas,
bem como a estudantes e estudiosos de nivel pré e
pos-graduado desta area em que todos confluem
com o objetivo Ultimo de, em primeira instancia,
servir a justica e, em ultima instancia, servir o bem
e a causa publica.
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RESUMO

Com a reforma de 1977 do Cédigo Civil Portugués, a inves-
tigacao de paternidade passou a ser livremente admitida,
sendo que, nas a¢oes de filiacdo, os exames de sangue ou ou-
tros métodos cientificamente comprovados, como exames de
outros materiais bioldgicos, passaram a ser admitidos como
meio de prova neste tipo de investigacdes. Atualmente, nos
Laboratérios de Genética Forense, a investigacao bioldgica
de paternidade é realizada em amostras de saliva recolhidas
com zaragatoas bucais ou amostras de sangue obtidas por
puncao digital, e analisadas, essencialmente, com recurso ao
estudo de STRs autossémicos. Estes estudos tém por base
o trio pretenso pai/mae/filho(a), sem prejuizo de outro tipo
de investigacoes que podem ser solicitadas aos Laboratorios
de Genética Forense, tais como, investigacdes com dois
ou mais pretensos pais ou com dois ou mais irmaos. Mas
0s casos complexos sao determinados por investigacoes
de parentesco incompletas, normalmente na auséncia do
pretenso pai que se pretende investigar. Neste caso, estas
investigacdes devem ser efetuadas com recurso ao perfil
genético dos pretensos familiares paternos, tais como, pais,
irmaos ou filhos do pretenso pai. Estas investigacdes podem
ser complementadas com outros marcadores genéticos, no-
meadamente, aumentando o nimero de STRs autossémicos
estudados com outros sistemas multiplex utilizados na pratica
forense, ou mesmo recorrendo ao estudo de Y-STRs para
determinacédo da linha paterna, de ADN mitocondrial para
estudo da linha materna ou, em casos especiais, estudo de
STRs do cromossoma X. Mas as situacoes da préatica foren-
se podem ser bastante mais complexas, sendo necessarias
investigacbes com marcadores bialélicos, como SNPs ou
INDELs, para complementar o estudo de STRs, sobretudo,
em casos de amostras degradadas. Por outro lado, a im-
plementacao da acreditacdo nos Laboratérios de Genética
Forense teve inicio com a implementacao de um Sistema
de Gestao da Qualidade (SGQ), baseado na norma ISO/
|IEC 17025, garantindo, assim, a qualidade das pericias de
investigacao bioldgica de parentesco realizadas.

PALAVRAS-CHAVE
Investigacao bioldgica de parentesco; polimorfismos de
ADN.

PAULO DARIO e HELENA DE SEABRA GEADA

ABSTRACT

With the 1977 reform of the Portuguese Civil Code,
paternity became freely admitted, and that the actions
of affiliation, blood tests or other scientifically proven
methods such as examinations of other biological ma-
terials, have been admitted as evidence in this type of
investigations. Currently, at the Laboratories of Forensic
Genetics, biological paternity is carried in saliva samples
collected with buccal swabs or blood samples obtained
by finger prick and analyzed essentially using autosomal
STRs. These studies are based on the alleged father/mo-
ther/son(daughter) or other types of research that can
be applied to Forensic Genetics Laboratories, such as
investigations with two or more alleged fathers or with
two or more siblings. But complex cases are determined by
kinship incomplete investigations, usually in the absence
of the alleged father. In this case, these investigations
should be carried out using the genetic profile of the
alleged paternal relatives, such as parents, siblings or
children of the alleged father. These investigations can
be complemented with other genetic markers, namely
increasing the number of studied autosomal STRs with
other multiplex systems used in forensics, or by studying
the Y-STRs for determining the parental lineage, the mi-
tochondrial DNA for the study of maternal lineage or, in
special cases, the study of X-chromosome STRs. But the
circumstances in forensics can be quite complex, being
necessary studies with biallelic markers, such as SNPs
and INDELs, to complement the study of STRs, espe-
cially in cases of degraded samples. On the other hand,
the implementation of accreditation in Forensic Genetics
Laboratories began with the implementation of a Quality
Management System (QMS) based on ISO/IEC 17025,
thus ensuring the quality of the biological kinship analysis
performed.

KEYWORDS
Biological kinship analysis; DNA polymorphisms.



CAPITULO 4. Investigacdo Bioldgica de Parentesco

1. INTRODUCAO

Nas Ultimas décadas, as Ciéncias Forenses
tém sido objeto de significativa valoracao devido,
nomeadamente, a introducao de novas tecno-
logias e de aparelhagem de anélise mais sofis-
ticada. Quanto a Genética Forense, nao sé este
ramo teve um enorme desenvolvimento, como,
também, nos ultimos anos, este desenvolvimen-
to sofreu uma aceleracao impar relativamente a
qgualquer outro ramo da atividade médico-legal,
pela introducdo da tecnologia do ADN. A con-
tribuicao dos Laboratérios de Genética Forense,
como auxiliares da Justica, para a resolucdo de
problemas de ambito social adquire, assim, uma
enorme relevancia.

No ambito da Genética Forense, os exames
tém normalmente um Unico objetivo — o estudo do
perfil genético dos individuos, através das amostras
colhidas e enviadas ao Laboratério. O problema da
identificacao dos individuos sera, para o Laboratério
de Genética Forense, um dos objetivos principais. As
caracteristicas genéticas sdo Unicas, no seu conjunto,
para cada individuo, caracterizando, deste modo,
a sua individualidade bioldgica.

Karl Landsteiner, ao descobrir o sistema ABO
e as suas caracteristicas hereditarias, profetizou,
no inicio do século passado, que “um dia os gru-
pos sanguineos permitiriam identificar os homens
tdo bem como as impressdes digitais” (Landsteiner
et al., 1928). Landsteiner refletiu, assim, sobre a
possibilidade do uso destes marcadores para fins
forenses, tendo esta descoberta servido de base
para a realizacdo de pericias de investigacdo da
paternidade, até meados dos anos 80. Com base
nestes trabalhos, Landsteiner viria a receber o
Prémio Nobel da Medicina, em 1930.
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Também, no final do século passado, se

1

assistiu a aplicacdo das chamadas “impressoes
digitais genéticas” (DNA fingerprinting) na identi-
ficacdo biolégica. A primeira pericia de investiga-
cao genética de parentesco biolégico com recur-
so a marcadores moleculares (VNTRs — Variable
Number Tandem Repeats) foi realizada, em 1985,
num caso de imigracdo de individuos do Gana,
que pretendiam obter um visto de reunido fa-
miliar, existindo duvidas sobre a veracidade das
relacbes de parentesco com os alegados paren-
tes residentes no Reino Unido. Alec Jeffreys, da
Universidade de Leicester, provou a veracidade
destas relacoes (Jeffreys et al., 1985) e demos-
trou, também, inequivocamente, o grande poder
do ADN na identificacdo genética de individuos.

A investigacdo em Genética Forense aplica
as tecnologias de Biologia Molecular ao estudo
de polimorfismos de /oci de ADN com interesse
forense. Este estudo, de relevancia médico-legal
integra a genética populacional e a identificacao
biolégica que se desenvolve principalmente nas
seguintes vertentes: a) investigacdo bioldgica de
filiacdo, debrucando-se em particular sobre as
investigacoes de paternidade e de maternidade; b)
investigacao biolégica de parentesco, que englo-
ba, entre outros, também os estudos de casos de
imigracao; ¢) identificacdo bioldgica de desconhe-
cidos, onde se insere a identificacdo em desastres
de massa e d) investigacao criminal biolégica.
Perspetivam-se, atualmente, outros campos de
interesse da investigacdo forense, como sejam,
as investigacoes histéricas e o campo fascinante
da Arqueologia Forense.

A individualidade biolégica constitui, assim,
a base fundamental da pericia de identificacdo
bioldgica e é, atualmente, efetuada através dos
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polimorfismos de /oci de ADN, nomeadamen-
te, STRs autossémicos, STRs do cromossoma Y
e STRs do cromossoma X. O ADN mitocondrial
e a introducado do estudo de SNPs na rotina e
na resolucao de casos complexos sdo outras das
metodologias utilizadas em Genética Forense.

Como ja referido em capitulos anteriores,
0s STRs autossdmicos encontram-se abundante-
mente distribuidos no genoma humano, sendo
caracterizados por pequenas repeticdes em se-
guéncia, repeticdes estas essencialmente de 2 a
7 pares de bases (pb) de comprimento. A maioria
dos loci STR autossémicos usados na identificacao
humana apresenta repeticdes de 4 pb, e alguns
de 5 pb, com alelos compreendidos entre os 100
e 0s 350 pb. Os STRs tetraméricos e pentamé-
ricos utilizados sao sistemas com grande poder
de discriminacado e especificidade para a andlise
da variabilidade humana.

Recorre-se, contudo, a utilizacdo de sistemas
multiplex para o estudo destes /oci, utilizando
0s multiplex PowerPlex® 16 (/HS) System e/ou
AmpFESTR® Identifiler® (/Direct/Plus). Estes mul-
tiplex comerciais, para além dos 13 /oci do sistema
CODIS, permitem no seu conjunto o estudo de
outros quatro STRs: D251338, D19S433, Penta E
e Penta D. S&o estes 17 loci os atualmente mais
utilizados nas pericias de Genética Forense, sem
prejuizo de outros sistemas que os diferentes
Laboratorios disponham para a analise de roti-
na ou de casos complexos, como, por exemplo,
outros marcadores contidos em diferentes siste-
mas multiplex como 0 AmpFZSTR® NGM™ ou o
PowerPlex® ES.

O estudo dos /oci STR dos diferentes gru-
pos populacionais constitui um complemento das
pericias forenses e, assim, uma das atribuicbes
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dos Laboratérios Forenses. Os polimorfismos dos
microssatélites, para além de caracterizarem o
individuo do ponto de vista da sua individualida-
de biolégica, permitem, também, o estudo das
populagdes. Este estudo populacional é de impor-
tancia fundamental para todas as investigacdes
na area da Genética Forense, pois as conclusdes
destas pericias sao efetuadas com base em cal-
culos estatisticos, para os quais é necessario o
conhecimento da genética populacional.

O estudo da genética populacional reves-
tir-se-a, assim, de aspetos essenciais ndo sé no
ambito dos exames periciais, mas, também, no
da caracterizacao dos diversos grupos populacio-
nais que, atualmente, integram a populacao de
individuos e/ou amostras presentes aos diversos
Laboratorios Forenses.

2. ESTABELECIMENTO DA FILIACAO

Segundo o Cédigo Civil Portugués, de 1977,
o estabelecimento da filiacdo assenta na dife-
renca entre estabelecimento da maternidade e
estabelecimento da paternidade: “O estabele-
cimento da filiacao relativamente a mae, resulta
do proprio facto do nascimento, enquanto a pa-
ternidade presume-se em relacdo ao marido da
mae e, nos casos da filiacdo fora do casamento,
estabelece-se pelo reconhecimento” (art.° 1796°.
- Estabelecimento da filiacao).

Tanto a maternidade como a paternidade
sao factos biolégicos que carecem de vinculo ju-
ridico. Contudo, estes dois factos bioldgicos tém
um modo diferente de ser provados. No caso da
mae, a filiacdo resulta do facto do nascimento,
enquanto para o pai ndo se pode provar o seu
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envolvimento biolégico, como se prova a mater-
nidade (Oliveira, 1983). No estabelecimento da
paternidade “presume-se que o filho nascido ou
concebido na constancia do matriménio da mae
tem como pai 0 marido” (art.° 1826° - Presuncao
de paternidade).

Existem, contudo, situacdes, em que o Tribunal
ordena um exame de investigacao de paternidade
para verificar se é ou ndo possivel, excluir o mari-
do da mée, da paternidade biolégica da crianca.
Mas as situacbes mais comuns que levam a uma
averiguacao da paternidade sdo aquelas nas quais
a mulher atribui a paternidade do seu filho a um
individuo a quem, a face da lei, ndo é aplicavel tal
presuncao. Este facto passa-se em relacdo a mulher
solteira, casada ou vilva, pois sequndo o Codigo
Civil, "o reconhecimento do filho nascido ou conce-
bido fora do matrimoénio efetua-se por perfilhacdo
ou decisdo judicial em acdo de investigagao” (art.°
1847° - Formas de reconhecimento).

Conclui-se que deve ser declarado pai do
individuo nascido ou concebido fora do casa-
mento, quem for o seu pai bioldgico. Quanto
a paternidade desconhecida, “sempre que seja
lavrado registo de nascimento de menor apenas
com a maternidade estabelecida, deve o funcio-
nario remeter ao Tribunal certidao integral do
registo, a fim de se averiguar oficiosamente a
identidade do pai” (art.°. 1864° - Paternidade
desconhecida).

Com a reforma de 1977 do Codigo Civil,
desapareceram os entraves a investigacao de pa-
ternidade, que passou a ser livremente admitida.
Segundo o art.° 1801° - “nas accoes de filiacdo
sao admitidos como meios de prova os exames
de sangue ou quaisquer outros métodos cienti-

ficamente comprovados”.
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Segundo o enunciado do art.° 1871° do
Codigo Civil, a filiacdo bioldgica prova-se, de
modo indireto, pela prova de exclusividade das
relacdes sexuais entre o investigado e a mae do
investigante, no periodo legal da concecdo, bem
como por meio de presuncoes legais. A prova por
presuncdes faz-se através da prova dos factos
como tal legalmente considerados.

Mas o Assento n° 4/83 refere os dois factos
constitutivos da paternidade biolégica: a) a exis-
téncia de relagcdes sexuais entre a mae do investi-
gante e o pretenso pai durante o periodo legal da
concecao; b) a fidelidade da mae do investigante
ao pretenso pai durante o mesmo periodo. Caso
se averigue, por exemplo, que a mae do menor
manteve relacdes sexuais com dois individuos, os
exames de sangue serdo muito Uteis e necessarios,
pois um dos individuos serd necessariamente ex-
cluido, enquanto o outro apresentard um elevado
grau de probabilidade de paternidade. Como se
verifica, para os exames de investigacdo de pater-
nidade é irrelevante a prova da fidelidade da mae.
Esta prova ndo se revela necessaria para a obtencao
de um resultado concreto, quer seja de exclusao,
quer seja de nao exclusao (Geada et al., 1990-91).

Nos casos de possivel ocorréncia de relacoes
sexuais com mais de um individuo, os exames de
sangue terdo, como referido, uma funcao util a
desempenhar, pois a conclusao relativamente a
paternidade ndo serd determinada pelo exame
gue acuse o maior grau de probabilidade, mas
sim pela exclusao dos individuos falsamente im-
plicados, caso estes se apresentem a exame, e a
obtencao de um valor de probabilidade de pater-
nidade elevado para o individuo nédo excluido, ndo
se admitindo valores relativos de probabilidade
de paternidade.
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Como refere o Acédrdao do Supremo Tribunal
de Justica de 26 de Junho de 1991, “os exames de
sangue nao constituem uma presungao de paterni-
dade, pois tendem a prova directa da paternidade
biolégica”. A nao exigéncia deste tipo de provas
em todas as acoes de investigacao de paternidade
pode levar a que muitas dessas agdes nao sejam
conclusivas, por ndo se apresentar uma prova
tao especifica como a prova cientifica (Geada et
al., 1990-91).

3. INVESTIGACAO GENETICA
DE PARENTESCO

Os estudos de investigacdo genética de pa-
rentesco baseiam-se, essencialmente, em estudos
de investigacdes de paternidade, investigacoes
de maternidade, estudo de pretensos irméaos, es-
tudo com pretensos avés paternos, assim como
estudos envolvendo outros familiares. Estes casos
podem, muitas vezes, configurar situacdes com-
plexas e especiais de estabelecimento bioldgico
de parentesco.

Os casos mais comuns, solicitados aos
Laboratérios de Genética Forense, configuram
investigacdes de paternidade efetuadas com a pre-
senca do trio pretenso pai/mae/filho(a), embora
estes estudos possam ser realizados na auséncia
do pretenso pai (p.pai), recorrendo a familiares
da linha paterna.

Este tipo de investigacao pode ser solicitada
pelos Tribunais e pelas Forcas de Seguranca (PJ,
PSP e GNR), diretamente ao Diretor da respeti-
va Delegacéo do Instituto Nacional de Medicina
Legal, ou aos Coordenadores dos Gabinetes
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Médico-Legais, que procedem a colheita e envio
das amostras a respetiva Delegacdo, como mais
adiante sera explicitado.

Outra das situacdes que comeca a ter grande
relevancia na nossa Sociedade, refere os pedidos
efetuados particularmente, quer no ambito da
investigacao de paternidade e/ou de maternidade,
guer no estabelecimento de parentesco biolo-
gico. Estes casos, solicitados ao Presidente da
Instituicdo, sedeada em Coimbra, sao devidamen-
te encaminhados para o Gabinete de Assessoria
Juridica, que faré a apreciacao da matéria de facto,
sendo, em seguida, enviados para a Delegacdo
mais préxima da residéncia dos requerentes, para
a realizacao do exame pericial.

As investigacoes de paternidade fora de um
processo judicial, principalmente quando reali-
zadas por laboratérios privados, devem ter em
consideracao o Parecer da Comissao de Bioética
da Sociedade Portuguesa de Genética Humana
(SPGH), de 4 de Outubro de 2010, sobre “Normas
de bioética e questdes juridicas na realizacao de
testes de paternidade fora de um processo judicial
em Portugal”, até a implementacao de um diplo-
ma legal, que enquadre este tipo de investigacoes
no ordenamento juridico portugués (Santos et
al., 2010).

3.1 INVESTIGACAO DE PATERNIDADE

Como referido anteriormente, o objetivo da
investigacao de paternidade é o de determinar se o
pretenso pai em questao é ou ndo excluido da pater-
nidade do investigante. Com esse fim, estudam-se
0s varios sistemas de marcadores genéticos (STRs),
que conferem, nos casos mais comuns de investiga-
cao de paternidade, ao trio p.pai/mae/filho(a), uma
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individualidade biolégica determinada pelo perfil
genético dos intervenientes no processo.

3.1.1 Investigacao de paternidade

do trio p.pai/mae/filho(a)

Nas situacdes mais comuns de investigacdo
de paternidade, as quais configuram mais de
80% das investigacbes de parentesco e que se
baseiam no estudo dos trés intervenientes, p.pai/
mae/filho(a) sendo o par mae/filho considerado
um par bioldgico verdadeiro, determinam-se os
alelos que devem ser, obrigatoriamente, transmi-
tidos pelo pai biolégico (Tabela ).

Tabela I - Perfis genéticos dos intervenientes numa inves-
tigacao biolégica de paternidade com estudo do trio p.pai/
mae/filho(a).

Locus p.pai mae filho
D3S1358 16 15,18 15,16
THO1 9,9.3 8.9 8,9
D21S11 29,31.2 28,30 28,29
D18S51 12,14 14 12,14
PentaE 10,11 11,16 10,16
D55818 12 11,12 11,12
D13S317 11,13 12 11,12
D75820 7,9 8,10 7,10
D165539 13,14 11,12 12,14
CSF1PO 11,12 11,12 "
PentaD 11,12 1,14 1,14
vWA 14,17 17,18 17
D8S1179 11,16 10 10,11
TPOX 8,11 8,11 8,11
FIBRA 20,24 21,23 20,23
D2S1338 17,18 18,23 17,18
D195433 12,13 14,16 12,14
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Na Tabela I, exemplificam-se os perfis gené-
ticos correspondentes a um caso de investigacao
de paternidade, sendo que o pretenso pai pos-
sui as caracteristicas genéticas que deveriam ser
transmitidas, pois possui 0s alelos que a mae nao
transmite ao filho. Esta situacdo configura uma
condicdo de nao exclusdo de paternidade.

Quando néao existem incompatibilidades ge-
néticas nos 17 sistemas estudados, como no caso
presente, sao efetuados calculos estatisticos, de
modo a determinar o indice de paternidade e a
probabilidade de paternidade que o pretenso pai
tem de ser o pai biolégico do investigante. Este
célculo atribui ao pretenso pai um valor estatistico,
tendo em consideracdo a genética populacional
a que pertence o individuo em estudo.

Nos casos mais comuns, os calculos esta-
tisticos sao efetuados considerando auséncia de
parentesco biolégico — como pai, filho ou irméo,
entre o pretenso pai indigitado e o pai bioldgico,
uma vez que, a acontecer a existéncia de paren-
tesco biolégico, esta situacdo terd implicagcdes
nos resultados obtidos e, por conseguinte, deve
ser tida em consideracao aquando dos célculos.

3.1.2 Investigacao de paternidade

com dois pretensos pais

Num processo com dois pretensos pais,
esta investigagdo efetua-se sempre recorrendo
ao estudo comparativo dos perfis genéticos dos
trios em questao: p.pail/mae/filho(a) e p.pai2/
mae/filho(a), ver Tabela Il. Do mesmo modo,
em todos os casos de investigacdo de paterni-
dade com diversos pretensos pais, a base de
estudo serd, sempre que possivel, o trio p.pai/
mae/filho(a).
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Tabela Il - Perfis genéticos dos intervenientes numa investigacdo bioldgica de paternidade com dois pretensos pais (p.pail e p.pai2).

PAULO DARIO e HELENA DE SEABRA GEADA

Locus p-pail mae filho p-pai2 Observacao
D3S1358 15,18 14,16 15,16 14,16 Incomp.
THO1 6,9 7.8 6,7 7,8 Incomp.
D21S11 29,30 28,32.2 28,29 30,32.2 Incomp.
D18S51 16 1718 16,17 15,17 Incomp.
PentaE 12,17 11,14 12,14 11,13 Incomp.
D5S818 11,13 9,13 11,13 11,12

D13S317 [ 12,13 11,12 11,12

D75820 11,12 10,11 10,11 8,10

D16S539 9,10 10,11 9,10 10,11 Incomp.
CSF1PO 10,11 10,12 11,12 711

PentaD 8,9 9,1 8,9 8,11

vWA 15,17 18,19 15,18 15,16

D851179 15,16 12,16 12,16 12,15

TPOX 8 9,10 8,9 1 Incomp.
FIBRA 23,25 23,24 23,24 18,27 Incomp.
D251338 17,25 19,21 19,25 19,23 Incomp.
D195433 13,15.2 14,14.2 14,15.2 14,15 Incomp.

O pretenso pai 1 ndo apresenta qualquer
incompatibilidade genética nos 17 loci STR es-
tudados, configurando uma situacao de néao
exclusao de paternidade. No caso de existirem
incompatibilidades genéticas entre o pretenso pai
e o investigante, o pretenso pai sera excluido da
paternidade em questdo, quando se detetarem
trés ou mais incompatibilidades genéticas. No
caso do pretenso pai 2, em que foram detetadas
dez incompatibilidades genéticas nos 17 sistemas
estudados, este individuo fica excluido da pater-
nidade em investigacao.

3.2 CALCULOS ESTATISTICOS
EM INVESTIGACAO DE PATERNIDADE

Para a investigacao biolégica de paternidade,
em casos compostos pelo trio p.pai/mae/filho(a)
deve ser determinado o indice de paternidade (IP),
sendo para isso usada a andlise de verosimilhanca
LR (do ing. likelihood ratio), entre a probabilidade
do pretenso pai ser o pai biolégico do(a) filho(a)
(HO) e a probabilidade do pai biolégico ser um
individuo ao acaso da populacdo (H1). Para cada
uma das situacdes anteriores, parte-se de uma



CAPITULO 4. Investigacdo Bioldgica de Parentesco

probabilidade a priori de 0,5, uma vez que nao
dispomos de informacéo sobre qual das duas con-
dicdes tem maior probabilidade de ser verdadeira
(Gjertson et al., 2007).

O indice de paternidade é calculado pela
seguinte forma: IP = X/Y = HO/ H1, em que X=HO,
sendo HO a probabilidade do p.pai ser pai biologi-
co do filho(a)) e Y=H1, sendo H1 a probabilidade
de um individuo ao acaso na populacao ser pai
biolégico do filho(a).

Assim, considera-se que X é o produto das
probabilidades que o pretenso pai tem de trans-
mitir os alelos partilhados ao filho, e Y o produ-
to das probabilidades de um individuo ao acaso
da populacao, transmitir, ao filho em andlise, os
alelos paternos, sendo o valor de Y dado pelo
estudo populacional das frequéncias alélicas dos
varios loci.

Outro parametro, normalmente calculado,
¢ a probabilidade de paternidade (W, derivado
da palavra alema Wahrscheinlichkeit que sig-
nifica probabilidade) que, apesar de nao ser
0 mais correto do ponto de vista cientifico,
pode fornecer uma mais facil percecao para
o destinatario final dos resultados, acerca da
possibilidade do pretenso pai ser ou nao o pai
biolégico do filho.

O indice de paternidade e a probabilidade de
paternidade W = X/ (X+Y) sao valores facilmente
interconvertiveis, do ponto de vista matematico.
Como se compreenderd, os valores do indice de
probabilidade ou da probabilidade de paternida-
de irdo depender dos /oci estudados e do grupo
populacional em analise.

Considerando o exemplo do /locus THO1, em
gue o pretenso pai transmite o alelo 9.3 ao filho:
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filho(a)
9.3,9.3

p.pail mae
6,9.3 9.3,9.3

Valor de X = 0,5
Valor de Y = frequéncia alelo 9.3
na populagao = 0,2642
IP = X/Y=0,5/0,2642 =1,8925
P =X /( X+Y) =0,6542 (65,42%)

No caso do estudo dos 17 sistemas, os valo-
res de X e de Y correspondem ao produto dos va-
lores obtidos para os diversos loci. Assim, com 0s
17 loci dos AmpFESTR® Identifiler® (/Direct/Plus)
e PowerPlex® 16 (/HS) System, utilizados na maio-
ria dos Laboratérios Forenses, os valores de IP ob-
tidos sdo, normalmente, superiores a 1.000.000,
0 que corresponde a valores de W superiores a
99,9999%, podendo ocorrer valores para IP da
ordem de 10.000.000.000.000 e correspondentes
W da ordem de 99,99999999999%.

Podem considerar-se, normalmente, como
limites minimos, respetivamente, valores de IP
= 1.000.000 e de W = 99,9999%, para as in-
vestigacoes de paternidade efetuadas através do
estudo do trio p.pai/mae/filho(a), considerando
0s 17 loci STR e a populacao habitualmente em
estudo no Laboratoério.

3.3 INCOMPATIBILIDADES GENETICAS

Numa investigacao de paternidade, obtendo-
-se diversas incompatibilidades genéticas (3, 4,
5 ou mais) entre p.pai/filho(a) num estudo com
17 loci STR, considera-se que o pretenso pai esta
excluido da paternidade em questao.
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Mas o que considerar num caso em que
se deteta somente uma incompatibilidade entre
o pretenso pai e um filho, num estudo com
17 STRs?

Em investigacao biolégica de paternidade,
0s STRs utilizados devem ter uma baixa taxa de
mutacdo, como ja referido em capitulos anterio-
res. Contudo, observam-se mutacbes em, prati-
camente, todos os /oci STR de interesse forense,
as quais devem ser equacionadas na resolucdo
de algumas situacoes particulares.

Podem ser obtidos véarios tipos de mu-
tacbes, seja por insercdo de uma unidade de
repeticdo, por delecdo de uma unidade de re-
peticdo ou por substituicdo pontual de uma
base. As mutacdes por insercdo ou delecao
encontram-se localizadas na zona de repeticao
da estrutura dos STRs, enquanto que a mutacao
por substituicdo pontual é detetada, com maior
frequéncia, quando ocorre na zona de ligacédo
dos primers.

Uma mutacao ao nivel da regido de re-
peticdo tem como consequéncia a observacao
de uma incompatibilidade méae/filho ou p.pai/
filho, que se traduz numa alteracdo do nimero
de repeticoes do alelo, sendo mais frequen-
te a insercao ou delecdo de uma unidade de
repeticao. Contudo, insercdes ou delecdes de
2 unidades de repeticdo tém, também, sido
detetadas, em casos de nao exclusao de pa-
ternidade.

Na Tabela lll, verificam-se trés exemplos de
incompatibilidades genéticas obtidas num unico
locus (VWA, D165539 ou FGA), detetadas aquan-
do das respetivas investigacdes de paternidade,
com o estudo dos 17 /oci STR utilizados na rotina
laboratorial.
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Tabela Ill. Exemplos de incompatibilidades genéticas obtidas
em trés casos de investigacao de paternidade.

Caso # Mutacao p-pai1l mae filho
no locus

1 vWA 17,17 15,17 15,16

2 D16S539 11,13 9,13 9,12

3 FGA 19,22 23,25 23,25

Da andlise destes trés casos destacam-se os
seguintes aspetos:

a) A incompatibilidade genética apresentada
em VWA pode ser devida a uma mutacdo
p.pai/filho, por delecdo de uma unidade
de repeticao do locus, sendo que o alelo
17 passou a alelo 16 durante o processo
de meiose. A mae transmitiu o alelo 15
ao filho. Na Tabela IV, apresenta-se uma
incompatibilidade genética por insercdo
de uma unidade de repeticao em D75820
(p.pai alelo8/filho alelo9).

b) No locus D16S539, sendo o pretenso pai
11,13 e o filho 9,12, ocorreu uma das se-
guintes situacdes — insercado de uma uni-
dade de repeticao do alelo 11 resultando o
alelo 12; ou uma delecao de uma unidade
de repeticao do alelo 13 passando a alelo
12, ndo sendo possivel saber, ao certo,
qual destas situacdes ocorreu na realidade.
A mae transmitiu o alelo 9 ao filho.

c) No caso do locus FGA, a mae pode trans-
mitir o alelo 23 ou o alelo 25, sendo mais
provavel que tenha transmitido o alelo
25, existindo a possibilidade de insercao
de uma unidade de repeticao do alelo 22
para alelo 23 no caso paterno.
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Tabela IV. Investigacdo de paternidade com 17 loci STR e
detecao de uma incompatibilidade genética em D75820.

Locus p-pail |mae filho Observacao
D3S1358 | 15,16 15,18 16,18

THO1 6,9.3 8,9.3 9.3

D21S11 28,33.2 |129,31.2 |28,31.2

D18S51 19,20 16,18 18,19

PentaE 10,12 12,13 12

D5S818 |12 10,11 10,12

D13S317 | 11,13 11,12 11,13

D75820 8,10 11,12 9,11 Incomp.

D165539 (9,14 1,12 12,14

CSF1PO | 12,13 10,11 10,12

PentaD (9,14 9,11 9,14

VWA 16,17 17,20 17,20

D8S1179 12,14 10,1 10,14

TPOX 8,9 9,10 8,10

FIBRA 18,21 22,26 | 21,26

D251338 (23,24 |17,19 19,23

D19S433 | 14,14.2 | 13,14 13,14

Em todas estas situacoes foram obtidos in-
dices de paternidade superiores a 100.000.000,
considerando os restantes 16 /oci STR, nos quais
nao se detetaram incompatibilidades. Os calculos
estatisticos finais efetuados em investigacoes de
paternidade com a detecdo de uma incompati-
bilidade genética entre p.pai/filho, sao realiza-
dos tendo em consideracao a taxa de mutacao
do locus em que se deteta a incompatibilidade,
sendo este valor determinado a priori através de
estudos populacionais.

As taxas de mutacao dos varios microssa-
télites estudados variam, sendo que a taxa de
mutacdo paterna média é da ordem de 0,341%,
considerando o estudo das meioses maternas e
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paternas efetuado na populacdo portuguesa.
A taxa de mutacdao num determinado /oci é
dada pela razao entre o nimero de mutacoes
obtidas nesse /oci e 0 numero de meioses es-
tudadas. Por outro lado, detetou-se que a taxa
de mutacao paterna é 10 vezes superior a taxa
de mutacdo materna.

Deve salientar-se a possibilidade de ocor-
réncia simultanea de duas incompatibilidades
genéticas em casos de ndo-exclusao, atendendo
aos 17 loci STR estudados. No entanto, estas
incompatibilidades devem ser compativeis com
valores de probabilidade de paternidade su-
periores a 99,99% e indices de paternidade
superiores a 10.000, quando equacionadas as
respetivas taxas de mutacao nos calculos es-
tatisticos.

Para além de insercoes e delecdes, podem,
também, ocorrer substituicdes pontuais ao nivel
do ADN, localizando-se, mais frequentemente,
na zona de ligacao dos primers. Esta caracte-
ristica pode ter como consequéncia a ndo de-
tecado de um determinado alelo, por alteracéo
da sequéncia desta zona de ligacdo, de modo
a nao ser possivel ligar o primer a sequéncia
a amplificar.

Este facto é particularmente determinante no
estudo do locus VWA com a utilizacdo de primers
de diferentes marcas comerciais.

Como se pode observar na Figura 1, a uti-
lizacdo de diferentes sistemas multiplex pode
conduzir a detecao de diferentes gendtipos. Esta
situacao, embora rara, deve ser tida em consi-
deracao na interpretacdo dos casos na pratica

forense.
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Figura 1. Diferentes gendtipos de VWA obtidos com diferentes sistemas multiplex.
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Para avaliar esta situacao deve ser efetuado
o estudo da sequéncia do /ocus na zona de liga-
cao do primer, verificando-se uma substituicdo
pontual da sequéncia normal desta zona, o que
nao permite a ligacdo do primer nas condicoes
normais de amplificacao, e, desse modo, nao é
amplificado um dos alelos, utilizando o multiplex
SGM Plus®, como exemplificado para as amostras
indicadas na Figura 1.

O estudo da sequenciacao dos /oci de ADN e
das mutacdes ao nivel destes Joci, necessario para
uma pormenorizada interpretacdo das pericias,
constitui uma das atribuicdes dos Laboratérios de
Genética Forense. Na introducdo de novas metodolo-
gias e de novos loci de ADN, estes estudos prefiguram
um dos campos de maior interesse no entrecruzar
da Genética Forense e da Genética Populacional.

3.4 INVESTIGACAO DE PATERNIDADE
EM CASOS COM IRMAOS

Atualmente, em cerca de 2% dos casos
de investigacao de paternidade, é solicitado o
estudo da paternidade de 2 ou mais irmaos.
A generalidade destes casos é efetuada com base
nos respetivos trios — p.pai/mae/irmaol e p.pai/
mae2/irma2, como se reflete na Figura 2.

Apds a anélise dos perfis genéticos, e con-
siderando a mae como mae bioldgica, estes pro-
cessos podem conduzir a trés tipos de conclusées:
1) ndo exclusdo do pretenso pai da paternidade
dos dois irméaos; 2) exclusao da paternidade de um
dos irmaos e ndo exclusado do outro; 3) exclusao
do pretenso pai da paternidade dos dois irmaos.
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Figura 2. Investigacdo de paternidade em casos de estudo
de 2 irmaos recorrendo ao estudo dos respetivos trios.

Como caso particular do estudo de irmé&os,
o estudo de gémeos representa cerca de 0,25%
da casuistica total. No caso de gémeos dizigoticos
(Dz), de sexo diferente, ou gémeos monozigoti-
cos (Mz), do mesmo sexo e normalmente com o
mesmo perfil genético, a analise genética condu-
zird a dois tipos de conclusées: 1) ndo exclusdo
da paternidade; 2) exclusdo da paternidade dos
gémeos, como indicado na Figura 3.

Mas nestes casos, pode também configurar-
-se uma terceira situacao: ndo exclusao do pre-
tenso pai da paternidade de um dos gémeos,
mas exclusao da paternidade em relacdo ao outro
gémeo. Estas situacdes especiais de gémeos dizi-
goticos, podem resultar de relacbes sexuais, du-
rante um ciclo poliovulatério de superfecundacao
— se ocorrem com o mesmo individuo, os gémeos

sao homopaternos; se ocorrerem com individuos
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Figura 3. Investigacdo de paternidade de gémeos — ndo
exclusdo versus exclusao.

Dz

ou

AN

diferentes, os gémeos podem ser heteropaternos,
isto é, tém pais bioldgicos diferentes, situacoes,
gue embora raras, sdo detetadas no decurso das
investigacoes de paternidade.

O perfil genético de gémeos heteropaternos
encontra-se exemplificado no estudo de trés /oci
STR, sendo que o pretenso pai 1 se encontra
excluido da paternidade em relacao ao gémeo 2
e nao excluido em relacdo ao gémeo 1, estando
representados a negrito os alelos que o pai bio-
l6gico deveria transmitir ao gémeo 2 (Tabela V).

Tabela V. Investigacao de paternidade de gémeos heteropa-
ternos, sendo que o pretenso pai 1 esta excluido da paterni-
dade do gémeo 2 e nao excluido em relacdo ao gémeo 1.

Locus | p.pail |gémeol|gémeo2| mae
THO1 6,7 6,7 6,9.3 6,7
vWA 15,17 15,16 16,16 16,16

SE33 22,31.2 | 17,31.2 17,19 13.2,17
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Do mesmo modo, em relacdo ao pretenso
pai 2 (Tabela VI), verifica-se que este se encontra
excluido da paternidade do gémeo 1 e ndo exclui-
do em relacdo ao gémeo 2, embora apresente,
no Jlocus SE33, uma mutacao por delecao de 1
unidade de repeticao (alelo 20 / alelo 19).

Tabela VI. Investigacao de paternidade de gémeos
heteropaternos, sendo que o pretenso pai 2 esta
excluido da paternidade do gémeo 1 e nao excluido
em relagdo ao gémeo 2.

Locus p-pai2 | gémeo1 | gémeo2 mae
THO1 9,9.3 6,7 6,9.3 6,7
vWA 16,17 15,16 16,16 16,16

SE33 20,23.2 | 17,31.2 17,19 13.2,17

Este estudo foi efetuado em colaboracéo
com o Instituto de Medicina Legal de Munster,
gue veio a confirmar a mutacao do alelo 20 para
alelo 19, através da sequenciacao do /locus SE33,
detetando-se, também, um maior nimero de ex-
clusdes com o estudo de outros /oci STR — 10
exclusdes no par p.pail/gémeo?2 e 8 exclusdes no
par p.pai2/gémeol (Geada et al., 2001). A proba-
bilidade de paternidade foi superior a 99,99999%
(IP>10.000.000) para cada par de ndo exclusao,
o que confirma a hipétese de gémeos heteropa-
ternos — p.pail/gémeol e p.pai2/gémeo?.

3.5 INVESTIGACAO DE PATERNIDADE
EM CASOS COM AUSENCIA DE MAE

Na rotina forense, sdo, também, solicita-
dos processos de investigacdo de paternidade
em casos com auséncia de mae, quer por esta se
encontrar em parte incerta, quer por ter falecido.
Nestes processos, que, atualmente, configuram
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6% do total das investigacdes de paternidade,
efetua-se, de igual modo, o perfil genético dos
intervenientes com 17 loci STR.

Na Tabela VII, exemplifica-se um caso de
investigacao de paternidade na auséncia de mae,
estando, representados a negrito, os alelos que
podem ser partilhados entre o pretenso pai e o
filho, verificando-se, pelo menos, a partilha de um
alelo, podendo, no entanto, ser partilhados os dois
alelos, como nos loci D75820, VWA e D195433.

Tabela VII. Investigacao de paternidade na auséncia de mae.

Locus p-pai mae filho
D3S1358 1517 16,17
THO1 19 15,19
D21S11 " 8,11
D18S51 17,26 17,20
PentaE 12 12,13
D55818 29,30.2 29

D13S317 11,12 12,18
D7S820 15 15

D16S539 6,7 6,9

CSF1PO 21,24 21

PentaD 11,13 1,14
vWA 11,13 11,13
D8S1179 10,11 10,12
TPOX 8,9 9,11
FIBRA 12,13 10,12
D2S1338 15 10,15
D195433 11,12 11,12

Por vezes, é necessario aumentar o nimero
de /oci a incluir neste tipo de pericias, pois estes
casos, considerados como incompletos por au-
séncia de um dos intervenientes, podem necessi-
tar de um estudo mais aprofundado, devido aos
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problemas de incompatibilidades genéticas que
possam surgir.

De salientar que este tipo de pericias de
investigacao de paternidade, sé deve ser reali-
zado, na auséncia de mae, em situacoes lineares
de parentesco, isto é, situacdes em que nao
esteja subjacente qualquer hipotese de impli-
cacao de outro familiar materno ou paterno,
respetivamente, como mae ou como pretenso
pai, o que pode ocorrer, por exemplo, nos casos
de imigracao.

Nestes casos serd necessario um estudo fa-
miliar mais alargado, se possivel, ou o estudo de
um maior numero de marcadores STRs, assim
como a incluséo de outro tipo de marcadores
genéticos, como Y-STRs, X-STRs, ADN mitocon-
drial ou SNPs autossémicos, consoante o caso
em investigacgao.

Relativamente ao cdlculo estatistico do indice
de paternidade ou da probabilidade de pater-
nidade, estes podem ser calculados através de
formulas matematicas especificas para estes casos,
ou efetuados através de um programa informatico
especifico, como adiante sera referido.

3.6 INVESTIGACAO DE MATERNIDADE

Na casuistica de qualquer Laboratério de
Genética Forense, sdo solicitados casos de in-
vestigacdo de maternidade, que, no essencial,
sao estudados do mesmo modo que os casos de
investigacao de paternidade na auséncia de mae,
e que sao abordados, em pormenor, no capitulo
de Identificacao Bioldgica.

Resumidamente, serdo determinados os
perfis genéticos dos individuos em questao, em
relacdo aos 17 loci STR, e verificada a existéncia ou
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ndo de incompatibilidades genéticas nos diversos
loci. Nestes casos, podem também ser estuda-
dos outros marcadores genéticos, essencialmente,
ADN mitocondrial e X-STRs.

Relativamente ao calculo estatistico do indice
de maternidade ou da probabilidade de mater-
nidade pode, também, ser efetuado através de
formulas matemaéticas especificas, ou através de
software informético especifico.

3.7 INVESTIGACAO DE PATERNIDADE
NA AUSENCIA DO PRETENSO PAI

A investigacao de paternidade na auséncia
do pretenso pai, que configura cerca de 5%
do total das investigacdes de paternidade, é
efetuada através do estudo dos familiares do
pretenso pai (Figura 4), recorrendo, frequente-
mente, ao estudo dos pretensos avos paternos,
de outros filhos do pretenso pai ou de irmaos do
pretenso pai. O calculo estatistico sera efetua-
do recorrendo a software especifico, a analisar
posteriormente.

Figura 4. Investigacdo de paternidade na auséncia do
pretenso pai, representado por X, e recorrendo ao estudo de
familiares paternos.
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Figura 5 - Investigacao de paternidade de pretensos irmaos
consanguineos, na auséncia do pretenso pai biolégico.

3.7.1 Estudo de pretensos irmaos

consanguineos

Uma das situacdes frequentemente solicita-
das a Genética Forense, na auséncia do pretenso
pai, prende-se com a hipdtese de dois individuos
poderem ser irmaos consanguineos, isto &, filhos
do mesmo pai, mas de diferentes maes (Figura 5).

Em casos de filhos de sexo masculino, para
além do estudo de STRs autossémicos, pode ser
efetuado o estudo de Y-STRs, de modo a determi-
nar se aqueles pertencem ou ndo a mesma linha
paterna. No entanto, somente através dos STRs
autossomicos é possivel, na realidade, saber se
os dois individuos, em estudo, sdo ou nao irmaos
consanguineos.

De salientar que estes estudos podem, tam-
bém, ser efetuados na auséncia das respetivas
maes, embora a determinacdo dos alelos que
devem ser transmitidos pelo pai bioldgico sejam
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Figura 6. Investigacdo de paternidade de pretensos irmaos
consanguineos, na auséncia do pretenso pai biolégico,
recorrendo ao estudo de pretensos familiares paternos.

definidos, com maior precisdo, com o estudo
concomitante dos perfis genéticos mae/filho, e
posterior comparacdo dos alelos nao partilhados.

Na Figura 6, encontra-se exemplificado outro
caso de investigacdo de paternidade de pretensos
irmaos consanguineos, estando implicados outros
familiares paternos, na auséncia do pretenso pai,
de modo a ser possivel determinar se o pretenso
pai ausente, pode ou nado ser o pai biolégico do
filho assinalado na figura.

Este estudo pode ser realizado pela deter-
minacao dos perfis genéticos de todos os im-
plicados para comparacdo, como os trés filhos
biolégicos do individuo ausente e a mae destes,
ou no caso de ndo ser possivel ter acesso a todos
os familiares, pode, por exemplo, ser realizado
somente com o0s pretensos irmaos, ou com um
dos pretensos irmaos e a respetiva mae.

Compreende-se, contudo, que quanto maior
o numero de familiares diretos para estudo genético,
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Figura 7. Estudo de pretensos irmaos, sem hipotese de com-
paracao com outros familiares.

maior serd a probabilidade de paternidade que
pode ser obtida em casos incompletos, isto é, nos
quais nao é possivel ter os perfis genéticos dos
respetivos trios p.pai/méae/filho(a) para estudo.

Mas uma investigacao relativa a dois preten-
sos irmaos pode também ser efetuada recorrendo,
somente, aos dois individuos para comparacdo
(Figura 7). Diversos casos, nestas condicoes, sdo
solicitados aos Laboratérios, como, por exemplo,
o estudo de dois pretensos meios-irmaos adultos,
sem hipétese de recurso a outros familiares, ja
falecidos, com o objetivo de averiguar a possibili-
dade de terem 0 mesmo pai, como meio de prova
a apresentar em acdo judicial de reconhecimento
de paternidade.

3.7.2 Estudo de pretensos irmaos germanos
Mas os casos mais solicitados aos Laboratorios

de Genética Forense, na auséncia do pretenso pai,

prendem-se com as situacdes como a exemplificada
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Figura 8. Investigacdo de paternidade somente de um dos
filhos, na auséncia do pretenso pai.

na Figura 8, em que se pretende averiguar a pa-
ternidade somente de um dos filhos, sendo que
0 pretenso pai se encontra ausente.

Encontrando-se estabelecida a maternidade
dos dois filhos e a paternidade de um deles (neste
caso da filha), pretende-se averiguar se o filho, em
questao, pode ou ndo ter o mesmo pai bioldgico.
Estes casos podem apresentar, consoante o perfil
genético dos intervenientes, probabilidades da
ordem de 99,999995% dos dois individuos terem
0 mesmo pai bioldgico, podendo ser considerados
como irméos germanos (verdadeiros).

Podem, também, ser solicitadas investiga-
coes relativas a problemas do foro da imigra-
cdo, como, por exemplo, no pedido efetuado
em relacdo a dois individuos de etnia africana,
da hipétese de estes poderem ou nao ser irmaos
germanos. Efetuado o estudo dos respetivos per-
fis genéticos, e através do software especifico
para o estudo de relacdes de parentesco, foram
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Figura 9. Investigacao de paternidade na auséncia do pretenso pai biolégico e com possibilidade de estudo dos pretensos avés paternos.

introduzidas as hipdteses de irmandade / ausén-
cia de relacao de parentesco, verificando-se, para
este caso, uma probabilidade de paternidade
superior a 99,9% de os dois individuos serem
irmaos verdadeiros.

3.7.3 Estudo de pretensos avés paternos

Um dos tipos de processos mais solicitados
no caso da auséncia do pretenso pai, refere-se
ao estudo de pretensos avés paternos e/ou de
pretensos tios paternos, que configuram cerca de
70% das investigacoes de paternidade na auséncia
de pretenso pai.

Nos casos de estudo dos pretensos avés
paternos, sera estudada a probabilidade de um
filho dos pretensos avos paternos poder ser o pai
biolégico do individuo em investigacao. Verifica-se
na Figura 9, que os alelos nao partilhados com a
mae, sao detetados nos perfis genéticos do pre-
tenso avo paterno e/ou da pretensa avo paterna.

Locus 1. p.avé pat. 2. p.avé pat. 3. mie 4. filha

D351358 15 14,18 16,18 15,16
THO1 7.8 8.9 7 7
D21511 29322 3031.2 30 2930
D18S51 12,14 13,14 12,16 13.16
PentaE 7.12 12,17 12,16 16,17
D55818 11,13 11,12 12,13 12,13
D138317 12 11,13 10,11 10,13
D75820 10 10,11 10,11 10,11
D16S539 11 12 8,12 11,12
CSF1PO 10,12 10,14 10 10,14
PentaD 10,15 12,14 10,11 1115
vWA 17,20 17 15 15,20
D851179 13 13 11,12 1213
TPOX 8 9.10 9.12 812
FIBRA 22,23 20,21 19.21 19,21
D251338 1723 23,24 16,2 20,23
D195433 15 12,13 14.2 12,142

De salientar que em varios loci, podem ser
detetados os dois alelos nos pretensos avés: por
exemplo, no locus D55818, a mae pode passar a
filha o alelo 12 ou o alelo 13, sendo que ambos
estes alelos se encontram presentes nos perfis
dos pretensos avds. O mesmo acontece com
o locus D75820. Ao nivel do Fibra (FGA), em
que o par mae/filha apresenta o perfil 19,21,
nao se sabendo qual destes alelos serd trans-
mitido pela méae, verifica-se que a pretensa avo
paterna apresenta o alelo 21, ndo havendo,
portanto qualquer tipo de incompatibilidade
neste estudo. Efetuado o calculo estatistico
correspondente, obteve-se, em relacéo a filha,
uma probabilidade de paternidade de 99,82 %,
considerando, como pretenso pai, um individuo
filho dos pretensos avos.

Os perfis genéticos sao efetuados, normal-
mente através do estudo de STRs autossomicos,
podendo ser complementados com STRs do cro-
mossoma Y, no caso do individuo em estudo ser
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Figura 10. Investigacao de paternidade, na auséncia do pretenso pai biolégico, mas com possibilidade de estudo do pretenso avo

paterno e de uma irméa do pretenso pai.

Eu®

do sexo masculino, ou STRs do cromossoma X,
no caso de ser do sexo feminino.

Do mesmo modo, outras investigacdes com
pretensos familiares paternos, e na auséncia do
pretenso pai, podem ser efetuadas, como exem-
plificado na Figura 10, com recurso ao estudo
do pretenso avd paterno e a irma do pretenso
pai. Considerando o par mae/filha como um par
verdadeiro, todos os alelos ndo partilhados com
a mae, sao provenientes do pai biologico.

Na maioria dos /oci, os alelos nao partilhados
sao detetados no pretenso avd ou na irma do
pretenso pai, alelos que neste caso foram trans-
mitidos pela pretensa avo paterna. Em /oci, como
D21S11 e D5S818, ndo se observaram nenhum
dos alelos que, necessariamente, sao transmitidos
pelo pai biolégico — alelo 30.2 no locus D21511 e
alelos 11,12 no locus D55818, sendo que estes ale-
los devem ter sido transmitidos pela pretensa avo.

Apesar de nao serem observados todos os
alelos da filha, esta situacdo ndo configura, por

Locus 1. p.avé pat. 2. irmd p.pai 3. mide 4. filha
D3S1358 17 17.18 16,17 16,17
THO1 993 793 6.8 7.8
D21S11 29,31 31 29.33.2 30.233.2
D18S51 17.20 1517 12,142 12,15
PentaE 5.13 5.12 9.10 5.10
D35S818 10,13 13,14 11,12 11,12
D13S317 12 11,12 11 11,12
D7S820 10,12 12 8.11 8.12
D16S539 9.13 9,12 9,12 9,12
CSFIPO 8,12 10,12 12,13 12,13
PentaD 7 7.11 13,14 11,13
vWA 16,17 1417 16 16,17
D8S1179 12,15 10,15 14,15 14,15
TPOX 8.10 6,10 9,10 8.9
FIBRA 24 20,24 19,23 19,24
D251338 19,22 19.24 15,18 18,24
D19S433 13,15.2 13,14 12,15.2 12,13

si, uma situacdo de incompatibilidade genética,
pois este tipo de investigacao nao é efetuado num
trio, mas sim num caso incompleto de parentesco.

O célculo estatistico da probabilidade de
paternidade, em relacdo a menor, de um individuo
filho de 1 (pretenso avd) e irmao de 2 (pretensa
tia paterna) é de 99,75%, célculo efetuado através
de um programa estatistico de estabelecimento
de parentesco.

4. FAMILIAS - SOFTWARE
ESTATISTICO PARA RELACOES
DE PARENTESCO

Diversos programas informaticos sao utiliza-
dos nos Laboratérios Forenses, quer para o estudo
estatistico das relacoes de parentesco, quer para
os calculos estatisticos nos casos de identificacéo.
De entre estes programas, o programa Familias,
desenvolvido por Petter Mostad e Thore Egeland
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Figura 11. Arvore genética para estudo da relacio de parentesco.
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do Centro Computacional Noruegués, em coope-
racao com Bjarnar Olaisen, Margurethe Stenersen
e Bente Mevag do Instituto de Medicina Forense
de Oslo, tem sido um dos mais utilizados, ao nivel
dos Laboratoérios Forenses, para a determinacao
dos célculos de paternidade em casos incompletos
e/ou complexos, nos quais se podem incluir os
casos com incompatibilidades genéticas (Egeland
et al., 2000).

Este software é usado, por exemplo, para o
calculo das probabilidades no caso de se conhecer
o perfil genético dos intervenientes, pretenden-
do-se, porém, determinar a sua relacao familiar.
Dado um grupo de individuos para estudo, o
célculo estatistico é efetuado tendo por base as
diversas arvores familiares (pedigrees), que podem
ser estabelecidas, sendo conhecidos alguns dos
perfis genéticos individuais. Para estes célculos é
fundamental o conhecimento da genética popula-
cional, relativamente as frequéncias dos alelos dos
diversos loci estudados. Deste modo, o programa
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Familias indicarad qual o pedigree mais provavel,
e qual a sua probabilidade de ocorréncia, em
comparacdo com os outros pedigrees.

O caso mais simples de estudo serd, efeti-
vamente, o estudo de um trio p.pai/mae/filho(a),
de modo a determinar se o individuo é ou ndo o
pai biolégico do filho/a. O programa ira calcular
a hipdtese do pretenso pai ser na realidade o pai
bioldgico, através do estudo dos perfis genéticos e
introducado destes no programa informatico. Nestes
casos, havera duas hipoteses alternativas, isto é,
dois pedigrees alternativos — o individuo é o pai
bioldgico versus o individuo nao é o pai biolégico.

Mas este programa torna-se mais aliciante,
nas investigacbes complexas de parentesco, pois,
nestes casos, os calculos manuais seriam bastante
complicados. Um exemplo destas situacoes é apre-
sentado na Figura 11, em que o pretenso pai faleceu,
e pretende-se determinar se a filha (2) é ou nao
irmad consanguinea (meia-irma) dos filhos do pre-
tenso pai, e portanto filha do pretenso pai falecido.



CAPITULO 4. Investigacdo Bioldgica de Parentesco

Apds o estudo do perfil genético de STRs
autossémicos dos individuos implicados, introdu-
zem-se 0s respetivos perfis no programa Familias,
assim como a indicacdo das relacdes familiares
estabelecidas e conhecidas: Carlota (1) é mae da
Maria (2); a Ana (3) é mae do André (4) e da
Lufsa (5). Por outro lado, o André e a Luisa tém
0 mesmo pai biolégico, o qual foi designado por
Extramale 1, mas do qual ndo se conhece o per-
fil genético. O programa estabelecera todos os
pedigrees possiveis com os intervenientes para
estudo, e indicara o valor da probabilidade obtido
para cada pedigree, sendo entdo excluidos os
pedigrees que ndo se relacionem com a hipotese
de estudo em questao.

Assim, dos diferentes pedigrees desenhados
pelo programa, pretende-se saber a hipdtese de
um individuo do sexo masculino, pai do André e
da Luisa, ambos filhos da Ana, ser, também, o pai
biolégico da Maria, filha da Carlota (Tabela VIII).

Tabela VIII. Pedigree da relacao familiar que se pretende
estudar.

Pedigree: Ped32

Probability: 0,999275622022711
| Parent: | Child: |

| Carlota (1) | Maria (2)

| ExtraMale1 | Maria (2)

| Ana (3) | Luisa (5
| ExtraMale1 | Luisa (5
| Ana (3) | Andre (4)

| ExtraMale1 | Andre (4)

)
)

Um dos pedigrees dados pelo programa
(Ped32) é, na realidade, a relacao familiar que se
pretende estabelecer, tendo-se obtido um valor
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de probabilidade de 99,927%, para a hipotese
de o pai do André e da Luisa ser, também, o pai
da Maria, filha da Carlota, dada a base de dados
populacional das frequéncias dos respetivos alelos
STRs estudados neste caso.

Os casos complexos de investigacdo de pa-
rentesco serao analisados com base no programa
Familias, sendo que as investigacdes de paterni-
dade simples, com base no estudo do trio p.pai/
mae/filho(a), podem, também, ser analisadas do
mesmo modo, pois a base de dados de frequén-
cias alélicas de STRs serd a mesma para os diversos
tipos de investigacao.

5. CASOS COMPLEXOS
DE ESTABELECIMENTO
DE PARENTESCO

As investigacdes de parentesco podem, por
vezes, ter implicacdes sociais que extravasam o
ambito de um simples estabelecimento de pa-
rentesco. Algumas das solicitagdes efetuadas aos
Laboratérios de Genética Forense prendem-se,
por exemplo, com casos de imigracdo, que se
podem tornar casos bastante complexos do ponto
de vista social.

Mas outras situacdes existem, das quais 0s
proprios meios de comunicacao sao eco, pela
situacao intrinseca aos mesmos. De entre os
diversos exemplos que se podiam apontar, sdo
apresentados dois casos: a) estabelecimento
de parentesco entre recém-nascidos, com au-
séncia de pai e méae; b) hipdtese de incesto,
fenomeno que atualmente se tem verificado
ser frequente, em varios paises, e que tem
uma repercussdo social, ndo sé sobre todos
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Figura 12. Arvore genética para estabelecimento de maternidade (a); arvore genética apés o estudo do perfil genético dos interve-

nientes (b).
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os individuos implicados, como também na
comunidade alvo.

No primeiro caso, dado o perfil genético de
dois recém-nascidos, pode determinar-se, através
do programa Familias, se estes tém algum tipo
de relacdo de parentesco, tal como irmédos con-
sanguineos ou uterinos (meios irmaos), irmaos
germanos (verdadeiros) ou se ndo tém nenhuma
relacao de parentesco.

Por outro lado, os casos de incesto solicita-
dos para estudo podem ter diversas indoles. Num
dos primeiros casos estudados pelo Laboratério,
o Tribunal solicitava a investigacdo da hipodtese de
um menor ter sido concebido por uma relacdo de
incesto pai/filha, sendo que o pai se encontrava
ausente e o estudo s6 seria possivel com base no
perfil genético da avo, do tio do menor, da méae
e do menor. Com base nestes dados, foi possivel
reconstruir o perfil genético do pai da mée, isto

b N

é, avd do menor, e estudar o trio em questdao —
avo da menor (p.pai)/méae/filho, tendo-se obtido
uma probabilidade muito elevada do menor ter
sido concebido através de uma relacao de incesto
pai/filha.

Outro tipo de investigacao realizada, solici-
tava a confirmacdo da maternidade de um ado-
lescente, sendo que os individuos enviados para
estudo, referiam uma 4arvore genética como a
apresentada na Figura 12.a.

Apos os estudos genéticos efetuados, verifi-
cou-se a impossibilidade da arvore genética dada
ser a verdadeira, pois o adolescente tinha como

=

mae a “propria irma” (Figura 12.b). Este é mais
um dos exemplos de casos de relacdes de incesto
que vao sendo detetados e que fazem parte do
tecido da nossa Sociedade, provocando danos
psicoldgicos irreversiveis, em qualquer estrutura

familiar e na comunidade envolvente.
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6. COLHEITA E ENVIO
DAS AMOSTRAS PARA ESTUDO

Relativamente a realizacdo de pericias no
INML, e de acordo com a legislacdo (Portaria n.°
522/2007, de 30 de Abril), os Servicos de Genética
devem assegurar, entre outros, a realizacao de
pericias e exames de investigacdo biolégica de pa-
rentesco, no ambito das atividades da delegacao
e dos Gabinetes Médico-Legais que se encontrem
na sua dependéncia, a solicitacdo das autorida-
des e entidades para o efeito competentes e do
Presidente do Conselho Diretivo.

Assim sendo, os Servicos de Genética rece-
bem solicitacbes para a realizacdo de pericias de
investigacdo bioldgica de parentesco dos diversos
servigos das delegacdes do INML (e.g. Patologia
Forense, para identificacdo de desconhecidos),
dos Gabinetes Médico-Legais e das Forcas de
Seguranca, incluindo a Policia Judiciaria (nes-
te ultimo caso, por exemplo, para averiguar a
paternidade de menor cuja concegao possa ter
sido fruto do crime de violacdo). O Ministério dos
Negdcios Estrangeiros pode, também, solicitar
pericias de parentesco, em casos de pedidos de
vistos para reunidao familiar, mas, a maioria das
pericias de investigacao bioldgica de parentesco
é solicitada pelos Tribunais, incluindo, principal-
mente, as averiguacdes oficiosas de paternidade.

Tal como nos restantes exames genéticos,
a recolha, o acondicionamento e a preservacao
das amostras sdo fatores cruciais para a realizacao
das pericias de investigacdo biolégica de paren-
tesco, pois se aquelas ndo forem corretamente
executadas, o exame podera ficar comprome-
tido. Poderdo mesmo nao ser obtidos os perfis
genéticos necessarios para o estudo, mesmo que
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todo o trabalho seja realizado pelos melhores
especialistas e usando as técnicas mais avancadas.

Como em qualquer outra pericia de investi-
gacao genética, a importancia de uma adequada
recolha e preservacao de amostras na investiga-
cao biolégica de parentesco ndo deve ser subes-
timada. Quer por questbes de estandardizacao
das amostras, quer para tornar as pericias mais
rapidas e o menos invasivas possivel para os en-
volvidos, as amostras de referéncias utilizadas
consistem, principalmente, em amostras de sali-
va, mais propriamente de células do epitélio da
mucosa bucal, recolhidas com zaragatoa bucal
e, sempre que possivel, em amostras de sangue
obtidas por puncéo digital.

O primeiro passo para a recolha de amostras
consiste em identificar o(s) individuo(s) presente(s)
a exame e obter o seu consentimento, por escrito,
para a realizacdo da pericia. Assim, é realizado
um auto de identificacao e colheita de amostras
bioldégicas, o qual devera ser dado a ler ao(s)
interveniente(s) e apds o seu consentimento, o
mesmo devera assinar em como autoriza a reali-
zacao da recolha das amostras e a realizacdo do
respetivo exame.

Durante a recolha deve ser tido algum cuida-
do, quer para evitar a contaminacdo das amostras,
quer para garantir a sua correta identificacdo e a
manutencao da cadeia de custédia. As zaragatoas
e 0s cartdes para manchas de sangue devem ser
devidamente identificados com o nome do inter-
veniente do processo e 0 seu grau ou pretenso
grau de parentesco genético (ex.: pretenso pai,
mae, avd materna, etc...), a data e hora da reco-
lha e a assinatura do responsavel pela mesma.
Se possivel, o nimero de processo também deve
ser identificado.
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Durante a recolha das amostras é de evitar a
contaminacao destas com outro material biologico.
Para tal é aconselhado o uso de material descar-
tavel, como luvas de latex, tendo o cuidado de as
mudar para a colheita de diferentes individuos.

Apesar da recolha das amostras propriamen-
te dita ser uma operacao muito simples, existem
sempre algumas precaucdes que devem ser leva-
das em conta. A recolha de saliva é realizada pela
passagem da zaragatoa bucal na parte lateral da
cavidade bucal, sendo a zaragatoa pressionada,
num movimento alternado de cima para baixo,
entre 6 a 8 vezes, em cada um dos lados da
cavidade bucal.

A recolha de amostra de sangue faz-se, nor-
malmente, com recurso a puncao digital, usando
uma lanceta apropriada para o efeito, sendo depo-
sitada uma mancha de sangue em papel Whatman,
especificamente desenvolvido para esse efeito. No
caso de menores, até um ano de idade, a puncao
digital deve ser substituida pela puncdo da super-
ficie plantar lateral ou medial do calcanhar, por
esta ser uma area de menor risco para a crianca.

Caso exista necessidade de preparar o trans-
porte de amostras de referéncia, para envia-las
do ponto de recolha para o laboratério onde ira
decorrer a anélise, as amostras deverdo ser manti-
das em ambiente seco e se possivel, frio, devendo
ser enviadas com a maior brevidade possivel.

7. SISTEMA DE GESTAO
DA QUALIDADE

Conscientes da necessidade de constante
implementacao de medidas destinadas a garantir
e a melhorar a qualidade das suas atividades,
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a maioria dos Laboratérios Forenses considera
importante a comprovacao da sua competéncia
por uma terceira parte e de acordo com normas
internacionais de referéncia, ou seja, a acreditacao
dos seus ensaios.

Esta decisdo decorre do Council Framework
Decision 2009/905/JHA, de 30 de Novembro de
2009, que estabelece a necessidade de acredi-
tacao dos servicos forenses que procedem a ati-
vidades laboratoriais. A acreditacao devera ser
realizada pelo respetivo organismo nacional de
acreditacdo, em Portugal, o Instituto Portugués
de Acreditacao, I.P. (IPAC).

O reconhecimento do impacto que os ser-
vicos prestados, pelos Laboratérios Forenses,
tem para a Sociedade, em geral, encontra-se
expresso na Decisdo de 2009, que estabeleceu
a obrigatoriedade, até 30 de Novembro de 2013,
dos Laboratérios de Genética Forense da Unido
Europeia procederem a acreditacdo dos ensaios
de determinacao de perfis de ADN.

Para a implementacdo da acreditacao, os
Laboratérios de Genética Forense, nomeadamente
os Servicos de Genética e Biologia Forense do
INML, I.P., entre outros, avancaram para a imple-
mentacao de um Sistema de Gestao da Qualidade
(SGQ), baseado na norma ISO/IEC 17025, com o
qual se pretende assegurar a qualidade das ati-
vidades desenvolvidas e o cumprimento da legis-
lacdo aplicavel na area da Genética Forense. Este
sistema apoia-se, entre outros, num conjunto de
documentos, com os quais os Servicos documen-
tam e organizam as suas atividades, baseando-
-se, quer nos mais recentes desenvolvimentos do
conhecimento cientifico, quer na validacdo interna
e externa (internacional) das metodologias usadas

Nnos ensaios.
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Existem cuidados especificos que devem ser
tidos ndo sé na realizacao dos exercicios interla-
boratoriais mas, principalmente, na resolucao de
casos reais, tais como a determinacdo dos perfis
genéticos em duplicado e a utilizacdo de mais do
gue um sistema multiplex para a determinacao
de um perfil de ADN. Pretende-se, deste modo,
um processo de seguranca com o objetivo de
impedir uma troca de amostras, a incorreta de-
terminacao de perfis genéticos a partir destas,
um erro no préprio ensaio ou na transcricao dos
seus resultados.

Como referido anteriormente, aguando da
colheita de amostras de referéncia, nos casos de
investigacdo bioldgica de parentesco, sdo, nor-
malmente, colhidas duas amostras de natureza
diferente. Estas serdo, posteriormente, analisadas
por dois técnicos diferentes, de modo a garantir
que as amostras ndo sofram qualquer troca.

A norma 17025 impde, também, participa-
cao internacional em exercicios interlaboratoriais,
com os quais se pretende conhecer a capacidade
do Laboratério para a resolucao de determinado
tipo de ensaio. Embora seja relativamente recente
a decisdo da Unido Europeia acerca da obriga-
toriedade da adocao da norma ISO/IEC 17025
pelos Laboratorios Forenses, ja desde 2002, que a
Comissao de Testes de Paternidade da Sociedade
Internacional de Genética Forense recomenda
a adocao desta por parte dos laboratérios que
fazem este tipo de pericias (Morling et al., 2002).

Também por isso, desde ha alguns anos,
gue varios grupos de trabalho da Sociedade
Internacional de Genética Forense, sendo de des-
tacar o Grupo de Linguas Espanhola e Portuguesa
(GHEP) e 0 Grupo de Trabalho de Lingua Inglesa
(ESWG), tém promovido, anualmente, a realizacdo
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de exercicios interlaboratoriais, os quais incluem
uma prova de investigacao de parentesco biol6-
gico, normalmente de maior complexidade que o
simples caso envolvendo o trio p.pai/mae/filho(a)
(Hallenberg et al., 2001; Thomsen et al., 2009;
Friis et al., 2009)

Nestes exercicios sdo testados, nao sé a ca-
pacidade técnica dos laboratérios na producao
dos respetivos perfis genéticos dos individuos
envolvidos, mas também a capacidade cientifica
na resolucao dos exercicios, pela determinacao
das relacdes de parentesco envolvidas e do cal-
culo das probabilidades de estas serem ou nédo
verdadeiras.

Com esta atuacao, os Laboratérios de Genética
Forense conseguem garantir a manutencao das
suas capacidades técnicas e cientificas, bem como
a qualidade dos ensaios e dos resultados apre-
sentados nas pericias efetuadas.

8. PERSPETIVAS FUTURAS

O estudo do Genoma Humano, aprofun-
dado pelos Projetos de Sequenciacéo, iniciados
nos finais do século passado, permitiu a desco-
berta de novos marcadores genéticos de peque-
nas dimensdes, mas com elevado potencial para
diversas areas da Genética (Venter et al., 2001),
nomeadamente para a area forense.

De entre estes, os polimorfismos INDELs (de
INsertion/DELetion, também designados por DIPs de
Deletion Insertion Polimorphisms), mas, em espe-
cial, os SNPs (de Single Nucleotide Polymorphisms,
polimorfismos de um Unico nucleétido), represen-
tam a classe mais abundante de polimorfismos

humanos e tém sido alvo de um elevado nimero
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de estudos. Para se perceber como estes marca-
dores sao abundantes, foi inicialmente estimada a
ocorréncia de 1 SNP por cada 1000pb do genoma
humano (Venter et al., 2001). Contudo, na base de
dados de SNPs dbSNP, pode verificar-se que ja se
encontram descritos cerca de 20 milhdes de SNPs,
18 milhdes dos quais validados, nimero que, a ser
validado, indica a possibilidade da existéncia de
um SNP por cada 150pb (Phillips, 2009).

Estes marcadores genéticos, para além de
serem muito abundantes no genoma, permitem
facilidade na anélise, pelo facto de, na sua grande
maioria, serem marcadores bialélicos, isto é, possui-
rem apenas dois alelos. Tal acontece porque a sua
taxa de mutacao é muitissimo baixa (10 vs. 10~ nos
STRs), sendo, em média, no caso dos SNPs, de uma
mutacado por cada 100 milhdes de geracoes (Butler,
2005). Assim, é extremamente improvavel que duas
mutagdes pontuais ocorram numa mesma posicao.

Esta caracteristica torna-os muito Uteis na
andlise de casos em que existam incompatibili-
dades genéticas nos sistemas STRs autossémicos
e em casos envolvendo individuos que nédo se
encontram geneticamente préximos, como nos
trios p.pai/mae/filho. Quanto mais afastados ge-
neticamente estiverem os individuos em estudo,
maior serd a probabilidade de terem ocorrido
mutacdes nos sistemas STRs estudados, dando
origem a incompatibilidades genéticas entre in-
dividuos. Estas incompatibilidades, a somarem ao
ja de si pequeno numero de alelos partilhados
entre individuos geneticamente afastados, pode
dificultar a resolucéo do caso, tornando-o mes-
mo inconclusivo. A analise dos SNPs permitira a
obtencao de informacédo genética adicional.

Todavia, o facto de estes marcadores apre-

sentarem uma baixa taxa de mutacao, é também
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responsavel pela sua principal desvantagem re-
lativamente aos STRs: sao pouco polimorficos!
Deste modo, para obter o poder discriminativo de
10-15 Joci STR, para serem usados, por rotina, a
nivel laboratorial em investigacdo forense, serao
necessarios cerca de 50 a 100 SNPs com segre-
gacao independente, isto é, sem fenémenos de
linkage (Gill, 2001; Amorim et al., 2005).

Em 2003, foi criado o Consorcio Internacional
— SNPforlD — com o objetivo de estudar e avaliar
0 uso de cerca de 50 /oci SNP para anélise foren-
se, 0s quais teriam um poder de discriminacdo
préoximo dos 13 STRs do CODIS. Este Consércio
desenvolveu um multiplex de 52 SNPs (Sanchez et
al., 2006), baseado na tecnologia SNaPshot, tendo
sido validado para uso forense (Musgrave-Brown
et al., 2007). Com base neste multiplex, foram
efetuados varios estudos, quer com a totalida-
de dos 52 SNPs, quer apenas com alguns SNPs,
verificando-se a utilidade destes na resolucao de
simples casos de paternidade, assim como em ca-
sos mais complexos (Ballard et al., 2009; Borsting
et al., 2011; Borsting et al., 2008; Dario et al.,
2009; Dario et al., 2011a; Dario et al., 2011b).

Também os INDELs demonstraram ser Uteis
na investigacao de parentesco biolégico (Friis et
al., 2011; Neuvonen et al., 2011; Manta et al.,
2012; Zidkova et al., 2011; Pereira et al., 2012), ten-
do para isso contribuido o multiplex Investigator
DIPplex, recentemente comercializado, para deter-
minacdo de um perfil genético destes marcadores
(Pereira et al., 2009).

Os INDELs permitem a obtencao de fragmen-
tos de ADN mais pequenos que os obtidos pela
amplificacdo de /oci STR, possibilitando melhores
resultados a partir de amostras degradadas, como,
por exemplo, de restos cadavéricos (Manta et al.,
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2012; Romanini et al.), que, devido ao estado de
degradacao, podem nao permitir a obtencdo de um
perfil genético de STRs para estudos de parentesco.

Contudo, o principal obstaculo a implemen-
tacao da analise de marcadores bialélicos, na ro-
tina forense, prende-se com o limitado nimero
de marcadores possiveis de serem analisados,
simultaneamente, com a tecnologia existente
nos laboratérios, pois esta tecnologia permite a
analise simultanea de poucas dezenas de SNPs,
dificilmente ultrapassando a meia centena de
marcadores, devido a questdes técnicas.

Todavia, os SNPs podem ser analisados atra-
vés de uma grande variedade de tecnologias de
processamento em larga escala, com andlise de
dados automatizada, de dezenas, centenas, ou
mesmo milhares destes marcadores, fornecendo
um elevado poder de informacao para analise
genética, o que seria muito Util na investiga-
cdo de parentesco biolégico. Como exemplos,
referem-se os equipamentos de Microarrays (mi-
crochips) e de espectroscopia de massa MALDI-
TOF (Matrix Assisted Laser Desorption/ lonization
Time-Of-Flight).

Foi j& realizado um estudo sobre o uso de
SNPs, analisados com microchips de ADN, na in-
vestigacao de um caso muito complexo de paren-
tesco bioldgico, nomeadamente, na investigacdo
de presumiveis primos em segundo grau (Lareu
et al.). Este tipo de investigacao, por recorrer a
um elevado numero de marcadores, dificilmente
poderia ser realizado apenas através da analise de
STRs, mesmo conjuntamente com os multiplex de
SNPs e INDELs analisados por eletroforese capilar.
Estas tecnologias dificilmente serdo implementa-
das nos laboratérios forenses, pelo facto de serem
tecnologias muito dispendiosas.
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Por outro lado, o surgimento das novas tec-
nologias de sequenciacdo NGS (Next Generation
Sequence) de segunda e terceira geracao, de que
sao exemplos 0 454 e o ION Torrent, respetiva-
mente, permitem uma rapida sequenciacao de
grandes segmentos do genoma humano ou da
sua totalidade, a custos cada vez menores. Deste
modo, permitem a rapida determinacdo de um
grande numero de /oc/ SNP, a partir dos quais se
poderad obter um aumento no poder de andlise
genética nos casos de investigacdo bioldgica de
parentesco (Berglund et al., 2011).

Porém, existem ainda problemas que terdo
de ser ultrapassados para a utilizacdo destas tec-
nologias, nomeadamente os problemas de andlise
estatistica e informatica, derivados de fenémenos
de linkage entre SNPs que se encontrem proximos
e o0s problemas tecnolégicos e computacionais
derivados da grande quantidade de ADN a ana-
lisar e da ainda elevada taxa de erro na leitura
da sequenciacao do ADN (Berglund et al., 2011).

Apesar dos SNPs e dos INDELs n&do virem a
substituir os STRs, pelo menos nos tempos mais
proximos, estes marcadores, assim como as tec-
nologias desenvolvidas nos Ultimos anos para a
sua detecdo e analise, poderao vir a desempe-
nhar, no futuro, um papel fundamental nas pe-
ricias mais complexas de investigacdo biolégica
de parentesco.

9. CONCLUSAO

As pericias de investigacao bioldgica de pa-
ternidade, no caso dos trios p.pai/méae/filho(a), sdo
realizadas nos Laboratérios de Genética Forense,
essencialmente, através do estudo de 15 ou 17
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STRs pelos sistemas PowerPlex® 16 (/HS) System
e/ou AmpFESTR® Identifiler® (/Direct/Plus).

Embora estes sejam os casos mais comuns,
sao, também, solicitadas investigacdes bioldgi-
cas de paternidade em casos com dois ou mais
pretensos pais, ou com dois ou mais pretensos
filhos, sendo que, também nestes casos, a base
de estudo serd sempre o trio p.pai/mae/filho(a).

Mas nem sempre ha a possibilidade do es-
tudo de um trio, pelo que as investigacoes serdo
de casos incompletos, o que muitas vezes torna
0s casos bastante mais complexos. Nestas situa-
coes, recorre-se a investigacao de paternidade
com familiares do pretenso pai, o que levara ao
estudo dos pretensos avos, de pretensos tios ou
de filhos do pretenso pai, com possibilidade ou
nao do estudo das respetivas maes.

Mas a realidade com que o Laboratério se
depara, por vezes, é bastante complexa, e em-
bora dispondo de tecnologia adequada para as
investigacdes bioldgicas de parentesco, pode ser
necessario proceder a novas avaliacdes dos dados
familiares fornecidos ao Laboratério. Em certas
situacoes, por impossibilidade de estudo dos fa-
miliares do pretenso pai falecido, pode, por ordem
do Tribunal, ter de se proceder a exumacao do
cadaver para recolha de material biologico dis-
ponivel (ossos, dentes), de modo a realizar uma
investigacdo de paternidade direta.

Embora os 17 STRs autossémicos sejam 0s
marcadores, por exceléncia, para este tipo de in-
vestigacoes, por vezes, em casos mais complexos,
pode ser necessario aumentar o nimero destes
marcadores, recorrendo a outros sistemas multi-
plex utilizados nas pericias forenses - AmMpFSTR®
NGM™, um multiplex de nova geracao, comple-
mentado com o sistema PowerPlex® SE.

PAULO DARIO e HELENA DE SEABRA GEADA

Por outro lado, todos os Laboratérios de
Genética Forense possuem idéntica tecnologia,
necessaria para o estudo daqueles marcadores,
o que facilitard o intercdmbio de dados do ponto
de vista nacional e internacional, mesmo neste
tipo de investigacoes.

Porém, podem, também, ser utilizados, em
investigacoes bioldgicas de parentesco mais com-
plexas, outros marcadores genéticos. Consoante
0 caso, pode recorrer-se ao estudo de Y-STRs para
estabelecimento da linha paterna, ao estudo de
ADN mitocondrial no caso de ser necessario o
estabelecimento da linha materna ou, em casos
especiais, ao estudo dos STRs do cromossoma
X, que sao passados intactos de pais para filhas,
podendo, assim, estabelecer-se uma hipodtese de
relacdo de irmandade.

Os SNPs autossomicos que usam a tecno-
logia de sequenciacdo e determinacao de perfis
de STRs, sdo os marcadores que, atualmente,
comecam a ser utilizados, com muito éxito na
pratica forense, assim como o estudo de INDELs,
para complementar investigacoes complexas de
parentesco.

Tém, também, sido implementadas bases de
dados populacionais de perfis genéticos de STRs
para estudo das respetivas frequéncias alélicas, a
aplicar nos calculos estatisticos realizados através
do programa Familias, considerando a dinamica
populacional do respetivo Laboratério, que va-
ria, consoante o fluxo populacional imergente e
emergente, que se vai estabelecendo a nivel das
diversas Comunidades.

O surgimento das novas tecnologias de
sequenciacdo NGS (Next Generation Sequence)
de segunda e terceira geracdo, como 0 454 e o

ION Torrent, respetivamente, irdo permitir uma
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rapida sequenciacdo de grandes segmentos do
genoma humano, a custos cada vez menores, 0
gue contribuird para aumentar o poder de analise
genética nos casos de investigacdo bioldgica de
parentesco.
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RESUMO

A Genética Forense ndo faz sentido sem a Genética das
Populacdes, pois é nesse ramo da Biologia que radica a
validade da aplicacao das suas metodologias. A amostra
forense ao ser analisada revela uma informacéo que tem
que ser enquadrada no contexto de uma populagao a qual
pertencera o individuo ou individuos que produziram uma
tal amostra, seja ela de referéncia (para comparacdo) ou
a amostra-problema de um caso. Atribuir um maior ou
menor peso a informacédo obtida analiticamente implica
a compreensdo de alguns principios basilares da genética
populacional entre os quais o de Hardy-Weinberg, as cau-
sas de desvios a esse principio e as formas de o detetar.

PALAVRAS-CHAVE
Genética forense; genética populacional; Hardy-Weinberg.

LUIS SOUTO

SUMMARY

Forensic Genetics makes no sense without the Population
Genetics, because it is the branch of biology where lies
the validity of the application of its methodologies. The
forensic sample analysis reveals information that has to
be framed in the context of a population to which belong
the individual or individuals who have produced such a
sample, either reference (for comparison) or unknown
samples. Assign a greater or smaller weight to informa-
tion obtained analytically implies the understanding of
some basic principles of population genetics including
the Hardy-Weinberg, the causes of deviations from this
principle and ways to their detection.

KEYWORDS
Forensic genetics; Population genetics; Hardy-Weinberg.
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1. INTRODUCAO
1.1 DE VOLTA AOS GRUPOS SANGUINEOS

A nocao de “grupo sanguineo”, a percepcao
de que podemos agrupar os humanos de acordo
com a sua pertenca a uma determinada classe dita-
da pelo seu grupo A, B, AB ou O (ou ainda Rh + ou
Rh -) é algo (quase) do dominio do cidadao comum.
Talvez menos popular sera a nocdo de que essas
classes ndo ocorrem com igual frequéncia, que ha
tipos sanguineos mais raros e outros “vulgares”.

Na verdade hd muito que sdo reconhecidas
as diferencas na frequéncia destas classes e o
padrao de distribuicdo é varidvel de populacdo
para populacao. A titulo de exemplo, compare-se
a distribuicado do sistema ABO para a populacdo
portuguesa e chinesa:

Tabela 1 - Distribuicao dos Grupos Sanguineos (sistema ABO)
em duas populacoes, portuguesa e chinesa (em percentagem)

A 0 B AB
Portugal’ 47 42 8
China (Han)? 29 28 34 9

Este exemplo permite-nos elucidar dois pon-
tos: primeiro, existem pesos diferentes a atribuir
a informacéo obtida do marcador “grupo sangui-
neo”. Por exemplo, em Portugal, uma coincidéncia
de resultado em que a amostra-problema tem o
grupo AB e um dado suspeito tenha também esse
grupo AB, tem um peso muito superior ao que

1 Distribuicdo para Portugal continental, arredondada a
unidade para efeitos comparativos. Fonte: Duran, (2007).

2 Zhu, et al. (2010).

teria uma conjugacado de resultados em que um
suspeito e amostra-problema sao identificados
como pertencentes ambos ao grupo A, dada a “ra-
ridade” do grupo AB na populacao portuguesa.

Por outro lado o exemplo mostra-nos ain-
da que nao é indiferente considerarmos nessa
ponderacdo, a origem étnica ou a populacao de
referéncia de suspeito e amostra-problema.

Atualmente os grupos sanguineos, que estdo
na base da genética forense, estdo afastados da
pandplia de marcadores polimérficos em uso pelos
laboratérios qualificados. Hoje sdo os varios “poli-
morfismos de ADN", com relevo para os microssaté-
lites (ou STRs, do inglés, Short Tandem Repeats), 0s
marcadores-padrao. Isto nao invalida que os grupos
sanguineos possam ser eles préprios “marcadores
de ADN", tudo depende do nivel de analise.

A determinacdo dos grupos sanguineos
ABO (ou Rh) feita pelas tradicionais reaccoes de
antigénio-anticorpo, enquadra-se no que em ge-
nética chamamos de Fendtipo, ou seja aquilo que
é expresso, que resulta de um produto celular (ge-
ralmente uma proteina). J& quando se trata dos
“polimorfismos de ADN", estamos a pretender ana-
lisar informacao contida no préprio ADN sem que
esteja em causa a producao de algo detetavel (uma
proteina), situamo-nos no ambito do Gendtipo.
Esta perspetiva é no entanto uma simplificacéo.
O gendtipo nado determina por si s6 totalmente
o fendtipo. Desde que se obteve a sequenciacdo
do genoma humano em 2001 que as estimativas
do numero de genes para a espécie humana re-
velaram uns “humildes” 20 000 a 25 000 genes?®

3 N&o ha um numero certo para a contagem de genes,
mesmo com os dados mais refinados sobre a sequenciacao
do genoma. O leitor mais interessado sobre este tdpico pode
consultar Pertea e Salzberg (2010).
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(contra cerca de 30 000 da videira por exemplo).
Esta constatacdo abriu novas e entusiasmantes
avenidas de pesquisa laboratorial e até de reflexao
filoséfica, a ponto de alguns falarem mesmo num
“eclipse do dogma gendtipo-fenotipo” (Lock e
Nguyen 2010).

Em genética forense, ndo se pesquisa a
informacédo genética, gendtipos que possam
permitir inferir fenétipos (como doencas, ca-
racteristicas fisicas etc). No entanto este é tam-
bém um “dogma” em vias de desconstrucao.
Por outro lado, enquanto no caso dos grupos
sanguineos, algumas variantes dos genes (0s
Alelos) dominam sobre outras, (dominancia/
recessividade), nos polimorfismos do ADN como
0s microssatélites, a informacédo que recebe-
mos por via paterna (alelo paterno) e por via
materna (alelo materno) tém a mesma “forca”,
situacdo ja anteriormente conhecida como ale-
los codominantes.

Fiquemos porém no ambito deste texto, no
contexto dos marcadores polimérficos codomi-
nantes e sem (pelo menos aparente) relacdo com
a expressao fenotipica de caracteristicas, ou seja
no contexto da definicdo da Lei n° 5/2008%.

2. AS FREQUENCIAS DOS ALELOS
E DOS GENOTIPOS: O EQUILIBRIO
DE HARDY-WEINBERG

Um dos principios mais importantes em
genética de populacdes, o Equilibrio de Hardy-
Weinberg, foi curiosamente descoberto em

4 A Lei N°5/2008 de 12 de Fevereiro. Lei que aprova a
criagdo de uma base de dados de perfis de ADN para fins de
identificacdo civil e criminal, na alinea e) do artigo 2°.
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simultdaneo por um matematico inglés e um mé-
dico alemao, de forma independente, em 1908.
Esse principio estabelece a constancia das fre-
guéncias dos alelos e dos gendtipos, geracao
apos geracao, sob determinados pressupostos
(particularmente exigentes) e permite, no caso
particular da genética forense, assumir a indepen-
déncia estatistica usada nos célculos com perfis
genéticos, nomeadamente quando existe uma
coincidéncia de perfis.

E também a observancia desse principio
que permite que um geneticista forense utilize
as tabelas de frequéncias (génicas e genotipicas)
publicadas para a populacao de referéncia. De
contrario, haveria necessidade de realizar uma
amostragem a cada determinacao, o que nao
faria sentido.

As frequéncias genotipicas podem ser previs-
tas a partir das frequéncias alélicas, pressupondo
o equilibrio de Hardy-Weinberg.

Um caso de suposta violacao nailha

de Lupagaso

Consideremos um caso forense de violacdo
numa ilha em que foi analisado um marcador STR
hipotético, o D007.

D007 é um sistema pouco polimérfico, uma
vez que apenas tem dois alelos possiveis: 2 uni-
dades de repeticao (alelo 2) ou 4 unidades de
repeticao (alelo 4):

Alelo 2: GATA GATA

Alelo 4: GATA GATA GATA GATA

Consideremos entao a seguinte tabela de
resultados obtidos apds genotipagem do mar-
cador D007 nas amostras do caso:
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Tabela 2 — Genotipagens no marcador DOO7 numa violacdo
em Lupagaso.

Amostra marcador DOOT
Zaragatoa poscoital 2-4
Vitima 4 -4
Suspeito 2-2

Parece 6bvia a “incriminacdo” do suspeito
dado que, sendo a vitima homozigética para o alelo
4, a presenca do alelo 2 na zaragatoa poscoital ndo
s6 é compativel com o gendtipo identificado no
suspeito como, sendo este homozigdtico para esse
alelo, essa informacao se traduz num peso acrescido.

Torna-se porém imperativo avaliar até que
ponto é frequente encontrar esse alelo 2 na po-
pulacao de referéncia, neste caso a populacao
residente em Lupagaso.

Os cientistas recorrem a tabelas de frequén-
cias obtidas previamente através da genotipagem
de amostras representativas e formadas aleato-
riamente, sem qualquer grau de parentesco entre
os individuos.

Consultada a tabela de distribuicdo de fre-
guéncias para o sistema D007, encontra-se um
valor de p = frequéncia do alelo 2 = 0.02 e de
g= frequéncia do alelo 4 = 0.98.

Desde logo constatamos a raridade do alelo
2. Alids essa variante encontra-se no limiar minimo
para que seja considerado um alelo e ndo uma
mutacdo (frequéncia superior a 1 %).

Os valores das frequéncias alélicas como
vemos, tém uma importancia decisiva na forma
como valoramos a informacdo (laboratorial) das
genotipagens obtidas.

Importa agora esclarecer como se podem
obter essas frequéncias alélicas inscritas nas re-

feridas tabelas de frequéncias.

2.1. CONTAGEM DE GENES

Consideremos agora que se pretende conhe-
cer a distribuicdo do nosso marcador hipotético
D007 na populacao da ilha (hipotética também)
de Lupagaso. Para tal os cientistas genotiparam
um numero de 100 de individuos cujos resultados
se encontram na tabela:

Tabela 3 — Genotipagem de 100 individuos no sistema D007 na populacao da ilha de Lupagaso

Genotipos Totais
2-2 2-4 4-4
Numero de Individuos 30(N,,) 60 (N,,) 10 (N,.) 100
Frequencia dos 0.30 0.60 0.10 1
genotipos em FO
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Podemos calcular as frequéncias dos alelos
2 (p) e alelo 4 (q) pela contagem de genes:

Cada individuo com genotipo 2 — 2 produz
potencialmente dois gametas com alelo 2 (uma
vez que quer no cromossoma de origem paterna
quer no de origem materna a informacao é a mes-
ma); cada individuo com gendtipo 2 — 4 apenas
tem o potencial de transmitir um alelo 2 (e um
alelo 4); cada individuo com gendtipo 4 — 4 tem
o potencial de produzir dois gametas com alelo 4.

Por outro lado, num sistema bialélico como
D007, cada individuo tem o potencial de trans-
missao de dois alelos (quaisquer que eles sejam),
logo para N individuos temos 2N alelos.

Ou seja, contando os genes a partir dos
genotipos observados teremos:

p = Frequécia
do alelo 2

Contagem = (2N, ,+ N, ) / 2N
genes 2

p = Frequécia
do alelo 4

Contagem = (2N, ,+ N, ) / 2N
genes 4

[Expressao 1]

Podemos rearranjar matematicamente a
expressao 1...

p=2N,,/2N+ ,,/2N
p=2N,,/2N+ ,,/2N
[Expressao 2]
Reconhecendo agora na expressao 2 as fre-

quéncias dos gendtipos f (2-2), f (2-4) e f (4-4)
poderemos usar as frequéncias relativas de cada
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gendtipo observado para determinar a frequéncia
alélica:

p=f(22) +f(24)/2

p="f(4-4)+f(2-4)/2

[Expressao 3]

Aplicando ao exemplo da Tabela 3 obtém-
-se entdo a seguinte estimativa das frequéncias
alélicas na geragao FO pela contagem génica:

p= Frequéncia do alelo 2 = (30/100) + %> (60/100)
p=0.60

g= Frequéncia do alelo 4 = (10/100) + %2 (60/100)
q=0.40

A soma das duas frequéncias, como temos
apenas dois alelos neste sistema hipotético, sera
p+qg=1.

A metodologia exposta é conhecida como
contagem de genes e é o método corrente, so-
bretudo a partir do momento em que a genética
forense passou a utilizar marcadores codominan-
tes em que todos os gendtipos sdo identificaveis
tecnicamente, ndo havendo alelos “escondidos”,
OU Seja recessivos, que nao se expressam e ou-
tros dominantes, que mascaram a manifestacao
dos recessivos.

Os valores das frequéncias alélicas obtidos
por esta contagem de genes, a partir dos genoti-
pos observados, constituem uma estimativa para
as frequéncias alélicas e genotipicas da populacao
e ndo o valor real dos pardmetros na populacao.
Esta é uma nocao fundamental neste contexto.
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Sem nos determos na complexidade do tema,
importa realcar que ndo ha um método Unico para
estimar as frequéncias génicas e podemos obter por
exemplo trés estimativas de frequéncias baseando-
-nos numa mesma amostra da populacdo. A medida
que o tamanho da amostra aumenta e se aproxima
do tamanho da populacéo, as frequéncias dos ge-
nétipos observados irdo ser tendencialmente mais
préximas das verdadeiras frequéncias na populacao
e independentemente do método utilizado para
estimar, a frequéncia génica assim calculada sera
préoxima da frequéncia génica real na populacéo.

Estes desenvolvimentos mostram claramente
a diferenca entre estimativas das frequéncias (na
pratica o que é viavel obter com amostragem ne-
cessariamente finita) e as (verdadeiras) frequéncias
génicas e genotipicas na populacao em estudo.

E demonstravel que o método de contagem
de genes pode ser considerado como uma “es-

|II

timativa natural” o que em termos estatisticos
serd contextualizado no quadro dos métodos de
estimativa por Maxima Verosimilhanca (ML).

O método de Maxima Verosimilhanca em
Estatistica &€ uma das (varias) estratégias de esti-
macao de parametros, com larga aplicagcao, mas
outras existem entre as quais as abordagens
bayesianas que alguns autores defendem como
mais apropriadas por acolherem a possibilidade
de alelos nao previstos.

Utilizando uma abordagem como a conta-
gem de genes (ou maxima verosimilhanca) ob-
temos um estimador pontual, ou seja um valor
especifico para estimativa do verdadeiro valor do
parametro populacional. Precisamos ainda de uma
ferramenta estatistica que permita avaliar a qua-
lidade da nossa estimativa e isso pode conseguir-

-se com recurso a intervalos de confianca, cuja

metodologia de célculo admite por si também
distintas abordagens.

Cada vez que efetuarmos uma nova amostra-
gem, um novo estudo genético-populacional em
Lupagaso (ou...em Timor-Leste ou Portugal) iremos
encontrar amostras com caracteristicas diferentes e
obteremos novos valores de estimativa das frequén-
cias, pelo que a estimativa, como se compreende,
estd associada a determinada incerteza.

Sendo p a verdadeira frequéncia de um ale-
lo A, a variancia da frequéncia alélica estimada
pelo método de contagem génica é dada pela
expressao p (1-p) / (2n), sendo n o tamanho da
amostra. O desvio padrdo é por sua vez a raiz
guadrada da variancia.

O intervalo de confianca de 95% para o
verdadeiro valor da frequéncia alélica p é cerca
de duas vezes o valor do desvio padrao em cada
lado do intervalo. Quanto maior a amostragem
(n) menor serao variancia e desvio padrao e mais
precisa sera a estimativa obtida para uma dada
frequéncia alélica, algo que conhecemos em mul-
tiplas aplicacdes da Estatistica.

Sendo o célculo das frequéncias génicas e
genotipicas relevante para a genética forense,
persiste discussdo cientifica em torno da perti-
néncia da inclusdo dos intervalos de confianca no
reporte da informacao ao poder judicial®.

2.2. EQUILIBRIO DE HARDY-WEINBERG

Podemos entao considerar que os dois alelos
2 e 4 do sistema D007 se juntardo aleatoriamente

5 A este propoésito consulte-se Charles Brenner em
http://dna-vie.com/noconfid.htm#challenge).
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e com as proporcdes definidas pelas frequéncias
p e g respetivamente.

Na situacao de um organismo dipléide (ou
seja com dois conjuntos de cromossomas homo-
logos, um de origem paterna e outro de origem
materna) como é o caso da espécie humana, num
sistema bi-alélico, com dois alelos com frequén-
cias p e q, podemos recorrer a um tradicional
“quadrado de Punnet”, um diagrama onde se
equacionam todas as possibilidades de combina-
¢oes entre os gametas (paterno e materno) e os
respetivos resultados probabilisticos.

Note-se que o entendimento do quadra-
do de Punnet se baseia num principio da esta-
tistica sequndo o qual a probabilidade de dois
acontecimentos simultaneos e ndo mutuamente
exclusivos se obtém pela multiplicacdo das pro-
babilidades de cada um desses acontecimentos
independentes.

Tabela 4 -Quadrado de Punnet para um sistema bialélico
com dois alelos 2 e 4 com frequéncias p e g respetivamente
na geracao inicial FO. A sombreados os gendétipos esperados
pelas diferentes combinacoes alélicas na geracao F1

Gametas masculinos (espermatozoéides)

Gametas Alelo 2 (p) |Alelo 4 (q)
femininos | Alelo 2 (p) |2-2 (p) | 2-4 (pg)
(ovocitos) | Alelo 4 (q) |2-4 (pq) | 2-4 (q)

Seqguindo a Tabela 4, espermatozéides com
o alelo 2, tém probabilidade p, igual a frequéncia
desse alelo na populacédo, de fecundar ovécitos
com probabilidades p e g respetivamente, con-
soante estes ovoécitos tenham o alelo 2 ou 4.

Teremos para as frequéncias dos varios geno-
tipos possiveis (frequéncias genotipicas esperadas
na geracao F1) respetivamente:
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f (Alelo 2- Alelo 2) = p?

f (Alelo 2- Alelo 4) = 2pq

f (Alelo 4- Alelo 4) = ¢?

A matematica reconhece estas quantidades
como a expansao binomial (p+q)?, cuja soma é
a unidade.

Ou seja: (p+q) = p?>+2pq+qg?=1.

A expressao binomial permite prever as
frequéncias dos varios gendtipos (frequéncias
genotipicas) numa dada geracao a partir das
frequéncias p e g dos gametas produzidos pela
geracao anterior. A distribuicdo binomial, em
termos da estatistica, € um caso particular da
“distribuicdo multinomial”, que descreve a pro-
babilidade de obter uma amostra com um nu-
mero determinado de objetos em cada uma de
diversas classes, o que na binomial se traduz
em duas classes.

Voltando ao exemplo considerado e subs-
tituindo p e g, pelos respetivos valores teriamos
as frequéncias genotipicas esperadas na geracao
seguinte (geracao F1):

f (Alelo 2 /Alelo2) = p?=(0.6)? = 0.36
f (Alelo 2 /Alelo 4) = 2pg = 2x 0.6x0.4 = 0.48
f(Alelo 4/ Alelo 4) = g*?=(0.4)> = 0.16
Aplicando estas frequéncias a uma nova
amostra de 100 individuos da nossa ilha de

Lupagaso, teriamos agora os seguintes valores
esperados para os trés genétipos:
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Tabela 5 - Frequéncia esperada dos varios gendtipos na
geragao F1.

Genétipos do

. Frequéncia Esperada
sistema D007

2-2 36
2-4 48
4-4 16

Segundo o equilibrio de Hardy-Weinberg
estas frequéncias genotipicas obtidas apds uma
geracao de panmixia (F1), isto é, em que os cru-
zamentos sao feitos ao acaso, irdo permanecer
constantes em subsequentes geracdes.

Com os valores na geracao F1 retomavamos
o mesmo valor inicial das frequéncias alélicas
calculado para a geracao parental inicial FO, ou
seja 0.6 e 0.4 respetivamente. No entanto como
se vé na Tabela 5, a distribuicdo genotipica es-
perada em F1 difere da inicial. Pode-se provar
porém que a partir desta primeira geracao pan-
mitica F1, a distribuicdo genotipica iria perma-
necer constante.

Este principio exemplificado para um sistema
de dois alelos pode ser matematicamente demons-
trado também para um sistema de n varios alelos
como na realidade acontece com os marcadores
microssatélites.

O equilibrio de Hardy-Weinberg diz-nos que
quer as frequéncias dos genes (frequéncias aléli-
cas) quer as frequéncias genotipicas se irdo manter
com certo valor indefinidamente se se mantiver
um conjunto de condicées e tal é passivel de
demonstracdo matematica.

Outra forma de enunciar o equilibrio de Hardy-
Weinberg é dizer que a expressdo p*+2pg+qg’=1

prevé de forma precisa as frequéncias genotipicas
a partir dos valores p e g das frequéncias alélicas.

2.3.1. CONDICOES E UTILIDADE
DO EQUILIBRIO DE HARDY-WEINBERG

Para que a previsibilidade e constancia do
equilibrio de Hardy-Weinberg se concretizem
ha um conjunto de pressupostos. A populacao
tem que ser panmitica como referido, ou seja
0s cruzamentos devem ocorrer de forma alea-
toria. A fertilidade deve ser idéntica. Nao se
admite sobreposicdo de geracdes, mutacdes,
nem selecao natural, nem fatores que alterem
o fundo genético inicial (ndo ha movimentos
migratoérios).

Estas condicoes como é dbvio, ndo se obser-
vam nas popula¢gdes humanas e nem tao pouco
noutros seres vivos. No entanto mantém-se a sua
utilidade e observa-se até um surpreendente grau
de concordancia.

A utilidade do formalismo de Hardy-Weinberg
consiste no fato de ele servir como modelo, como
hipdtese nula (um termo caro a estatistica), que
nos permite prever as frequéncias dos genoétipos
na auséncia de fatores perturbadores da simples e
aleatéria combinacdo dos gametas portadores dos
varios alelos. A comparacdo com aquela situacao
ideal, em que apenas a hereditariedade contribui
para os valores das frequéncias génicas, permite-
-nos em cada situacdo real, evidenciar e avaliar as
forcas evolutivas (e até eventuais causas de erro
técnico ou amostral) ao comparar a distribuicao
genotipica e as frequéncias génicas obtidas com o
esperado segundo o modelo (tedrico, ndo existen-
te nas populacdes que estudamos) do equilibrio
de Hardy-Weinberg.
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2.3.2. TESTANDO O EQUILIBRIO
DE HARDY-WEINBERG

A comparacao entre os resultados das ge-
notipagens obtidas com uma dada amostra da
populacédo e a hipdtese nula (a do equilibrio de
Hardy-Weinberg) faz-se recorrendo a testes es-
tatisticos como o de x ? de Pearson:

0-E)?
2 Z (
X L

—

No teste x 2 obtém-se o valor x 2 pelo so-
matorio dos quadrados das diferencas entre os
genotipos observados e esperados divididos pe-
los gendtipos esperados. Note-se que o numera-
dor da expressao nos fornece a diferenca entre
valores observados e esperados em cada classe
genotipica mas esta diferenca é computada em
termos absolutos ou seja ndo nos interessa em
que sentido ocorre essa diferenca, se a mais
ou a menos, e daf se elevar ao quadrado. Essa
diferenca absoluta é dividida pelos valores es-
perados pois temos que relativizar em relacao a
um valor esperado (uma diferenca de 4 em 100
tem um peso muito diferente de uma diferenca
de 4 em 8, respetivamente 4% e 50%). Cada
uma destas diferencas ponderadas calculadas
em cada classe genotipica é somada as restantes
previstas de acordo com as combinacdes possi-
veis em cada marcador genético atendendo ao
seu polimorfismo.

O teste x % ird fornecer a probabilidade de
obtermos o valor encontrado (ou maior ainda)
para a diferenca entre os valores observados
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e 0s esperados segundo o modelo teérico (hi-
podtese nula do equilibrio de Hardy-Weinberg)
apenas pelo acaso (e ndo por qualquer fator
evolutivo ou experimental).

Se as diferencas entre os valores de distri-
buicdo dos nossos gendtipos e os valores que
seriam de esperar na situacdo de equilibrio de
Hardy-Weinberg forem muito grandes, entao ha-
vera razbes para suspeitar que essas diferencas
nao se devem ao acaso apenas.

A analogia com o lancamento de uma moe-
da ao ar é evidente: se as diferencas entre o
numero de caras e coroas esperado pelo mero
fator sorte e o nUmero de caras e coroas efe-
tivamente obtido se traduzir numa diferenca
grande, significativa, entao suspeitamos de al-
guma viciacao da moeda uma vez que partimos
do modelo (hipdtese nula) de que as duas faces
da moeda teriam a partida a mesma probabi-
lidade de sair.

Mas até que ponto esse valor de probabi-
lidade é suficiente para tomarmos uma decisao
sobre se a nossa distribuicdo segue ou nao o
equilibrio de Hardy-Weinberg?

Torna-se necessario comparar o valor de x 2
obtido com uma distribuicao de x 2. A medida
gue o valor de x 2 cresce, a probabilidade de a
diferenca entre os valores observados e espera-
dos ser devida apenas ao acaso diminui (quanto
maiores as diferencas entre valores observados
e esperados, menos provavel é a nossa hipodtese
nula, isto é, o equilibrio de Hardy-Weinberg).
Por convencao em geral adota-se o critério de
um patamar de probabilidade 0.05 ou menos
para as diferencas obtidas em x ? para rejeitar a
hipétese nula. Significa que se 0 acaso apenas
explica as diferencas obtidas em 5% ou menos,
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entdo é de rejeitar que a populacao se encontre
em equilibrio de Hardy-Weinberg.

Note-se ainda que ao estimar a estatistica x 2
temos que ter em conta os “graus de liberdade”,
a quantidade de informacao usada no respetivo
calculo. No exemplo do marcador DS007 para
prever os trés genotipos esperados (3 classes)
utilizamos duas informacdes: o nimero de indi-
viduos e uma das frequéncias alélicas (com dois
alelos, uma vez determinada uma das frequén-
cias, p a outra é funcdo da primeira, q=1-p).
O numero de graus de liberdade é dado pelo
numero de classes menos o nimero de informa-
¢Hes usadas para o calculo das varias proporcoes
esperadas. No exemplo teriamos 3-2 = 1 grau
de liberdade.

Dado que, com os marcadores de ADN atual-
mente utilizados, muitas classes de gendtipos es-
perados (segundo o equilibrio de Hardy-Weinberg)
resultariam em valores baixos, recorre-se antes
a uma adaptacao do teste exato de Fisher, sen-
do usual a metodologia desenvolvida por Guo e
Thompson (Guo e Thompson 1992) de tipo Monte
Carlo ou em alternativa de tipo Cadeias de Markov.

O método de Fisher assenta no uso da
probabilidade condicionada que resulta de
agregacao de todas as possiveis combinacbes
genotipicas que seriam tao ou menos provaveis
que 0s genotipos observados (seriam pelo me-
nos tao raras quanto a distribuicdo genotipica
encontrada) empregando as mesmas frequén-
cias alélicas.

Como verificdmos o enunciado do equili-
brio de Hardy-Weinberg implica conhecimento
de uma das frequéncias num sistema bialélico
(no exemplo hipotético a frequéncia de um dos
alelos, 2 ou 4, p ou Q).

A deducdo dessa frequéncia assenta em
amostragens de uma dada populacdo de refe-
réncia (os referidos estudos populacionais). Ora
sabendo que usaremos essas frequéncias para
varios calculos, na verdade praticamente todos,
aplicaveis no contexto da genética forense e
designadamente o calculo da “raridade de um
dado perfil genético”, entdao percebemos como
0 grau de maior ou menor incerteza na determi-
nacao dessas frequéncias afeta imediatamente
o grau de incerteza sobre 0s nossos calculos de
ambito forense.

O erro é minimizavel (ndo eliminavel) pelo
alargamento da amostragem. Desde que asse-
gurado que esta amostragem é constituida por
individuos representativos da populacao de refe-
réncia, ndo relacionados entre si, obtida de forma
aleatéria, ndo ha um numero ideal ou sequer um
numero N de individuos na amostra que se possa
recomendar com base em critérios objetivos. No
entanto alguns autores referem as N=100 como
um valor aceitavel (Butler 2012).

Este alargamento da amostra é controlavel
pelo investigador, ou seja temos ao nosso al-
cance minimizar o erro associado a esta “amos-
tragem estatistica”. A estatistica fornece-nos as
técnicas de avaliacao desse erro de amostra (da
“amostragem estatistica”). Note-se que esse erro
é meramente estatistico e nada tem a ver com
possiveis erros laboratoriais ou outras causas de
ambito genético ou demogréfico.

Porém, na “amostragem genética”, a sorte
de gametas transportando as suas combinacoes
alélicas, esta fora do controle do investigador,
sendo determinada pelo processo evolutivo sub-
jacente a diferenciacao das populacbes referido

anteriormente.
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3. SUBESTRUTURACAO
POPULACIONAL

3.1. APOPULACAO

A populacdo, como bem lembrado por Lock
e Nguyen (Lock e Nguyen 2010) é um concei-
to abstrato que “ndo existe na natureza antes
definido formalmente por entidades nacionais
e estatais”. Nos Estados Unidos, o FBI utiliza
como suporte ao seu sistema de base de dados
CODIS, estudos genético-populacionais em que
as populacées de referéncia sao grandes grupos
étnico-populacionais no minimo discutiveis como
afro-americanos; caucasianos; hispanicos. Eis-nos
pois com a possibilidade de “inventar” as popu-
lacdes humanas consoante o nosso critério, os
nossos objetivos.

E atualmente praticamente consensual que
as atuais populacdes humanas resultardo de um
processo de expansao e diversificacao a partir de
Africa hé cerca de 100 000 anos, um perfodo de
tempo muito curto se comparado com os milhdes
de anos que foram consumidos na evolucdo que
conduziu a nossa espécie, 0 Homo sapiens.

Nesta caminhada a partir de Africa (“out of
Africa”), os grupos humanos encontraram (terao
eventualmente até se cruzado embora tal seja ma-
téria de controvérsia cientifica), com outros homi-
nideos com menor capacidade cognitiva, como os
Neandertais existentes em zonas como a Europa
ocidental. Estes novos Homo sapiens terdo vencido
pela sua inteligéncia, pelo seu valor “cultural” e
foram-se fixando pelos distintos continentes e em
funcao de barreiras geogréaficas e por forca destas,
barreiras socioculturais e linguisticas, foram-se tam-
bém diferenciando em “populacées”, mas nao em
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subespécies a tal ponto que a unidade se mantém,
ou seja a inter-reprodutibilidade entre os humanos
independentemente do grupo e localizacao geo-
gréfica a que pertencem. Como seria de esperar a
diversidade proporcionada pela informacédo gené-
tica, a diversidade genética, é consideravelmente
superior no continente africano e decresce com o
afastamento deste. Na Europa temos uma grande
“monotonia genética”.

3.2. DERIVA GENETICA E FLUXO GENETICO

As populagdes humanas apresentam graus
varidveis de diferenciacdo, consequéncia de pro-
Cessos como migracao, mutacao e deriva.

A deriva genética traduz o fato de as fre-
quéncias génicas apresentarem uma flutuacao
ao longo do tempo apenas por forca do acaso.
E algo que ndo podemos controlar por melhor que
seja a nossa amostragem aleatoriamente retirada
da populacado. No limite as frequéncias podem
chegar a extremos, ou seja termos um Unico alelo
presente na populacdo (fixacdo) e a eliminacao
de alelos (um alelo que ocorra com baixa fre-
quéncia numa populacdo de tamanho reduzido
a probabilidade de esse alelo se perder em cada
geracao é consideravel). Num sistema bi-alélico
isso equivaleria termos frequéncia p=1, g=0.

Em cada geracao se tivermos dois alelos com
frequéncias p e g as mesmas iriam se manter cons-
tantes segundo o equilibrio de Hardy-Weinberg se
a totalidade dos gametas presentes numa geracao
estivesse presente na seguinte nas respetivas pro-
porcoes. No entanto em cada geracdo, nem todos
os individuos vao contribuir para a reproducao e
assim apenas uma sub-amostra (aleatéria) da po-
pulacdo real é usada nas combinacdes dos gametas
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masculino e feminino para a geracao seguinte. Este
“erro de amostra genético” é tanto maior quanto
menor for o tamanho do efetivo populacional (as
populacdes reais também nao sdo infinitas como
exigem os pressupostos do equilibrio de Hardy-
Weinberg). O mecanismo da deriva genética é um
fator que tende a homogeneizar geneticamente
uma populacao, reduz a diversidade genética.

Quanto maior o desvio padrao das frequén-
cias alélicas (provocado pelo erro de amostra ge-
nético), maior a diversidade genética e menor a
deriva genética.

Se duas populacdes forem geneticamente
distantes isso reflete-se numa grande diferenca
entre as respetivas frequéncias génicas.

Segundo o equilibrio de Hardy-Weinberg,
terfamos uma populagdo panmitica mas, sobre-
tudo quando consideramos populagdes gran-
des, verifica-se que 0s “cruzamentos nao sao
ao acaso”, havendo uma maior facilidade em,
por exemplo, um homem portugués de Tras-os-
Montes vir a ter filhos com uma transmontana
do que com uma algarvia. Isto significa que
uma dada populacdo (a populacdo portugue-
sa no exemplo) pode em certas circunstancias,
compreender subunidades atuando ja de forma
independente, significa que uma tal populacao
se encontra subestruturada. Essas subunidades
serdo tanto mais distintas quanto menor for a
taxa de mistura genética, quanto menor for o
fluxo genético entre ambas. Um acidente geo-
grafico como uma cadeia montanhosa pode ser
o elemento causal de uma diminuicdo de fluxo
genético e consequente subestruturagdo popu-
lacional de uma populacao.

Se as duas subunidades ou duas populacoes
tiverem caracteristicas genéticas muito distintas,

um aumento do fluxo genético ird contribuir para
0 aumento da diversidade genética da populacao
e serd mais evidente o impato desse fluxo ge-
nético. Por exemplo as linhagens femininas (mi-
tocondriais) provenientes da Africa subsaariana
atualmente integrantes do “patriménio genético”
portugués, sao claramente reconheciveis e vice-
-versa dado o ponto de partida tdo geneticamente
divergente (Pereira e Ribeiro, 2009).

As frequéncias de alguns genes mostram
uma distribuicdo “clinal” ou seja, apresentam uma
variacdo continua desde um ponto de frequéncia
mais elevada até zonas de frequéncia mais rara, a
medida que nos distanciamos. Isto acontece como
consequéncia de ser mais provavel um cruzamento
com individuos geograficamente préoximos do que
com pessoas localizadas mais longinquamente
e portanto menos acessiveis. Este padrdo clinal
tem sido observado para alguns polimorfismos
humanos, sendo um exemplo classico o grupo
sanguineo B (Cavalli-Sforza 1996). Apesar da re-
cente tendéncia para a facilitacdo da mobilidade
populacional, continua a ser possivel identificar
esse gradiente na distribuicao de algumas das
frequéncias génicas humanas. Uma boa parte
das pessoas continua a realizar uniées num certo
(embora cada vez maior) raio de proximidade.

Recentemente os estudos de grande mag-
nitude envolvendo um conjunto de até 300000
SNPs (algo inimaginavel h& poucos anos) e re-
correndo a estratégia de WGP (Whole Genome
Polymorhisms) vieram a corroborar os trabalhos
ja classicos de Cavalli-Sforza (uma das grandes
referéncias na genética das populacbes huma-
nas), evidenciando por técnicas de tratamento
de dados PCA (Principal Component Analysis)

uma notavel correlacdo entre a posicdo de um
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dado individuo no “espaco genético” com a sua
posicdo no espaco geografico (McCoy, 2009).

Por outro lado, uma diminuicdo do fluxo
genético deixa, a prazo, maior potencialidade
para a atuacao do mecanismo aleatorio da deriva
genética, diferenciando cada vez mais as (agora)
subpopulacdes a ponto de elas serem ja geneti-
camente distinguiveis.

A situacao com consequéncias do ponto de
vista forense é a de termos duas “subpopulacdes”
sob uma populacéo a priori considerada, o que
obriga entdo a utilizar uma diferente base de
dados de distribuicdo de frequéncias na hora de
aplicar ao calculo da raridade/vulgaridade de uma
dado perfil genético coincidente.

O cromossoma Y, com a sua especificidade
(na porgao nao recombinante com o cromossoma
X) aliado a préatica frequente da patrilocalidade
(i.e. a mobilidade para a constituicdo do casal é
assegurada pela mulher permanecendo o homem
no seu local original) tem sido objeto da maior
atencao pelos cientistas forenses numa perspetiva
da subestruturacao populacional, inclusive a um
nivel “microgeogréfico” (Brion 2004).

Quando a diminuicdo do fluxo genético é
resultante da decrescente probabilidade de cru-
zamentos em funcdo do aumento da distancia
entre individuos ou populagbes, estamos no con-
ceito do isolamento por distancia, formulado por
Sewall Wright.

3.2.1. Avaliacao do grau de substruturacao:

da heterozigotia aos indices Fst.

Wright (Wright 1951) desenvolveu o primei-
ro de uma longa série de indices que permitem
avaliar o grau de subestruturacao populacional de
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uma populacao. Genericamente designados por
Fst, estes indices assumiram posteriores desen-
volvimentos a que correspondem sucessivas no-
menclaturas: GST (Nei 1973); 8 (Weir e Cockerham
1984); RST (Sltakin 1995).

Quando os membros de uma populacao sao
aparentados, entao a probabilidade de obterem
descendentes homozigéticos é maior do que na
situacdo de cruzamentos ao acaso (a probabili-
dade de parentes partilharem um mesmo alelo é
obviamente superior a da populacdo em geral).
Na natureza temos casos extremos, de autogamia,
em que a reproducao se faz com hermafroditismo
(ambos os sexos no mesmo individuo) como certas
espécies de plantas.

Uma medida da diversidade genética numa
populagao é a heterozigotia (em cada marcador
ou locus).

A heterozigotia pode ser obtida pela conta-
gem do numero de heterozigotos numa popula-
cao (HO, heterozigotia observada) ou a partir das
frequéncias génicas (HE, Heterozigotia esperada®,
dada pela expresséo He = 7 - 3 p? (pi é a frequén-
cia de um alelo i num dado locus). Quando maior
0 numero de heterozigotos maior a diversidade
genética. A nocao de heterozigotia num dado
locus pode ser aplicada a multiplos loci’.

6 Esta expressao corresponde ao termo “diversidade
genética de Nei”. A este respeito consulte-se por exemplo Ha-
milton, M. (2009).

7 A extensdo a multiplos (k) alelos da heterozigotia es-
perada obtém-se somando todos os possiveis homozigoticos e
subtraindo da unidade: He= 1 Z p; enquanto a heterozigotia
observada serd o somatério de todos 0s heter02|goht|cos obser-
vados na amostra populacional para k alelos: Ho = /Zﬂ/—//em que
Hi é a frequéncia observada em cada gendtipo e h o nimero de
heterozigotos possiveis num sistema de k alelos (sendo que esse
numero possivel é dado pela expressado h=k (k-1) /2).
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O indice de fixacao F® (ou F na notacao
original de Wright) compara ambas as heterozi-
gotias (a observada e a esperada caso houvesse
cruzamentos ao acaso) considerando uma uni-
ca populacao: F = He-Ho / He, em que He é a
frequéncia esperada de heterozigotos a partir
das frequéncias alélicas da populacdo de acor-
do com o equilibrio de Hardy-Weinberg e Ho
¢ a frequéncia de heterozigotos observados na
populacao.

O indice de fixacao para dada populacao (até
gue ponto 0s seus membros cruzam ao acaso ou
pelo contrario ha diminuicdo de heterozigotia face
ao esperado) pode ser explorado no contexto de
varias subpopulacoes.

Na realidade as populacées humanas ndo sao
panmiticas e assim a estimativa das frequéncias
génicas e genotipicas deve acautelar a estratifica-
cao das populacdes. Nem sempre é vidvel dispor
de bases de dados de distribuicdo de frequéncias
para todas as populacées. No contexto forense,
alguns individuos podem néo estar representados
nas bases de dados de frequéncias disponiveis
para uma dada populacéo pela sua especificidade
étnico-racial ou geogréfica. Por exemplo imagine-
-se 0 cenario de um crime perpetrado em Portugal

8 Este indice pode ser encarado como uma generali-
zacao a escala populacional do “coeficiente de inbreeding”
(notacdo f) ou de consanguinidade calculado familia a fa-
milia e significa determinar a probabilidade de dois alelos
num dado individuo serem “idénticos por descendéncia”
(IBD, Identical By Descendt), o que implica que havera um
ancestral comum aos dois alelos presentes. Quando os mem-
bros de um casal tém parentes em comum (por exemplo sao
primos em segundo grau) a probabilidade de transportarem
alelos idénticos por descendéncia no seu gendtipo é aumen-
tada o que origina uma tendéncia para excesso de homozi-
gotos (e diminuicdo da heteroziogotia).

por um individuo pertencente a uma tribo india
do interior da Amazénia.

No ambito da subestruturacao populacional
(da populacao em subpopulacdes) os Fsts surgem
na perspetiva da comparacdo da diversidade ge-
nética de cada subpopulacdo com a diversidade
genética total da populacéo, pois, como exposto
acima, a subestruturacao acarreta incremento da
diversidade genética.

A alteracdo na heterozigotia (face a fre-
guéncia esperada de heterozigotos segundo o
equilibrio de Hardy-Weinberg) situa-se agora por
um lado dentro de cada subpopulacdo (devida ao
fato de os cruzamentos ndo serem ao acaso) e por
outro entre as subpopulacdes de uma populacao,
devido a subestruturacdo desta ultima.

Entre os varios coeficientes que visam avaliar
o grau de subdivisdo de uma populacdo consi-
ST FIT ef
na nomenclatura de Wright).

deremos 0, Fef (F respectivamente

IS’

F (I, Individuos; S, Subpopulacdes) repre-
senta a média da diferenca entre a heterozigotia
observada e a esperada (segundo HW) dentro de
cada subpopulagdo como consequéncia de os
cruzamentos ndo serem ao acaso. Este coeficiente
corresponde a correlacdo entre dois alelos num
gendtipo ao acaso em qualquer das subpopula-
coes, ou seja trata-se do indice acima descrito
para uma Unica populacdo, F, mas agora como
média de varias subpopulacées. F ou f traduz o
“coeficiente de inbreeding” ou “consanguinida-
de” dentro de cada subpopulacdo. De acordo
com Holsinger e Weir (Holsinger e Weir 2009),
nas populagdes humanas os desvios intra-popu-
lacionais em relacdo as proporcdes do equilibrio
de Hardy-Weinberg serdo pequenos, algo ava-
liado pelo indice F, que compara as frequéncias
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genotipicas observadas em relacdo as esperadas
(segundo HW) dentro de uma populacao®.

Por sua vez, o Fst, F. = (H, - H) /H traduz
a reducdo na heterozigotia devido a diferenca
nas frequéncias alélicas entre subpopulacoes.
Corresponde a diferenca entre a heterozigotia
média esperada das subpopulacdes e a heterozi-
gotia esperada da populacao total. Este coeficiente
mede pois o grau de diferenciacdo entre sub-
populac¢ées e interessa sobremaneira aquando
da decisdo de considerar ou ndo uma dada base
de dados populacionais para fins forenses como
adequada ao caso em apreco. O valor de FST varia
entre 0.0 (ndo diferenciacao) e 1.0 (subpopulacoes
totalmente diferenciadas com alelos fixados).
F.=H-H
/H_ representa a comparacédo entre a heterozi-

Finalmente o terceiro indice, F

I |

gotia média observada nas subpopulagdes com
a heterozigotia esperada para a populagao total.

Os indices de fixacdo conheceram sucessiva-
mente desenvolvimentos desde a definicao inicial
de Wright que fora formulada no contexto de
um locus com dois alelos. Assim, por exemplo, o
termo G, ja referido resulta da aplicacéo a alelos
multiplos e loci multiplos (Wright 1978, Nei 1973).

Os indices de fixacdo podem alternativamen-
te ser encarados numa perspetiva de analise de
variancia, comparando a variancia das frequéncias
alélicas face a variancia da populacao total.

Se considerarmos uma dada populacéo e va-
rias sub-amostras dessa populacdo entdo podemos

9  Representando H, a heterozigotia média observada
por individuo dentro das subpopulacbes; HS a heterozigotia
média esperada dentro de subpopulacdes nas condicoes de
cruzamento aleatério; HT a heterozigotia esperada nas condi-
¢des de cruzamentos aleatérios para a totalidade da popula-
¢ao (sem considerar subpopulacdes) temos (por analogia com
a expressdo de F acima): F = (H,-H) /HS.
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usar a varidncia [o] para avaliar até que ponto os
valores observados se afastam dos valores médios,
da média.

Dado que se considera que as subpopulagoes
humanas partilham um mesmo passado evolutivo,
por mais longinquo que seja, entao as respetivas
frequéncias génicas partilham a mesma média
variando por forca do efeito de “amostragem
genética” mencionado.

De facto podemos ter duas distribuicoes
de frequéncias alélicas com a mesma média mas
distintas variancias, ou seja o espectro de obser-
vacoes ser menos ou mais disperso.

Nesta perspetiva F, passa a ser a propor-
cdo da variancia genética dentro de uma sub-
populacao (S) relativa a variancia genética total.
O equivalente do coeficiente de inbreeding F,
serd agora a proporcao da variancia de uma sub-
populagao contida num individuo. Surgem assim
novos indices de subestruturagdo como sejam os
coeficientes 8 ou 6., (Weir 1996), @ (Excoffier
1992), este para dados haplotipicos (anélise
AMOVA, anélise de variancia molecular).

Com o advento dos marcadores microssatéli-
tes foram introduzidos indices (como R,,) baseados
nas diferencas no nimero de repeticdes entre
alelos em cada locus microssatélite™.

10  Este método assenta num modelo mutacional, desig-
nado SMM, “stepwise mutation” em que cada mutacédo cria
um novo alelo por adicdo/delecdo de uma unidade de repeti-
¢ao, comigual probabilidade, pelo que os alelos com uma gran-
de diferenca de tamanho entre dois alelos traduz uma menor
proximidade de relacdo). Assim compreende-se que estes mé-
todos de avaliacdo da subestruturacéo sejam adequados quan-
do a mutacao tenha sido o mecanismo decisivo de diferencia-
¢ao entre populacoes, enquanto os métodos “tradicionais” de
avaliacdo do grau de estruturacao (mas nao totalmente postos
de parte) se baseavam nas diferencas entre as frequéncias géni-
cas de subpopulacoes.
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Um exemplo da importancia da subestrutura-
¢ao no contexto forense pode ser o da populacdo
australiana onde “escondidas” no seio de impor-
tantes aglomerados populacionais cosmopolitas
coexistem minorias de populacoes indigenas abori-
genes, com pequenos nucleos dispersos com baixos
efetivos e forte tendéncia endogamica e até neste
caso, poligamica (Taylor 2012; Walsh 2007). Na
Austrélia a quantificacdo dos perfis de DNA é feita
com recurso a trés bases de dados de frequéncias,
Aborigenes, Europeus e Asiaticos, realizando-se
frequentemente célculos em diferentes bases al-
ternativas incluindo a base de dados associada
a origem étnica do réu caso este declare a sua
afiliacdo étnica (Taylor2012), em substituicao do
sistema inicial em que se recorria a uma Unica base
de dados representativa de cada estado federado
australiano dado que por exemplo os aborigenes
poderiam estar sub-representados nessa amos-
tragem (recorde-se o que atras dissemos sobre a
amostragem em estudos populacionais).

Para os marcadores autossémicos esta
previsto desde ha muito um fator de correcdo
0 para os efeitos da subestruturarao populacional.
A SWGDAM", seguindo o National Research
Council (NRCII) recomenda as seguintes correcoes:

Para homozigotos em lugar de p? deve-se
entrar com a expressao: p*+p(7-p)6 , mantendo
a expressdo 2pq para os heterozigotos.

Em populacdes grandes ha um menor nu-
mero de homozigdéticos do que nas subpopula-
cbes que a constituem (“efeito Whalund”). Assim
introduz-se um fator de correcdo para preve-
nir a subestimativa de homozigoéticos devida a

11 Scientific Working Group on X Analysis Methods, gru-
po que representa laboratorios forenses ao nivel federal, estatal
e local nos EUA e Canada.

subestruturacdo. As entidades internacionais cita-
das propdem o uso de valores de 8 de 0.01 para
populacbes em geral e de 0.03 para pequenas
populagdes (mais endogamicas) (Council 1996).

A consideracdo do fator 6 aquando da
estimativa da probabilidade de ocorréncia de
um perfil genético coincidente (entre suspeito
e amostra-evidéncia) traduz-se numa reducao
do valor em favor do suspeito. Quanto maior o
valor de 0, maior serd a probabilidade de ob-
ter uma coincidéncia por mero acaso (Holsinger
2009). Estudos com o conjunto de marcadores
STRs recomendados atualmente pelas entidades
europeias (Budowle 2011) mostram por exemplo
valores de FST para 15 STRs de Fst=0.0161, pelo
qgue a aplicacdo dos valores dos coeficientes 6
recomendados é “conservativa”.

Nos marcadores de linhagem como cromos-
soma Y e mitocondrial, sdo esperados efeitos de
subestruturacdo ainda maiores. No entanto apesar
de haver recomendacdes por instancias internacio-
nais como a DNA Commission of the International
Society of Forensic Genetics (ISFG) no sentido de
os efeitos de subestruturacdo populacional serem
tidos em consideracdo neste tipo de marcadores de
ADN, a metodologia para tal ndo esta ainda defini-
da e deve-se ter em conta a pertinéncia ou ndo do
uso de tal fator de correccdo sobre as frequéncias,
pois se as circunstancias do caso ndo apontarem
para uma especificidade étnica ou geogréfica ou
se as populacbes nao estiverem subestruturadas
tal nado fara sentido (Cockerton 2012).

Com os marcadores polimorficos SNPs, que
justificam um crescente interesse entre a comuni-
dade cientifica forense, acontece que as diferencas
entre as frequéncias de distintas populacdes hu-
manas podem ser muito grandes (a frequéncia de
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um dado alelo pode ir desde 0 numa populacao
a 1 noutra, ou seja a fixacdo de um alelo e perda
do outro é verosimil). Este dado torna pertinente
o conhecimento da distribuicao de frequéncias em
multiplas bases de dados populacionais quando
se pretende utilizar tais tipos de marcadores na
rotina forense embora haja estudos orientados
no sentido da obtencdo de um painel “universal”
de marcadores SNPs (Pakstis 2007).

Por outro lado essa diferenca de frequéncias
tdo marcada entre distintas populacées (um eleva-
do Fst) pode ser utilizada com vantagens: o mar-
cador torna-se entdo um possivel AIM (Ancestral
Informative Marker) um marcador de ancestrali-
dade e/ou origem biogeografica o que pode ser
muito Util nas aplicacdes forenses. Muitas vezes
nao ha acesso a dados que informem a origem
biogeografica nomeadamente quando lidamos
com amostras de vestigios (sangue, saliva) e esses
marcadores AIM podem fornecer algum grau de
indicacdo quanto a origem biogeografica do in-
dividuo que produziu tais vestigios (teria sido um
europeu? um africano?) o que permite estreitar
0 ambito das investigacdes policiais quando ndo
ha uma coincidéncia de perfis de ADN com os
suspeitos considerados ou ainda auxiliando na
procura de desaparecidos.

4. PARA ALEM DA DERIVA
GENETICA: OUTROS FATORES
DA DINAMICA POPULACIONAL

A aplicacdo de um certo valor de 0 é dis-
cutivel: ndo sé os distintos marcadores apresen-
tam uma consideravel variacdo de Fsts (pela sua
histéria genealdgica) como ndo sao de excluir
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efeitos de outro fator evolutivo determinante, a
selecao natural.

Os marcadores aprovados para genética fo-
rense sao-no com base num modelo neutral ou seja
admite-se que ndo estejam sob efeito da sele¢do na-
tural, a qual se iria traduzir em marcadas diferencas
nas frequéncias em certas subpopulacées sujeitas
a esse mecanismo. Este é um tema ainda pouco
explorado mas a possibilidade aberta por trabalhos
com conjuntos de altas densidades de SNPs junto
a marcadores do sistema CODIS vem alertar para
essa possibilidade (Anderson e Weir 2006).

Também a independéncia entre os varios
loci é outra questdo relevante no contexto da
genética forense. Alguns marcadores polimorfi-
cos podem residir em loci que se apresentam em
"desequilibrio de ligacdo” e como tal tendem a
ser transmitidos em conjunto e ndo de forma inde-
pendente como consequéncia da sua proximidade
num mesmo cromossoma o que se vai refletir
numa menor frequéncia de recombinacao'.

Na situacao de desequilibrio de ligacdo, dois
alelos em diferentes loci (note-se bem que agora
estamos a considerar distintos loci e ndo dois
alelos num dado locus como acima) tendem a
ser co-herdados com maior frequéncia do que a
esperada (se fossem verdadeiramente indepen-
dentes um do outro). Daqui pode resultar uma

12 A recombinacdo genética ocorre de forma aleatéria
quando dois cromossomas homologos trocam partes do seu
ADN constitutivo como acontece no processo de formacdo
dos gametas (na meiose). Quanto maior a distancia entre dois
segmentos de ADN maior a probabilidade de a recombinacao
ocorrer, pelo que a medida da recombinacao entre dois loci é
também uma medida da distancia genética. Uma percenta-
gem de 1% de recombinacdo corresponde a 1 centimorgan
(cM) que por sua vez se pode relacionar com a distancia fisica
entre dois loci uma vez que 1cM se traduz em cerca de 1Mb
(um milhao de pares de bases de ADN).
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sobre-estimativa da forca da evidéncia aquando
dos respetivos célculos forenses.

Esta possibilidade tem sido muito menos
estudada pois exige uma abordagem populacional
complementada com estudos familiares. Nos es-
tudos populacionais (i.e. com base em individuos
nao relacionados) o desequilibrio de ligacdo nao
¢ facilmente detetavel, pelo que ha necessidade
de obtencao de familias para esse efeito.

No painel de marcadores STRs adotados
para fins forenses os marcadores /oci VWA e
D125391 estao situados no mesmo cromossoma
12 e com proximidade fisica. Estes marcadores
tém sido alvo de estudos sobre desequilibrio
de ligacao (Budowle 2011; Oconnor 2011; Gill
2012), que apontam para que ndo devam ser
considerados como loci independentes e como
tal tratados de forma diferente dos restantes
marcadores aquando dos calculos de probabili-
dade de coincidéncia de perfis genéticos ou em
testes de parentesco.

O conceito de desequilibrio de ligagédo (LD,
Linkage Desequilibrium) ndo se confunde com
Ligacdo (linkage), uma vez que dois loci podem
apresentar um LD sem que estejam em linkage.
Além do desequilibrio de ligacao resultante da
proximidade fisica de marcadores, varios fatores
da dinamica populacional como a substruturacdo
populacional e em particular a deriva genética,
podem concorrer para a observacdo de desequili-
brio de ligacdo entre loci ndo (fisicamente) ligados.
O fluxo genético entre populacdes geneticamente
distintas tende a criar desequilibrio de ligacdo por
mistura populacional (ALD, Admixture Linkage
Desequilibrium) entre loci (ligados e ndo ligados)
com frequéncias alélicas distintas nas populacoes
originais (Pfaff 2001).

Enquanto a deriva genética constitui fator
de reducado da diversidade genética, outros pro-
cessos contribuem para a dinamica populacional,
como as mutacoes ou as migracdes ou a mistura
genética os quais atuam em sentido contrario.

A mistura genética resulta na obtencao de
uma populacado com caracteristicas hibridas a par-
tir da contribuicado de duas ou mais populacoes
ancestrais as quais se encontravam inicialmente
isoladas (o que distingue do termo fluxo genético,
em que ha um contato prolongado e troca de
genes entre duas populacoes).

A maior ou menor diversidade genética e
como tal a compreensao da atual configuracdo
das populacdes humanas, abrange o ambito da
mistura genética populacional (um exemplo cla-
ro foram as movimentacdes de grandes efetivos
populacionais africanos para a América) se bem
que nao possam ser ignorados os efeitos dos
processos de deriva genética, mutacao, selecdo ou
migracdo ou ainda o efeito das proprias alterages
nos efetivos populacionais' como os “efeitos de
gargalo” (bottleneck) em que por forca de um
acontecimento sociopolitico (uma grande catas-
trofe, uma guerra) ou geodinamico (dependendo
da escala de tempo em que nos situamos para
analise), ha uma reducao drastica de forma sig-
nificativa do efetivo populacional o que se traduz
em diminuicao da diversidade genética.

13 Importa fazer a distincdo entre o tamanho da po-
pulacdo e o tamanho efetivo da populagdo, compreendendo
este Ultimo a porcao da populacdo que de fato participa da
reproducao contribuindo com gametas para a geracdo seguin-
te. Trata-se de algo dificil de determinar pelo que se considera
como o tamanho de uma populacdo idealizada com as mes-
mas caracteristicas (quanto a deriva genética) que a populacao
real em estudo e independentemente do censo populacional
ou seja da contagem de individuos na populagao.
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RESUMO

Decorridos seis anos desde a publicacao da lei que aprovou
a criacdo da base de dados de perfis de ADN e quatro anos
desde a insercao do primeiro perfil importaria fazer uma
anélise retrospectiva sobre o processo que levou a publi-
cacdo da Lein.°5/2008, de 12 de Fevereiro, a entrada em
funcionamento da base de dados, bem como descrever a
situacao actual. Assim, neste texto é feita uma descricdo
das iniciativas que originaram a publicacdo da lei e dos
aspectos que suscitaram mais controvérsia. Sao apresen-
tadas as especificidades da base de dados Portuguesa,
comparando-a, de forma sucinta, com algumas outras
bases de dados europeias, descrevendo-se os problemas
actualmente existentes. Sao abordados os pressupostos
previstos para a cooperacdo internacional nesta matéria,
tal como os principais desafios que se perspectivam.

PALAVRAS-CHAVE
Base de dados; ADN; legislacdo; cooperacao internacional.

FRANCISCO CORTE-REAL

ABSTRACT

Six years after the publication of the law that approved
the creation of the DNA profiles database and four years
after the insertion of the first profile it's important to do
an analysis of the process that led to the publication of
Law No. 5/2008, of 12 February, the entry into operation
of the database, as well as describing the current situa-
tion. Thus, this text is a brief description of the initiatives
that led to the publication of the law and the issues that
prompted the most controversy. The specificities of the
Portuguese database are presented succinctly, comparing
it with some other European databases, describing the
existing problems. The assumptions provided for inter-
national cooperation in this area are discussed, as the
main challenges that lie ahead.

KEYWORDS
Database; DNA; legislation; international cooperation.
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1. INTRODUCAO

Acompanhando o avanco cientifico e tecno-
l6gico caracteristico do final do século XX, tam-
bém a Genética Forense sofreu, nas duas ultimas
décadas, um desenvolvimento muito significativo.
Esse desenvolvimento permitiu ndo apenas uma
maior sensibilidade nos resultados analiticos como
também uma diversificacao do tipo de marcadores
genéticos a disposicdo da investigacdo. A vulga-
rizacao internacional das analises genéticas com
fins forenses originou um elevado volume de in-
formacao, cuja comparacao pode ser pertinente
para, por exemplo, se saber se 0 mesmo individuo
estd implicado em diferentes crimes ou para se
identificar o cadaver de uma pessoa desaparecida.
Tal facto levou a que muitos paises instituissem
bases de dados de perfis de ADN a partir de 1995.

Este objectivo foi oficializado na Europa atra-
vés da Resolucdo do Conselho de 9 de Junho
de 1997, relativa ao estabelecimento de bases
de dados nacionais de ADN, e da Resolucédo do
Conselho de 25 de Junho de 2001, relativa a
partilha de perfis de ADN entre os diversos es-
tados membros. A necessidade de partilha de
informacao entre os diferentes paises foi proto-
colada pelo Acordo de Prim' e, posteriormente,

1 Celebrado na cidade alema de Prim, a 27 de Maio
de 2005, entre o Reino da Bélgica, a Alemanha, a Espanha, a
Franca, o Luxemburgo, os Paises Baixos e a Austria, com vista a
aprofundar a cooperacéo policial transfronteiras nomeadamen-
te nos dominios da luta contra o terrorismo, a criminalidade or-
ganizada e a imigracao ilegal e lancando as bases para uma co-
operacao avancada entre estados membros da Unido Europeia.
Nos termos do Acordo de Priim, o intercambio de informacoes
abrange, para efeitos de prevencao e investigacao de infraccdes
penais e de manutencdo da ordem e seguranca publicas, as ma-
térias relativas, nomeadamente, aos perfis de ADN, aos dados
dactiloscopicos, a outros dados pessoais com aqueles relaciona-
dos, e aos dados relativos aos registos de matricula de veiculos.
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pela Decisdo do Conselho 2008/615/JAl, em 23
de Junho de 2008, referente ao aprofundamento
da cooperacao transfronteiras, em particular no
dominio da luta contra o terrorismo e a crimina-
lidade transfronteiras.

Em Portugal, até a criacdo da base de dados
de perfis de ADN, a comparacao entre diferen-
tes processos so era possivel em casos isolados,
mediante uma indicacao expressa da autoridade
judiciaria. Se ocorresse um determinado crime e
se conseguisse colher um vestigio bioldgico no
local, s6 apds a presenca de um suspeito ou ar-
guido se poderia fazer um estudo comparativo
entre o perfil de ADN do vestigio e o perfil de
uma amostra conhecida. A base de dados de
perfis de ADN veio permitir a comparacao entre
o perfil do vestigio e os perfis ja existentes nessa
base, possibilitando a identificacdo da pessoa
envolvida ou a obtencado de dados informativos
relativos a participacao noutras situacoes ante-
riores. Este aspecto é extremamente relevante
no caso de crimes com tendéncia repetitiva, em
que possa existir uma probabilidade significativa
da perpretacdo de um novo crime, o que pode
acontecer, por exemplo, nos homicidios dolosos
ou nos crimes de natureza sexual.

O nosso Pais possui, desde ha muito, as con-
dicoes técnicas e cientificas necesséarias ao esta-
belecimento de uma base de dados de perfis de
ADN. As metodologias seguidas por varios labo-
ratérios Portugueses encontram-se harmonizadas
com as estabelecidas em muitos outros laboraté-
rios estrangeiros. Os seus elementos pertencem
a sociedades cientificas comuns (nomeadamente
a Sociedade Internacional de Genética Forense)
gue, periodicamente, promovem reunides, con-
gressos e exercicios de controlo de qualidade. Tal
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facto, associado a escolha dos mesmos marca-
dores genéticos na constituicdo de uma base de
dados, é extremamente importante para que seja
possivel a troca de informacdes entre os varios
paises, dada a actual facil mobilidade de pessoas,
designadamente no espaco Europeu.

2. PROCESSO LEGISLATIVO

No ano 2000 foi criado o Instituto Nacional
de Medicina Legal (INML)?, resultante da fusao
dos Institutos de Medicina Legal de Lisboa, Porto
e Coimbra. Nesse mesmo ano, considerando o
facto de que muitas amostras obtidas em locais
de crime nado eram sujeitas a comparacao por
inexisténcia de qualquer suspeito ou arguido, bem
como a criacao de bases dados de perfis de ADN
em diversos paises europeus funcionando com
sucesso, este Instituto defendeu publicamente a
criacdo em Portugal de uma base de dados de
perfis de ADN.

Um levantamento a data realizado, conside-
rando apenas os casos analisados no INML, reve-
lou que aproximadamente 20% dos perfis obtidos
de amostras colhidas no ambito de investigacoes
criminais nunca foram identificados, pela circuns-
tancia de nao ter sido presente qualquer suspeito
ou arguido para comparacao ou, no caso de tal ter
ocorrido, pelo facto de o perfil nao ter coincidido
com o(s) suspeito(s) ou arguido(s) presente(s) a
exame. Apesar de este valor ndo representar a
totalidade nacional, pois duas instituicoes realizam

2 Pelo Decreto-Lei n.° 146/2000, de 18 de Julho. Passou
a ser designado por Instituto Nacional de Medicina Legal e
Ciéncias Forenses, |.P., a partir da publicacdo do Decreto-Lei
n.° 166/2012, de 31 de Julho.
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pericias oficiais na area da criminalistica bioldgi-
ca?, evidencia bem o quanto uma base de dados
poderia apoiar 0s processos de investigacao cri-
minal. Mesmo que essa proporcao de amostras
nao identificadas fosse substancialmente inferior
justificar-se-ia a criacdo de uma base de dados
de perfis de ADN em Portugal.

A circunstancia de haver uma Resolucao do
Conselho da Europa de 9 de Junho de 19974, ins-
tando os estados membros a estabelecerem bases
de dados de perfis de ADN, constituiu também
um argumento a favor da criacdo de uma base de
dados no nosso Pais. Esta resolucdo aconselhava
os estados membros a criar as suas bases de da-
dos de acordo com 0s mesmos parametros e de
forma compativel. Salientou ainda, entre outros
aspectos, que a possibilidade de partilha de da-
dos se deveria limitar a parte nao codificante do
ADN, considerada como nao contendo informacao
relativa a caracteristicas hereditarias especificas.

A Resolucdo do Conselho da Unido Europeia
de 25 de Junho de 2001 relativa ao intercambio
de resultados de analises de ADN® reforca a exi-
géncia de os estados membros limitarem a analise
do ADN as “zonas cromossomicas sem expressao
genética, ou seja, que, ao que se sabe, ndo conte-
nham informacao sobre caracteristicas hereditarias
especificas”. Acrescenta ainda a recomendacao da
cessacao da utilizacdo de marcadores genéticos em
gue venha a ser possivel a obtencao de informacéao

3 Instituto Nacional de Medicina Legal e Laboratério de
Policia Cientifica da Policia Judiciaria.

4 Resolucdo 97/C 193/02, publicada no Jornal Oficial das
Comunidades Europeias: N.° C 193, de 24/06/1997, pp. 0002-
0003.

5 Resolucdo 2001/C 187/01, publicada no Jornal Ofi-
cial das Comunidades Europeias: N.° C 187, 03/07/2001, pp.
0001-0004.
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sobre tais caracteristicas. A Resolucdo propde um
conjunto de sete marcadores para inclusao nas
bases de dados nacionais®.

Em 19 de Junho de 2001 o INML organizou,
na Universidade de Aveiro, o primeiro semina-
rio sobre bases de dados genéticos, intitulado
“Genética ao servico da Justica”, que contou com
a presenca de inumeras personalidades oriundas
nao apenas do campo cientifico, mas também das
areas juridica, ética e socioldgica. Ndo obstante a
inexisténcia de consensos sobre a matéria, o entao
Ministro da Justica’, como também o Secretario
de Estado da Justica®, salientaram a intencao do
Governo no sentido de se avangar para a criagao
de uma base de dados genéticos em Portugal.

Dezenas de intervencdes publicas, palestras,
reunides e seminarios ocorreram nos anos que se
seguiram, tendo este tema merecido um particular
destaque por parte da comunicacado social.

Em 2003, a Policia Judiciaria e o INML apre-
sentaram projectos de lei ao Ministério da justica,
com vista a criacdo de uma base de dados de
perfis de ADN.

Contudo, apenas em 2005 e pela primeira
vez, o Programa do XVII Governo Constitucional
estabeleceu a intencao de criar uma base de da-

“”

dos em Portugal, referindo o seguinte: “... sera
criada uma base geral de dados genéticos para
fins de identificacdo civil, que servira igualmen-
te fins de investigacdo criminal (assegurando-se
que a respectiva custodia ndo competira a drgao
de policia criminal)”. Conhecendo-se a autoria

do Programa do Governo nesta area, nao se

6 Designados por “European Standard Set".
7 Dr. Anténio Costa.
8 Dr. Diogo Lacerda Machado.
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estranhou a intencdo da criacdo de uma base
de dados geral. Contudo, varias foram as vozes
criticas que se levantaram, a nivel nacional e in-
ternacional, questionando a necessidade, a ca-
pacidade e as condicdes financeiras do Pais para
ter uma base de dados que incluisse a genera-
lidade da populacao Portuguesa. No entanto, o
Governo apressou-se a esclarecer, por intermédio
do entdo Secretario de Estado da Justica®, que se
pretendia uma base de dados tendencialmente
geral, construida de uma forma faseada e gradual.
O segundo pressuposto referido no Programa do
Governo estabeleceu que a custédia da base de
dados ndo competiria a 6rgao de policia criminal,
sem qualquer outra referéncia, designadamente
guanto a motivos para tal condicdo ou quanto a
entidade que tutelaria a base de dados.

Por despacho do Ministro da Justica', de
19 de Janeiro de 2006", foi criada uma comissdo
com a incumbéncia de apresentar até ao final
desse ano uma proposta de lei que permitisse a
criacao da base de dados de perfis de ADN. No
que se refere a metodologia proposta e com o
intuito de clarificar a interpretacao do previsto
no Programa do Governo foi estabelecido que,
na perspectiva da progressiva e gradual gene-
ralizacao da base de dados, a proposta deveria
perspectivar o seguinte:

a) Constituicao e funcionamento de uma
base de dados genéticos com fins de in-
vestigacao criminal;

9 Dr. Tiago Silveira.
10 Dr. Alberto Costa.

11 Publicado em Diario da Republica, 2.2 série, n.° 24, em
2 de Fevereiro de 2006.
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b) Constituicdo e funcionamento de uma
base de dados genéticos com fins de
identificacao civil.

A comissao foi constituida por um represen-
tante do Ministro da Justica'?, um representante do
Conselho Nacional de Medicina Legal™, um repre-
sentante do Conselho Nacional de Etica e Ciéncias
da Vida'¥, uma representante do Laboratério de
Policia Cientifica (LPC) da Policia Judiciaria', uma
representante do Centro de Direito Biomédico da
Faculdade de Direito da Universidade de Coimbra
e um representante do INML"Y, que coordenou.
Apesar de o despacho ministerial que criou a co-
missao ter previsto a presenca de um elemento da
Comissao Nacional de Proteccdo de Dados, esta
entidade entendeu nado indicar representante pelo
facto de ter de vir a pronunciar-se posteriormente,
apos a elaboracao da proposta.

Uma das questdes prévias levantadas refe-
riu-se a aplicabilidade, neste ambito, da Lei n.°
12/2005, de 26 de Janeiro, relativa a informacéao
genética pessoal e informacao de saude, dado
que o seu artigo 1.° estabelece que a referida lei
“define o conceito de informacdo de saude e de
informacdo genética, a circulagao de informacéo e
a intervencdo sobre o genoma humano no sistema
de saude, bem como as regras para a colheita e
conservagao de produtos bioldgicos para efeitos
de testes genéticos ou de investigagdo"”. Apesar
de diversas normas e pressupostos da referida

12 Dr. Diogo Lacerda Machado.
13 Prof. Doutor André Pereira.
14 Prof. Doutor Jorge Soares.

15 Dr? Saudade Nunes.

16 Prof?. Doutora Helena Moniz.

17 O autor do presente capitulo.

FRANCISCO CORTE-REAL

lei poderem ser aplicaveis as pericias de genética
forense, as especificidades de uma base de dados
com fins forenses bem como a multiplicidade de
questbes proprias desta area justificavam a apro-
vacao de uma lei nesta matéria. Esse tera sido o
entendimento do legislador ao referir, no n.° 19
do artigo 19.° da referida lei, que “os bancos de
produtos biolégicos constituidos para fins foren-
ses de identificacdo criminal ou outros devem ser
objecto de requlamentacao especifica”.

Entre os diversos diplomas tomados em
consideracdo pela comissao salienta-se a Lei de
Proteccao de Dados Pessoais'®. Os conceitos de
dados pessoais, ficheiros de dados pessoais, nor-
mas relativas ao consentimento e aspectos relacio-
nados com o tratamento e interconexao dos dados
foram assimilados da referida lei, procurando-se
que o projecto em nada contrariasse as orienta-
coes estabelecidas nesse diploma.

Também os pressupostos estabelecidos no
Cédigo de Processo Penal foram amplamente con-
siderados, designadamente no que se refere as
questdes relativas a sujeicdo a exame e ao despa-
cho que ordena a pericia, entre outros aspectos.
Salienta-se que nao houve qualquer indicacdo no
sentido da articulacdo entre os trabalhos da co-
missao que preparou o projecto relativo a criacao
da base de dados e da que procedia a revisao do
Codigo de Processo Penal.

A comissao elaborou o projecto durante
0 ano de 2006, tendo solicitado e tomado em
consideracao o parecer de multiplas entidades
e personalidades de algum modo ligadas a este
tema, através de um inquérito elaborado para esse

18 Lein.° 67/98, de 26 de Outubro.
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efeito, elencando as questdes mais problematicas
e controversas.

Foi realizado o levantamento nacional e inter-
nacional de estudos, artigos de opinido e resultados
das bases de dados genéticos em funcionamento,
0 que permitiu a comissdo a analise comparada
das questdes suscitadas por esta matéria.

Em 27 de Outubro de 2006, o INML orga-
nizou, conjuntamente com o Centro de Direito
Biomédico da Universidade de Coimbra, um semi-
nario internacional’® em que foram apresentadas e
discutidas, por representantes de diversos paises,
as principais bases de dados em funcionamento.

A proposta de diploma foi concluida pela
comissao, tendo sido entregue ao Ministro da
Justica no dia 18 de Dezembro de 2006.

No infcio de 2007, o Governo colocou em
discussao publica o projecto®.

Foi solicitado parecer a Comissdo Nacional
de Proteccdo de Dados que se pronunciou?' ma-
nifestando preocupacédo pela possibilidade da
obtencado de outro tipo de informacao a partir
do ADN néo codificante, além da necessaria para
a identificacao genética individual. O parecer con-
siderou positiva a criacdo da base de dados para
fins de investigacao criminal, defendendo con-
tudo a inadmissibilidade da coercibilidade fisica
para submissdo ao exame e a obrigatoriedade da
existéncia de decisdo judicial fundamentada. No

19 Decorreu na Faculdade de Direito da Universidade de
Coimbra.

20 Apesar de se ter procurado uma participacao publica
alargada e de o Ministério da Justica ter colocado o projecto,
durante cerca de trés meses, na sua pagina electrénica, com
relevo na pagina de abertura, ndo houve um Unico comenta-
rio, sugestao ou critica que tivesse sido apresentado.

21 Através dos seus pareceres n.° 18/2007, de 19 de Abril
de 2007, e n.° 41/2007, de 16 de Julho de 2007.
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que se refere ao critério temporal da insercao do
perfil, considerou excessiva a insercao de perfis
de condenados a penas concretas de 3 anos de
prisao, referindo dever ser substituida pela pena
concreta de 10 ou, no méximo admitido, de 5 anos
de prisao efectiva. No que se refere a vertente da
identificacao civil?> considerou nao ser necessaria
e ser excessiva, "dada a sua obrigatoria universali-
dade, por um lado, e dada a excepcionalidade da
finalidade da sua criacdo”, apenas se concebendo
“no contexto de catastrofes e acidentes imprevi-
siveis e absolutamente excepcionais”.

0 Conselho Nacional de Etica para as Ciéncias
da Vida pronunciou-se?? considerando justificavel
a criacdo de uma base de dados de perfis de ADN,
desde que salvaguardados os principios de trans-
paréncia, independéncia e qualidade. O parecer
orientou-se no sentido de a base poder conter
perfis de pessoas condenadas por crimes graves
ou inimputdaveis perigosos, no que se refere a
vertente criminal, bem como perfis para identifica-
cado de vitimas e de pessoas desaparecidas e seus
familiares. Chamou a atencdo para a necessidade
da eliminacdo dos dados, no caso de algum dos
marcadores vir a demonstrar uma associacdo a
uma doenca ou um traco comportamental. Além
da obtencao do consentimento informado, escrito
e revogavel por parte de voluntérios, familiares de
pessoas desaparecidas e profissionais, defendeu
gue se deveria obter também o assentimento das
pessoas condenadas. Foi defendida a destruicao
das amostras biolégicas identificadas, apds a ob-
tencdo dos perfis, tendo sido peremptéria a recusa

22 Apesar do registo de que o fundamento da sua cria-
cao se destinava a identificacao de desaparecidos.

23 Através do seu parecer n.° 52/CNECV/2007, de 12 de
Junho de 2007.
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da possibilidade de recurso, para fins criminais, a
bancos de material bioldgico pré-existentes cria-
dos com fins médicos ou de investigacado. Foi
considerado que tanto a custodia das amostras
como da base de dados deveria estar a cargo
de uma entidade independente, pluridisciplinar e
gue nao fosse parte interessada na investigacao.
Quanto a aspectos relativos a seguranca dos da-
dos, referiu-se a necessidade de uma separacao
entre o ficheiro dos dados pessoais e o ficheiro
dos perfis de ADN, bem como a limitacdo da
cooperacao internacional a partilha de perfis de
ADN e nao de amostras bioldgicas.

Em 8 de Junho de 2007 a proposta de Lei
144/X deu entrada na Assembleia da Republica.
Foi aprovada na generalidade, no dia 27 de
Setembro de 2007%. A aprovacao final global
ocorreu no dia 6 de Dezembro de 2007%.

A lei que aprovou a criacado em Portugal da
base de dados de perfis de ADN foi finalmente
publicada em 12 de Fevereiro de 2008 (Lei n.°
5/2008).

No que se refere ao funcionamento da base
de dados, alguns pontos foram acrescentados a
versao entregue pela comissdo que preparou a
proposta, entre os quais:

- artigo 8°: acrescentado o n.° 6;
- artigo 19°: a proposta previa, non.° 1, que
a comunicacdo dos dados pudesse ser

"

feita “... aos magistrados do processo,

24 Com votos a favor do PS e do PSD, votos contra do
PCP, do BE, de Os Verdes e de dois Deputados do PSD e a
abstencao do CDS-PP.

25 Com votos a favor do PS e do PSD, votos contra do
PCP, do BE, de Os Verdes, de 2 Deputados do PSD e de uma
Deputada nao inscrita e a abstencdo do CDS-PP.
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aos orgaos de policia criminal e ao INML",
passando a redaccao final a permitir a co-
municacao dos dados “ao juiz competen-
te consoante o tipo ou fase do processo,
mediante requerimento fundamentado”;

- artigo 26°: acrescentados a alinea e) no
n°leon?2;

- artigo 34°: o n.° 2 passou a limitar a utiliza-
¢do como meio probatoério das amostras
colhidas ao abrigo do disposto no n.°
1 do artigo 8.° ao respectivo processo.

Nos termos do artigo 39.° da Lei n.° 5/2008,
o regulamento de funcionamento da base de da-
dos seria aprovado pelo conselho médico-legal do
INML, no prazo de seis meses apds a publicacao
da lei. O referido regulamento foi elaborado, dis-
cutido e aprovado pelo conselho médico-legal na
sua reunido de 15 de Julho de 20082¢.

O conselho de fiscalizacdo da base de dados,
estabelecido pelo artigo 29.° da Lei n.° 5/2008,
apos eleicao, foi designado pela Assembleia da
Republica em 26 de Fevereiro de 2009%7.

Elementos do INML foram aos Estados Unidos
da América fazer formacao no laboratério do FBI
na Virginia?8, tendo ficado habilitados a trabalhar
com o programa CODIS?. O programa CODIS foi
instalado no INML em Marco de 2009%, tendo

26 Vindo a ser publicado em Diério da Republica, 2.2 sé-
rie, n.° 234, de 3 de Dezembro de 2008.

27 Constituido pelo Conselheiro Manuel Simas Santos,
pela Prof?. Doutora Helena Moniz Falcdo de Oliveira e pela
Profe. Doutora Paula Ribeiro de Faria, nos termos da Resolucao
da Assembleia da Republica n.° 14/2009.

28 Em Fevereiro de 2009.

29 Combined DNA Index System.

30 Instalacdo concretizada entre 16 e 18 de Marco de
20009, pelo Dr. Kenneth Walker, CODIS International Installation
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sido modificado no sentido da sua adaptacédo a
Lei n.° 5/2008.

Tal como previsto no artigo 12.° da Lei n.°
5/2008, a portaria conjunta dos Ministérios da
Justica e da Saude relativa aos marcadores de
ADN a integrar a base de dados foi publicada
em 17 de Marco de 2009%".

Na sequéncia de candidatura a programa
da Comissao Europeia®’, o INML conseguiu obter
financiamento que lhe permitiu adaptar os seus
laboratérios as exigéncias periciais acrescidas
relacionadas com a criacao e entrada em fun-
cionamento da base de dados de perfis de ADN.

De acordo com o estabelecido pelo artigo
16.° do regulamento de funcionamento da base
de dados de perfis de ADN, foi elaborado um ma-
nual de procedimentos relativo as regras técnicas
do seu funcionamento, com vista a assegurar a
qualidade, a seguranca e a confidencialidade da
base. O manual de procedimentos foi elaborado
por elementos do INML e do LPC33.

Face a necessidade de serem observados
critérios rigidos relativos a colheita das amostras,
tanto a nivel dos laboratérios que procedem a
realizacao das analises como pelos restantes ser-
vicos médico-legais e por autoridades policiais,
foram elaboradas normas especificas de recolha
de amostras no ambito da base de dados de per-
fis de ADN3*, por elementos do INML e do LPC,

Coordinator, e pelo Eng®. César Ferreira, Coordenador Técnico
designado pelo INML para a base de dados.

31 Portaria n.° 270/20009.

32 "Prevention of and Fight against Crime 2007", da an-
terior Direccao-Geral da Justica, Liberdade e Seguranca.

33 Aprovado em reunido do Conselho Directivo do INML
em 16 de Novembro de 2009.

34  Aprovadas em reunido do Conselho Directivo do
INML em 26 de Abril de 2010.
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tendo sido divulgadas pelas entidades referidas
gue procedem a colheitas.

O primeiro perfil de ADN foi inserido na base
de dados no dia 12 de Fevereiro de 2010, ou seja,
dois anos ap6s a publicacdo da Lei n.° 5/2008.

Por Resolucdo de 7 de Junho de 2013, na se-
guéncia de eleicao, foi designado pela Assembleia
da Republica o novo Conselho de Fiscalizacdo da
base de dados de perfis de ADN3®.

A Lei n.° 40/2013, de 25 de Junho, veio
aprovar a organizacao e funcionamento do con-
selho de fiscalizacdo da base de dados de perfis
de ADN?3, bem como proceder a primeira alte-
racao deste diploma. Previa a Lei n.° 5/2008, no
seu artigo 5.°, n.° 2, que “Sob proposta de uma
das entidades referidas no numero anterior [LPC
ou INML], e com autorizacdo do Ministério da
Justica e do ministério que tutela o laboratorio
proposto, a analise dos perfis de ADN pode ser
realizada por outros laboratdrios”. A nova redac-
cao do referido n.° 2 passou a dizer apenas que
a "Analise dos perfis de ADN pode ser realizada
por outros laboratdrios, mediante autorizacdo do
Ministério da Justica e do ministério que exerca
tutela sobre eles"?.

35 Constituido pelo Desembargador Anténio Casebre
Latas, pelo Médico e Deputado Dr. Ricardo Baptista Leite e
pela Advogada Dr?. Maria Helena Terra Brandao de Sousa, nos
termos da Resolucao da Assembleia da Republica n.° 81/2013.

36 De acordo com o previsto no artigo 30.° da Lei n.°
5/2008.

37 0O enunciado existente justificava-se pelo facto de ter
sido entendido que no caso de excesso de determinacoes judi-
ciais de insercao de perfis, que ultrapassassem as capacidades
dos laboratérios do LPC e do INML, estas entidades publicas
poderiam solicitar apoio a outros laboratérios que ofereces-
sem garantias de qualidade, o que estariam em condicoes de
comprovar dado ser a drea em que exercem actividade.
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3. CARACTERISTICAS
DA BASE DE DADOS

3.1. CRITERIOS DE INCLUSAO

No que se refere aos critérios de inclusao,
vérias questdes e hipdteses foram equacionadas
e amplamente discutidas, entre as quais as se-
guintes:

a) Criar uma base de dados geral ou inser-
cao dirigida a um determinado grupo?

b) Limitar a base de dados a vertente da
investigagcdo criminal ou incluir também
a vertente da identificacdo civil?

¢) No ambito criminal, inserir apenas perfis
de condenados ou incluir também perfis
de suspeitos ou arguidos?

d) Ter como critério de insercao a medida
da pena ou estabelecer um catalogo de
crimes?

e) Que medida de pena estabelecer?

3.1.1. Varias foram as propostas no sentido
de ser criada uma base de dados geral, que in-
cluisse toda a populacao Portuguesa. Tal proposta
foi apresentada, sobretudo, por juristas, pois as
pessoas com formacdo na area cientifica defen-
diam, de forma quase consensual, a existéncia
de uma base de dados mais limitada. O principal
argumento juridico apresentado sustentava-se
no fundamento de que estaria mais conforme
a Constituicao a criacdo de uma base de dados
geral em vez de uma outra que incluisse apenas
um determinado grupo da populacdo, embora
tal ndo tivesse sido também consensual entre os
juristas consultados. Defendia-se essa posicao
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com a justificacdo de que uma lei deve ser geral
e abstracta, ndo podendo ser aplicavel apenas,
no caso, a um predeterminado grupo de pessoas
condenadas. Foram apresentadas algumas su-
gestbes sobre como poderia ser construida essa
base de dados geral, entre as quais a da possi-
bilidade da recolha sistematica de amostras aos
recém-nascidos ou a colheita a todos os cidadaos
aquando da renovacao do bilhete de identidade.
Foi dado o exemplo do projecto da identificacao
dos cerca de 270 000 habitantes da Islandia®®,
apesar de se saber que essa base de dados teve
finalidades essencialmente clinicas.

No entanto, varios argumentos relevantes
foram apresentados contra tais propostas. Desde
logo a inexequibilidade da sua concretizagdo em
breve prazo. Portugal ndo possufa, nem possui,
laboratoérios com capacidade suficiente para pro-
ceder a centenas de milhares de analises anuais e
seria extremamente dispendioso e moroso ter de
criar novos laboratérios e formar recursos huma-
nos que pudessem dar resposta a essas exigéncias.
Salienta-se que a comunidade cientifica interna-
cional considera que um perito podera subscrever
autonomamente um relatério pericial apenas apés
trés anos de exercicio de actividade pericial. E,
além disso, seria uma opcao menos segura a de
gue novos laboratérios e pessoas recentemente
contratadas para o efeito assumissem a responsa-
bilidade da determinacao de perfis de ADN para
inserir numa base de dados, em comparacdo com
laboratérios e peritos com anos de experiéncia
no exercicio pericial.

Por outro lado, tal solucdo apresentaria
uma taxa proporcional de sucesso no apoio a

38 DeCode Genetics.
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investigacao criminal muito inferior a verificada
para a generalidade dos paises. Dado que ape-
nas uma determinada proporcao de individuos de
uma populacdo comete crimes, se analisassemos
os perfis de ADN de toda a populacdo em vez de
somente 0s que estdo envolvidos em actividades
criminosas, a taxa proporcional de sucesso seria
naturalmente inferior. O nimero de sucessos seria
superior, mas a proporcao de resultados positivos
relativamente ao total analisado seria sequramente
muito inferior. Em resumo, seria uma solucao muito
mais dispendiosa, com uma taxa proporcional de
sucesso inferior, portanto mais dificil de defen-
der, além de ser inexequivel a breve prazo em
Portugal. Nao sendo uma solucéo rejeitada pela
maioria dos que se pronunciaram quanto a este
aspecto, entendeu-se que seria mais adequado
avancar por etapas: elaborar, em primeiro lugar,
uma proposta dirigida aos processos de investiga-
cdo que pudessem beneficiar das potencialidades
de uma base de dados e, futuramente, perspectivar
o seu alargamento a populacdo em geral®.
Assim, apesar de ter os seus defensores e de
constituir uma proposta com argumentos muito
validos, a solucdo da criacdo de uma base de da-
dos geral a curto prazo acabou por ser preterida.

3.1.2. No que se refere a questado de limitar
a base de dados a vertente da investigacao crimi-
nal ou incluir também a vertente da identificacdo
civil, foi praticamente consensual a aceitagao das
potencialidades que a inclusao de perfis de ADN
com fins de identificacao civil poderia trazer. Ndo
obstante o facto de a maioria dos paises europeus

39 Uma solucdo semelhante as propostas que tém sido
feitas no Reino Unido, face a constatacdo de que a base de
dados inclui ja a generalidade dos cidadaos criminosos.
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privilegiar a vertente criminal nas suas bases de da-
dos, alguns incluem também o ambito da identifi-
cacao civil. Uma base de dados de perfis de ADN
podera ser Util para a identificacdo de corpos, nao
apenas em situacoes de catastrofes, mas também
para apoiar os casos isolados com que se confron-
tam os servicos médico-legais no decurso da sua
actividade pericial diaria. Alias, as bases de dados
de ambito nacional servem essencialmente este
Ultimo propdsito e ndo o primeiro, ao contrario
do que foi defendido pela generalidade dos que
justificavam ndo serem necessarias as finalidades
de identificacao civil da base de dados, referindo
gue em Portugal ndo ocorriam muitas catastrofes.
Se ocorrer uma catdastrofe no nosso Pais, quer se
trate de uma situacao usualmente chamada de
catastrofe fechada“*® (como pode ser a queda de
avido) ou de uma catéastrofe aberta*' (como, por
exemplo, um terramoto), existe usualmente uma
investigacdo concertada, sob a coordenacao de
um magistrado do Ministério Publico. Mesmo na
auséncia de lei propria para uma base de dados
perfis de ADN, nada impediria que fosse criada
uma base de dados especifica para investigacao
do caso concreto, com o objectivo de comparar
os perfis obtidos das vitimas com os dos familiares
das pessoas envolvidas ou outras amostras de
referéncia. Tal aconteceu por diversas ocasioes,
sempre que necessario e determinado pela auto-
ridade judiciaria. Nunca foi af que residiu o pro-
blema, porque a legislacdo possuia mecanismos
de responder a essa necessidade da investigacdo
pericial.

40 Em que é conhecido o nimero de vitimas.

41 Em que pode nao ser conhecido o nimero e a iden-
tidade das vitimas.
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O problema colocava-se no caso dos corpos
ndo identificados que iam dando entrada nos ser-
vicos médico-legais e que, apos o recurso a todas
as outras metodologias de identificacao possiveis,
eram inumados por identificar. Simultaneamente
existiam pedidos de familiares de pessoas desa-
parecidas e de autoridades policiais no sentido
de se saber se determinados corpos teriam dado
entrada nalgum dos servicos médico-legais do
Pais. Havendo alguma suspeita de que um deter-
minado corpo pudesse pertencer a uma pessoa
especifica, mesmo que surgido em local distinto
do que seria de esperar ou mesmo que muito
tempo apés o seu desaparecimento, nada impe-
dia que o magistrado responsavel pelo processo
mandasse proceder a comparacdo genética. A
maior dificuldade colocava-se quando ndo havia
gualquer suspeita. Nessas circunstancias sempre
foi entendimento do INML (apesar de ser um
instituto com abrangéncia de actuacdo a todo o
territério nacional e de ser tecnicamente possivel
a confrontacdo entre os diferentes casos isolados)
gue nao lhe era permitido estar a comparar distin-
tos processos, sob a alcada de diferentes (ou até
dos mesmos) tribunais, sem uma determinacao de
um magistrado nesse sentido. Este foi o objectivo
principal que justificou a necessidade da vertente
de identificacao civil da base de dados e ndo o
problema das catastrofes, como erroneamente
se interpretou.

Mas acrescenta-se, no que se refere as gran-
des catastrofes, nomeadamente as catéstrofes
abertas, que por vezes nem todos 0s corpos sao
identificados nem aparecem todas as pessoas de-
saparecidas. Nessas circunstancias, o processo de
identificacdo das vitimas podera prolongar-se por

muitos anos sem que o0 processo seja encerrado.
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A questdo que aqui se poderia colocar seria a
da opcao entre uma base de dados para cada
uma das catastrofes que pudessem ocorrer ou ter
apenas uma Unica base de dados nacional que
integrasse estes diferentes processos. Nao temos
duvidas em defender que é vantajosa a existéncia
de apenas uma Unica base de dados nacional.
Existindo mais do que uma grande catéstrofe, em
gue nem todas as vitimas tenham sido localiza-
das e identificadas, seria possivel o aparecimento
posterior de corpos cujos perfis teriam de ser
comparados com as diversas bases de dados até
a sua identificacdo. Seria um processo complexo
e desnecessario face a alternativa da existéncia
de apenas uma Unica base de dados nacional que
permita a comparacao entre os perfis de todos
os corpos nado identificados que aparecam (inde-
pendentemente do local e do tempo) com todos
os perfis de familiares de pessoas desaparecidas
ou de outras amostras de referéncia.

3.1.3. No que diz respeito a vertente criminal
da base de dados de perfis de ADN colocou-se a
questdo de inserir apenas perfis de condenados
ou incluir também perfis de suspeitos ou arguidos.

O facto de o processo de criacdo da base de
dados nacional ter sido iniciado quando a maio-
ria dos pafses europeus possuia ja experiéncia
de vérios anos de funcionamento das suas bases
de dados permitiu ter em consideracao os res-
pectivos resultados. Nesse ambito, constatou-se
uma taxa de sucesso superior para suspeitos*? em
comparacdo com condenados, no que se refere
a coincidéncias obtidas. A inclusdo de perfis de

42 Traducao de suspects, o que pode incluir o correspon-
dente a suspeitos e a arguidos, dependendo dos ordenamen-
tos juridicos de cada pais.
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suspeitos foi observada em paises como o Reino
Unido, a Austria, a Alemanha, a Finlandia ou a
Suica, entre outros. Além disso, foi consensual,
entre os investigadores criminais consultados, a
opinido de que seria Util a inclusdo de perfis de
ADN de suspeitos na base de dados nacional.
No entanto, foi também praticamente con-
sensual, entre os juristas que se pronunciaram
relativamente a este aspecto, que a previsao de
um ficheiro de suspeitos ou arguidos na base
de dados levaria a que a proposta pudesse ser
inconstitucional, com o argumento de que esses
cidadéos sdo inocentes até prova em contrario.
Neste aspecto, como em diversos outros,
a comissao que elaborou a proposta optou pela
posicdo mais cautelosa, sempre no pressuposto
de que seria mais benéfico para o Pais ter uma
base de dados mais restritiva mas que pudesse ser
aprovada, do que apresentar uma proposta mais
arrojada que ndo conseguisse obter o consenso
suficiente para a sua aprovacdo e que levaria,
provavelmente, a mais alguns anos de discussao e
de atraso na criacdo desta importante ferramenta.
A experiéncia observada em diversos outros paises
mostrou também que muitos comecaram com
bases de dados restritivas e que, progressivamente
e a medida que os receios iniciais foram desapare-
cendo e a sociedade passou a conhecer melhor e
a ter mais confianca neste instrumento, alargaram
a sua abrangéncia. Assumidas voluntariamente,
as opcoes foram no sentido referido, deixando
para uma fase posterior os aperfeicoamentos que
a experiéncia viesse a demonstrar necessarios.
No entanto, e para de algum modo se poder
satisfazer as necessidades legitimas da investiga-
cao criminal, foi prevista a possibilidade de inter-
conexao de perfis de arguidos com os perfis de

155

amostras problema existentes na base de dados.
Essa possibilidade pode ser exercida sempre que
for entendido necessaria, nos termos da lei apro-
vada. Por essa via ndo se equipararam os arguidos
aos condenados, no sentido da permanéncia dos
seus perfis na base de dados, mas nao se retirou
a investigacao criminal uma ferramenta que lhe
pode ser extremamente Util, salvaguardados os
direitos daqueles cidadaos.

3.1.4. Quanto a questao de ter como critério
de insercdo a medida da pena ou um catalogo
de crimes, observou-se ndo serem uniformes as
opcoes seguidas nos diversos estados europeus.
Paises como a Holanda, a Suécia, a Dinamarca
ou a Suica optaram por ter como critério a medi-
da da pena. Franca, Finlandia ou Noruega, entre
outros, definiram um catdlogo de crimes como
critério de inclusao.

Esta foi uma das questdes em gue ndo houve
unanimidade de opinides, nem no seio da comis-
s80 que preparou a proposta legislativa, nem nas
pessoas consultadas sobre a matéria. Acabou por
prevalecer o critério da medida da pena. Um dos
argumentos que mais pesou consistiu na consta-
tacdo de que a genética forense pode cada vez
mais fornecer resultados ndo apenas nos crimes
contra a vida e as pessoas, em que com maior
probabilidade pode existir material bioldgico fa-
cilmente identificavel, mas também noutro qual-
quer tipo de crime, em que pode ser possivel a
identificacdo de um perfil genético num docu-
mento manuseado ou num objecto agarrado. Nao
haveria, assim, qualquer critério cientifico sélido
que constituisse um argumento irrefutavel para
escolher alguns crimes em detrimento de outros.
Ndo havendo argumento cientifico irrefutavel,
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com que justificacdo se escolheriam alguns cri-
mes relativamente a outros? Que outro critério,
melhor do que o da gravidade do crime come-
tido poderia ser considerado? Fixando o Codigo
Penal a mesma medida de pena para dois tipos
de crime distintos, com que fundamento se in-
cluiria um deles e se excluiria o outro? Assim,
apesar de nao ter existido unanimidade no seio
da comisséo, a opcao pelo critério da medida da
pena foi a posicao maioritaria e que acabou por
ser apresentada na proposta final.

3.1.5. A questdo que se colocou em seguida
foi a de qual a medida da pena a considerar. Ndo
havia um padrao uniforme entre os diversos paises
gue tinham optado pelo critério da medida da
pena: a Suica estabeleceu como critério um ano,
a Dinamarca um ano e meio, a Suécia dois anos, a
Holanda quatro anos, etc. Através dos resultados
observados em varios paises, concluiu-se que nao
apenas crimes muito graves ou graves obtinham
coincidéncias identificativas nas diversas bases de
dados, mas também crimes de menor gravidade.
Por exemplo as situacdes em que tinha ocorrido o
crime de roubo caracterizavam-se por uma taxa
de identificacdo muito elevada dos seus supostos
autores. Além disso, foram tomados em consi-
deracdo dados que apontavam para a utilidade
da insercao precoce do perfil de ADN de um
individuo que se inicie em actividades criminosas.
Investigadores criminais consultados referiram nao
apenas a observacdo de uma tendéncia repetitiva
no cometimento de alguns tipos de crime, mas
principalmente a circunstancia de que é comum
o inicio das actividades criminosas com crimes de
pequena gravidade, com evolucao posterior para
crimes de maior gravidade. A titulo de exemplo,
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dados da Gra-Bretanha tomados em consideracao
afirmavam que menos de um quarto das deten-
coes se referiam a novos individuos, 85% dos
criminosos tinham a sua primeira condenacao
entre 0s 14 e 0s 19 anos de idade, a probabilidade
de um individuo de 14 anos reincidir no crime era
de 77% e que 20% dos criminosos cometiam
80% dos crimes®3.

Contudo, um dos aspectos a observar teria
necessariamente de ser a exequibilidade da pro-
posta legislativa. Foi entendido que ndo deveria
ser apresentada uma proposta que nao fosse
possivel de concretizar com os meios laborato-
riais ao dispor do Pais ou, pelo menos, que nao
implicasse investimentos muito avultados para as
capacidades financeiras nacionais.

Com base nos dados estatisticos disponi-
bilizados pelo Ministério da Justica, foi feito um
levantamento sobre o nimero de condenacdes
existentes de acordo com a medida da pena apli-
cada. Verificou-se, no que diz respeito a conde-
nacdes com pena igual ou superior a trés anos,
que havia cerca de seis mil condenagdes por ano
em Portugal. Admitindo-se que, no limite, todas
as condenacoes implicassem a determinacdo do
perfil genético, tal acréscimo de exames labo-
ratoriais seria possivel de suportar pelos quatro
laboratérios perspectivados para a realizacdo das
pericias (os trés laboratérios do INML e o LPC),
com o eventual apoio de outro laboratério na-
cional cumpridor dos requisitos de qualidade, se
se viesse a revelar necessario.

43 BUSHER, L. — The use of the UK National DNA Da-
tabase to support an intelligence-led approach to the inves-
tigation of crime. Journal de Médecine Légale Droit Médical.
(2002), p. 21-25.
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Apesar de ter sido defendida uma maior abran-
géncia da base de dados, por exemplo estabele-
cendo como critério de insercdo uma condenacao
com uma pena igual ou superior a dois anos ou
até igual ou superior a um ano (a semelhanca de
outros paises), tal facto originaria a necessidade de
realizar dezenas ou centenas de milhares de exames
laboratoriais 0 que seria absolutamente impossivel
de concretizar a breve prazo com os recursos actual-
mente existentes. E se fosse necessario criar novos
laboratorios e formar muito mais pessoas, 0 N0sso
Pals iria ter de aguardar alguns anos até que fosse
possivel ter todas essas condicbes, além do investi-
mento avultado que teria de ser feito. Mais uma vez
se introduziria um risco acrescido para a seguranca
dos resultados se fosse atribuida a responsabilidade
da determinacdo de perfis de ADN para insercao
numa base de dados a pessoas recentemente contra-
tadas ou a laboratérios sem experiéncia consolidada
de exames de genética forense.

A perspectiva da determinacao do perfil de
ADN na generalidade dos casos em que ocorresse
uma condenacdo com pena concreta de prisao
igual ou superior a trés anos teve como pressu-
posto a automaticidade da insercao, desde que
verificados os requisitos legais confirmados por
magistrado judicial®.

Face ao enunciado da Lei, a defesa da auto-
maticidade da insercao, no caso da condenacao
em pena concreta de prisdo igual ou superior a
trés anos, é apontada por Inés Ferreira Leite* e

44 0O que nao se veio a verificar, pelo numero de perfis in-
seridos apos quatro anos de funcionamento da base de dados.

45 A nova base de dados de perfis de ADN», Boletim

Informativo da FDUL-IDPCC, Ano 1, Ed. 5, Outubro-Novembro
2009 (nota 16).
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Paulo P. Albuquerque®®, sendo defendida uma
“quase automaticidade” por Jorge Reis Bravo®’.
A jurisprudéncia divide-se entre a propensao para
a automaticidade”® e o entendimento contrario®.

Em suma, a proposta contemplou a possi-
bilidade de insercao de perfis para investigacao
criminal (amostras problema e condenados), per-
fis para identificacdo civil (amostras problema e
amostras referéncia), perfis de voluntarios (com
as duas finalidades) e perfis de profissionais (para
deteccdo de contaminacdes).

A Lei n.° 5/2008 veio estabelecer a criacao
dos seqguintes ficheiros, de acordo com as res-
pectivas alineas do seu artigo 15°:

a) ficheiro de voluntarios;

b) ficheiro de amostras problema para iden-
tificacao civil;

¢) ficheiro de amostras referéncia para iden-
tificacao civil;

46 Comentdrio do Coédigo de Processo Penal a luz da
Constituicdo da Republica e da Convencéao Europeia dos Di-
reitos do Homem, 3.°. ed. actualiz. Universidade Catolica Ed.,
Lisboa, 2009, p. 467.

47 Perfis de ADN de arguidos-condenados (o art. 8.°, n.%
2 e 3, da Lei n.° 5/2008, de 12-02, Revista Portuguesa de Ci-
éncia Criminal - Ano 20, N.° 1, 2010 e I. O aprofundamento da
cooperagao transnacional em matéria de intercambio de prova
genética. Il. A ordem de recolha de amostras em condenados,
para andlise e insercao na Base de Dados de Perfis de ADN.
Abordagens preliminares. Encontro de trabalho. Conselho de
Fiscalizacdo da Base de Dados de Perfis de ADN -Procuradora-
-Geral da Republica e P. G. Distritais. Aspetos Praticos e Ted-
ricos do Funcionamento da Base de Dados de ADN e da Ob-
tencao da Prova por ADN em Processo Penal. Coimbra, 07 de
marco de 2014.

48 Acérdaos da Relacao de Evora de 13.12.2011 (relator
Desembargador Alberto Jodo Borges) e de 15.05.2012 (relator
Desembargador Antoénio J. Latas).

49 Acordao da Relacao de Lisboa de 11.10.2011 (relator
Desembargador Agostinho Torres).
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d) ficheiro de amostras problema para
investigacao criminal;

e) ficheiro de condenados;

f) ficheiro de profissionais.

No seu artigo 18.°, a Lei n.° 5/2008 definiu
guem possui legitimidade para mandar inserir 0s
perfis de ADN:

- os perfis relativos a voluntarios, a parentes
de pessoas desaparecidas ou a profissio-
nais sao inseridos mediante o seu con-
sentimento livre, informado e escrito®;

- 0s perfis relativos a amostras problema para
investigacdo criminal ou para identifica-
¢ao civil sdo inseridos mediante despacho
do magistrado competente no respectivo
processo';

- os perfis relativos a condenados sdo in-
seridos mediante despacho do juiz de
julgamento®?.

3.2. CRITERIOS DE INTERCONEXAO

A interconexao de perfis deve estar sujei-
ta a regras estritas, no sentido de garantir que
apenas é possivel a sua utilizacdo para os fins
gue motivaram a respectiva colheita. Cada nova
insercdo origina a realizacdo das interconexdes
previstas na lei, sem necessidade de qualquer
determinacao suplementar. A lei estabelece a ne-
cessidade de um despacho de magistrado para a
insercao de um perfil de uma amostra problema

50 Alineas a) e b) do n° 1 do artigo 18°.
51 N°2, do artigo 18°.
52 N° 3, do artigo 18°.
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ou de um condenado nos respectivos ficheiros da
base, ndo exigindo um despacho autbnomo para
a interconexdo. Assim, cada insercao origina as
interconexodes previstas na lei, que sdo realizadas
pelo programa informéatico que foi adaptado a
Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro.

Os perfis de parentes de pessoas desapare-
cidas bem como de outras amostras referéncia
de pessoas desaparecidas apenas sdo cruzados
com os perfis relativos as amostras problema para
identificacao civil®.

Os perfis dos voluntarios sao cruzados com
todos os ficheiros da base de dados®.

Os perfis de amostras problema para inves-
tigacdo criminal e os perfis de condenados sao
cruzados com todos os ficheiros, excepto com
os perfis relativos as amostras referéncia para
identificacao civil>>.

No que se refere aos perfis dos arguidos®®,
apesar de ndo poderem ser inseridos na base de
dados de perfis de ADN, pois nao existe ficheiro
de arguidos, poderao ser comparados com 0s
perfis das amostras problema para investigacao
criminal e amostras problema para identificacdo
civil, além de com os perfis dos profissionais®’.

O facto de ter sido proposto que o artigo 8°
n.°1, da Lei n.° 5/2008, se limitasse a possibilidade
de interconexao de perfis de individuos com o
estatuto processual de arguido e excluisse que
tal pudesse ser concretizado no caso de meros
suspeitos deveu-se a circunstancia de se saber que

53 Artigo 20°, n° 2, da Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro.
54 Artigo 20° n° 3, da Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro.
55 Artigo 20°, n° 4, da Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro.

56 Amostras colhidas ao abrigo do artigo 8°, n° 1, da Lei
n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro.

57 Artigo 20°, n° 1, da Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro.
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a medida que a base de dados vai aumentando
em numero de perfis maior a possibilidade de
ocorrer uma coincidéncia fortuita entre o perfil
de uma amostra referéncia e um perfil de uma
amostra problema que ndo estando relacionada
com um crime foi colhida no respectivo exame
do local. E sabido que nem todas as amostras
colhidas em locais de crime estao relacionadas
com esse crime. Pessoas que de forma fortuita
tenham estado presentes nesse local, antes ou
apds a ocorréncia de um crime, poderao deixar
involuntariamente uma amostra bioldgica que ndo
estd relacionada com o crime. Assim, para evitar
essas "“falsas” coincidéncias, elevou-se o grau de
exigéncia para a possibilidade de interconexao de
perfis de individuos em processo de investigacdo
criminal, exigindo-se o estatuto de arguido. Este
estatuto tem como pressuposto a existéncia prévia
de fundadas suspeitas no envolvimento em de-
terminado crime e, além disso, confere garantias
processuais e constitucionais que o mero suspeito
nao possui. A opcao assumida pretendeu deixar
ao critério do magistrado judicial a verificacao da
necessidade da realizacdo da recolha, tendo em
conta o direito a integridade pessoal e a reserva
da intimidade do arguido.

Existindo uma coincidéncia, os respectivos
magistrados que determinaram a insercao sao
informados desse facto, consoante os casos, e,
se assim for determinado, a comunicacao dos
dados sera feita aos juizes titulares dos processos.

Em processos individuais, sempre que ne-
cessario e nos termos do Cédigo de Processo de
Penal, poderdo ser realizadas comparacdes entre
suspeito(s) e amostra(s) recolhida(s) em local de
crime, como sucedia antes da entrada em vigor
da Lei n.° 5/2008 e continua a suceder apos a
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sua entrada em vigor. Salienta-se que nunca foi
perspectivado ou discutido, pela comissdo que
preparou o projecto, a aplicacdo deste diploma
as pericias em geral, na area da criminalistica
biolégica. A comissdo sempre teve o entendi-
mento de que a proposta que estava a elaborar
se aplicaria apenas a base de dados de perfis de
ADN, pois apenas para tal estava mandatada, alias
como veio a ficar explicito na designacédo da Lei
n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro, que “Aprova a
criacdo de uma base de dados de perfis de ADN
para fins de identificacao civil e criminal”.

3.3. CRITERIOS DE REMOCAO

Antes de ser discutido este assunto, a co-
missdo que elaborou a proposta legislativa fez
também um levantamento da realidade europeia,
no que diz respeito aos critérios de remocao dos
perfis de ADN das bases de dados. Se no que
se refere aos perfis das amostras problema néao
foram observadas grandes questdes que origi-
nassem discordancias, seguindo-se um critério
utilitarista, com os perfis a permanecerem na base
de dados enquanto forem necessarios, 0 mesmo
nao foi observado relativamente aos perfis dos
condenados e dos suspeitos/arguidos. Quanto a
estes ultimos, nao foram observados critérios de
remocao uniformes nos diversos paises europeus.

Constatou-se, por exemplo, que a Alemanha
remove os perfis dos adultos apés 10 anos de in-
sercao e dos adolescentes apds 5 anos. A extensao
desse periodo é possivel se houver um perigo de
repeticao da ofensa, podendo nao haver remocao
no caso de homicidio ou de crimes sexuais.

Na Suica os perfis sdo removidos apos 30
anos, podendo também ser removidos apds a
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morte. Podem ainda ser removidos mais cedo,
aos 20 anos, em determinadas circunstancias
favorecedoras.

Em Franca, os perfis dos condenados sao re-
movidos apds 40 anos desde a Ultima sentenca ou
guando os individuos atingem os 80 anos de idade.

No caso da Suécia, os perfis sdo removidos
10 anos apds a sentenca cumprida.

Na Bélgica removem-se os perfis 10 anos
apos a morte do condenado.

No Reino Unido é permitida a retencdo dos
perfis de forma intemporal. Inicialmente, apenas
os perfis das pessoas ndo condenadas eram remo-
vidos, apds o que se determinou a ndo remogao
mesmo das pessoas ndo condenadas. Tal facto
motivou a apresentacdo de duas queixas®® no
Tribunal Europeu dos Direitos Humanos, que con-
cluiu ter esse procedimento sido violador do artigo
8 da Convencao para a Proteccao dos Direitos do
Homem e das Liberdades Fundamentais.

Observa-se, assim, uma grande disparidade
de critérios de remocao de perfis, ndo parecen-
do existir qualquer fundamento uniforme, sob
o ponto de vista da investigacdo criminal, que
tenha orientado as decisdes dos diversos paises.

Nao existindo tal critério fundamentado em
argumentos relacionados com a investigacao cri-
minal, a comissao que preparou o projecto de
legislacao sentiu a necessidade de propor o que en-
tendeu melhor se adequar a realidade Portuguesa.
Tal como havia sido anteriormente defendido por
Helena Moniz*, a comissdo aprovou a proposta

58 S. and Marper v. The United Kingdom: 30562/04 e
30566/04

59 Os problemas juridico-penais da criacdo de uma base
de dados genéticos para fins criminais, Revista Portuguesa de
Ciéncia Criminal, 12, 2002.
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de fixacdo dos mesmos prazos previstos para o
cancelamento definitivo do registo criminal, como
critério para a remocao dos perfis®®. Tal proposta
foi consonante com as finalidades que presidiram
aos principios em vigor desde o século XX que
visavam conceder ao condenado que cumpriu a
sua pena a possibilidade de se ressocializar e rein-
tegrar a sociedade na plenitude dos seus direitos,
sem qualquer estigmatizacao pelo facto criminoso
anteriormente cometido. Nao tendo sido levado ao
conhecimento da comissao qualquer fundamento
que justificasse o estabelecimento de prazos mais
alargados, a proposta apresentada suportou-se
numa normativa existente que, nao tendo exac-
tamente os mesmos pressupostos, encontrava
analogia com os objectivos pretendidos.

Quanto aos perfis das amostras problema
para investigacao criminal foi definido que a sua
remocao ocorrera no termo do processo-crime ou
no prazo maximo de prescricao do procedimento
criminal, quando identificados com o arguido, ou
20 anos apos a recolha, quando nao identificados
com o arguido.

No que se refere a identificacao civil, o crité-
rio estabelecido foi o da permanéncia dos perfis
na base de dados até que ocorra a identificacao,
pois a partir dessa data ndo se justificard a sua

60 A Lei da Identificacdo Criminal (Lei n.° 57/98, de 18
de Agosto), estabelece no seu artigo 15.°, n.° 1, alinea a) o
seguinte:

Cancelamento definitivo

1 - Sdo canceladas automaticamente, e de forma irrevoga-
vel, no registo criminal:

a) As decisdes que tenham aplicado pena de prisao ou
medida de seguranca, decorridos 5, 7 ou 10 anos sobre a ex-
tincdo da pena ou medida de seguranca, se a sua duracao
tiver sido inferior a 5 anos, entre 5 e 8 anos ou superior a 8
anos, respectivamente, e desde que, entretanto, ndo tenha
ocorrido nova condenacao por crime;
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manutencao. Quanto aos perfis relativos aos fa-
miliares de pessoas desaparecidas, apesar de o
principio ser o mesmo, a insercao e a permanéncia
na base de dados dependem do consentimento
livre, informado e escrito, pelo que o perfil se
mantém até a identificacao, desde que nao haja
revogacao desse consentimento.

Quanto aos perfis dos voluntarios, apenas
serao removidos se for revogado o consentimen-
to, prestado de forma livre, informada e escrita,
aquando da sua insercéao.

Em resumo, nos termos do artigo 26° da
Lei n.° 5/2008, a conservacdo de perfis ocorre
da seguinte forma:

a) perfis de voluntarios: tempo ilimitado,
excepto havendo revogacdo do consen-
timento;

b) perfis de amostras problema para iden-
tificacao civil: tempo ilimitado, até a
identificacao;

¢) perfis de amostras referéncia para identi-
ficacdo civil: tempo ilimitado, até a iden-
tificacao, excepto havendo revogacao do
consentimento no que se refere aos perfis
de parentes de pessoas desaparecidas;

d) perfis de amostras problema para inves-
tigagao criminal:

- se a amostra for identificada com o argui-
do: no termo do processo crime ou no
fim do prazo maximo de prescricao do
procedimento criminal;

- se a amostra nao for identificada com o
arguido: 20 anos apos a recolha;

e) perfis de condenados: na data em que se
proceda ao cancelamento definitivo no

registo criminal;
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f) perfis de profissionais: 20 anos apés a
cessacao das funcoes.

3.4. CUSTODIA DA BASE DE DADOS

A questao da custddia das bases de dados
é frequentemente um dos factores que atrasa a
concretizacdo desta importante ferramenta, ao
motivar conflitos entre instituicdes que ambicio-
nam ficar responsaveis pelo seu funcionamento.
Tal sucedeu em diversos palises, especialmente
naqueles em que mais do que uma entidade oficial
possuia atribuicdes para a realizacado de exames de
genética forense. Nalguns a custédia da base de
dados ficou sob a alcada de um 6érgao de policia
e noutros de um instituto de medicina legal ou
instituto forense®', embora nalguns casos e por
motivos diversos se tenham observado algumas
alteracdes posteriores.

Um dos pressupostos internacionalmente
reconhecidos para a aceitacao de pericias de gené-
tica com fins forenses consiste na garantia de que
a defesa possui os mesmos direitos na utilizacdo
deste meio de prova, seja através de uma decisao
judicial ou através de um perito independente.
Este constitui um dos pontos fundamentais da
Recomendacdo do Conselho Europeu N.° R(92)1,
de 10/02/1992, relativa a utilizacdo dos exames
de ADN no sistema de justica criminal.

Esta questao é de extrema relevancia para
alguns paises, como no caso da Alemanha, que

61 Alemanha: Federal Criminal Agency; Austria: Institute
of Legal Medicine; Bélgica: Institut National de Criminalistic;
Dinamarca: University Institute of Forensic Genetics; Finlandia:
National Bureau of Investigation; Holanda: Netherlands Foren-
sic Institute; Noruega: Institute of Legal Medicine e National
Police; Suécia: National Institute of Forensic Science; Suica:
Institut de Médecine Légale.
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chegou a estabelecer no seu Cédigo de Processo
Penal®? que o exame deve ser ordenado por um
juiz, a realizacao de exames deve ser feita por
peritos que ndo pertencam a entidade que esta
a prossequir as investigacoes e os peritos devem
ser independentes, quer sob o ponto de vista da
organizacao, quer sob o ponto de vista da area
de trabalho.

No caso Portugués, o programa do XVII
Governo veio determinar que a custddia da base de
dados nao competiria a érgao de policia criminal®3.

3.5. NORMAS PROTECTORAS

Muitas sao as normas protectoras estabele-
cidas na Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro, que
resultaram nao apenas das propostas elaboradas
pela comissao que preparou o projecto, como das
alteracdes posteriormente introduzidas.

Desde logo o artigo 1.° estabelece que a
base de dados foi criada para fins de identificacao,
sendo expressamente proibida a utilizacao, analise
e tratamento de qualquer tipo de informacéo
obtida das amostras para fins diferentes dos da
investigacdo criminal e da identificacdo civil.

No que diz respeito as amostras bioldgicas,
apenas os laboratérios que cumpram os requisi-
tos cientificos, técnicos e organizacionais inter-
nacionalmente estabelecidos®* poderao realizar

62 Paragrafo 81a.° e sequintes.

63 Salienta-se que a questao relativa a custodia da base
de dados nacional, apds ter sido tomada a decisao de a atri-
buir ao INML, ndo motivou obstaculos ao excelente enten-
dimento que tem existido entre as duas entidades que, nos
termos da lei, ficaram responsaveis pela realizacdo das pericias
para a obtencao dos perfis a inserir.

64 Nos termos da Decisao-Quadro 2009/905/JAl do Con-
selho da Unido Europeia, de 30 de Novembro de 20009, relativa
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as analises laboratoriais (artigo 5.°). O artigo 10.°
obriga a que a recolha das amostras seja realizada
através de método ndo invasivo, como o raspado
da mucosa bucal, respeitando a dignidade hu-
mana e a integridade fisica e moral individual.
Excepto em situacdes em que tal seja impossi-
vel, deve ser preservada uma parte bastante e
suficiente da amostra problema para permitir a
realizacdo de uma contra-analise, se necessa-
ria (artigo 11.°), repetindo-se os procedimentos
técnicos para confirmacao de resultados (artigo
13.%). As amostras identificadas referentes aos
condenados e aos voluntarios sdo imediatamente
destruidas apds a obtencdo do perfil de ADN,
nos termos do artigo 34.° da lei. Apesar de ser
permitida a cooperacao internacional®?, é proibida
a transferéncia de material biolégico para outros
paises (artigo 21.°).

A insercdo dos perfis de ADN na base de
dados é feita apds a existéncia de um despacho do
magistrado competente no respectivo processo,
no caso das amostras problema, ou do juiz de
julgamento, no caso dos condenados (artigo 18.°).

No que se refere ao armazenamento dos da-
dos, tem de existir uma separacado logica e fisica
entre o ficheiro dos perfis de ADN e o ficheiro dos
dados pessoais, ndo podendo haver qualquer ele-
mento identificativo do titular dos dados no ficheiro
dos perfis de ADN. Os diferentes ficheiros terdo de

a acreditacdo de prestadores de servicos forenses que desen-
volvem actividades laboratoriais, os estados membros deverao
garantir a respectiva acreditacdo por um organismo de acre-
ditacdo nacional que certifiqgue a conformidade dessas activi-
dades com a EN ISO/IEC 17025, até 30 de Novembro de 2013.

65 Designadamente no ambito da Decisdo 2008/615/JAl
do Conselho da Unido Europeia, de 23 de Junho de 2008,
relativa a partilha de perfis de ADN com finalidades de apoio
a investigacao.
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ser manipulados por utilizadores distintos, median-
te acessos restritos, codificados e identificativos dos
utilizadores (artigo 15.°). Os dados pessoais apenas
sao comunicados ao juiz competente, mediante
requerimento fundamentado, nos termos do artigo
19.° da lei. E proibido o acesso de outras pessoas
a base de dados, além das previstas na lei (artigo
22.°) e qualgquer pessoa tem direito a conhecer o
conteudo dos registos que lhe respeitem (artigo
24.°), bem como de exigir a correccao de eventuais
inexactiddes (artigo 25.°).

Todos os procedimentos relativos ao fun-
cionamento da base de dados de perfis de ADN
sao controlados pelo Conselho de Fiscalizacao,
gue responde apenas perante a Assembleia da
Republica, por guem é designado, e pela Comissao
Nacional de Proteccdo de Dados (artigos 29.°, 30.°
e 37.°). A violacdo do dever de segredo ou das
normas relativas a dados pessoais é punida nos
termos da Lei de Proteccdo de Dados Pessoais e
do Cédigo Penal (artigos 35.° e 36.°).

Por Ultimo, realca-se a livre valorizacdo da
prova por parte dos magistrados, referindo-se
que nao é permitida uma decisdo automatizada
que produza efeitos na esfera juridica de uma
pessoa, tomada exclusivamente pelos resultados
da base de dados de perfis de ADN (artigo 38.°).

Tais normas, por alguns consideradas exces-
sivas e obstaculizadoras de uma maior eficacia da
base de dados, permitiram que 0s mais receosos
e criticos sobre 0s eventuais riscos que poderiam
advir da criacdo da base de dados pudessem acei-
tar a versao final do diploma. Recorde-se que,
apesar de todas as normas protectoras propos-
tas, o projecto teve votos contra na Assembleia
da Republica, designadamente face aos riscos
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relativos a salvaguarda dos direitos, liberdades e
garantias dos cidadaos.

Entre todas as normas referidas a que mais
contestagao tem merecido, designadamente pelas
autoridades policiais, tem sido a necessidade de ob-
tencao de despacho de magistrado para a insercao
de um perfil de uma amostra problema na base de
dados. Tal exigéncia tem sido apontada como a cau-
sa do reduzido numero de perfis inseridos na base.

3.6. MARCADORES DE ADN

Com o objectivo de salvaguardar e limitar o
tipo de informacao genética a colocar na base de
dados, a comissao que preparou o projecto legisla-
tivo entendeu que os marcadores de ADN a analisar
no ambito da base de dados ndo deveriam ser
de livre opcado dos laboratoérios que procedessem
a analise laboratorial das amostras nem da entidade
gue viesse a assumir a custddia da base de dados,
propondo, por isso, que fossem definidos sob a
forma de portaria governamental. Assim, o artigo
12.° da Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro, veio
referir, no seu nimero 2, que "“os marcadores a
integrar no ficheiro de perfis de ADN séao fixados,
apos parecer da Comissao Nacional da Proteccdo
de Dados, por portaria conjunta dos membros do
Governo responsaveis pelas areas da justica e da
saude, de acordo com as normas internacionais e
0 conhecimento cientifico sobre a matéria”.

Um aspecto fundamental a ter em conside-
racao e que motiva sempre muitas preocupacoes
guando se aborda a tematica das bases de dados
de perfis de ADN prende-se com a questdo da po-
tencial possibilidade de serem obtidas informacoes
de natureza clinica dos dados genéticos presentes
nas bases de dados com fins forenses. Esse aspecto
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foi abordado na Resolucdo do Conselho da Europa
de 9 de Junho de 1997, relativa ao estabelecimento
de bases de dados de ADN®®¢, estabelecendo-se
que a possibilidade de partilha de perfis deveria
limitar-se a parte nao codificante da molécula de
ADN, nao contendo, por isso, informacao sobre ca-
racteristicas hereditarias especificas de uma pessoa.
Também a Resolucao do Conselho da Europa de 25
de Junho de 2001, relativa a partilha dos resultados
das analises de ADN®’, veio reforcar este aspecto ao
referir que os estados membros deveriam limitar os
resultados da analise do ADN as regiées cromos-
sémicas sem expressao genética, acrescentando
gue se algum dos marcadores aconselhados vier
a revelar informacao sobre caracteristicas heredi-
tarias especificas, os estados membros deverdo
deixar de o analisar. Estabeleceu um conjunto de
sete marcadores, designados no seu conjunto por
European Standard Set®®, a ser analisados pelos
diversos estados membros, de modo a que fosse
possivel a partilha de informacoes.

Na preparacao do projecto que deu ori-
gem a Lei n.° 5/2008 foram assumidos os pres-
supostos referidos nas resolugdes do Conselho
de 9 de Junho de 1997 e de 25 de Junho de
2001, no que se refere aos marcadores de ADN
a utilizar. Nas definicbes estabelecidas na Lei n.°
5/2008% foi limitada a utilizacdo dos marcadores
de ADN aqueles que, segundo os conhecimentos

66 Resolucao 97/C 193/02, publicada no Jornal Ofi-
cial das Comunidades Europeias: N.° C 193, de 24/06/1997,
pp. 0002-0003.

67 Resolucao 2001/C 187/01, publicada no Jornal Oficial
das Comunidades Europeias: N.° C 187, 03/07/2001, pp.
0001-0004.

68 VWA, THO1, D21S11, FGA, D8S1179, D3S1358 e
D18S51, além da amelogenina.

69 No seu artigo 2.°, alinea e).
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cientificos existentes, ndo permitem a obtencdo
de informacao de salide ou de caracteristicas he-
reditarias especificas, a que também se chamou,
abreviadamente e para maior facilidade de com-
preensao, "ADN ndo codificante”.

O Regulamento de funcionamento da base
de dados concretizou de forma mais clara o que
havia sido estabelecido na lei referindo, no seu
artigo 11.°, que “no caso de algum dos marcado-
res de ADN revelar informacéo relativa a saude
ou a caracteristicas hereditarias especificas, esse
marcador é excluido dos perfis de ADN incluidos
na Base de Dados e deixa de ser estudado nas
amostras a analisar posteriormente”.

Varias poderiam ser as opcoes relativas aos
polimorfismos de ADN a analisar no ambito da
base de dados. No entanto, deveriam ser toma-
dos em consideracao os marcadores definidos
na Resolucdo do Conselho da Europa de 25 de
Junho de 2001, pois era importante assegurar a
possibilidade de comparacdo com os perfis inse-
ridos noutras bases de dados europeias.

Mas uma questdo mantinha-se ainda por
esclarecer: qual o nimero minimo de marcadores,
com resultados positivos, a estabelecer como cri-
tério para a insercao de um perfil na base de da-
dos? Nao poderia ser um nimero muito reduzido,
pois correr-se-ia o risco de haver demasiadas falsas
coincidéncias entre perfis, quando fossem feitas
comparacdes. Nao poderia ser um nimero muito
elevado, pois tal levaria a que ndo pudessem ser
inseridos muitos perfis, cuja insercdo na base de
dados seria util, pelo facto de néo ter sido pos-
sivel a obtencdo de resultados positivos em, por
exemplo, apenas um ou dois dos polimorfismos
obrigatérios. Além disso, se fosse tornado obriga-
tério um marcador que apenas estivesse contido
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num dos sistemas multiplex usualmente utilizados
nos laboratorios forenses, Portugal ficaria depen-
dente das condi¢bes contratuais impostas pela
respectiva empresa produtora do sistema, sempre
que necessitasse de fazer aquisicdes.

Ap06s analise das opcdes seguidas noutros pai-
ses, bem como de alguns casos em que ocorreram
erros’® e, principalmente, da capacidade discrimina-
tiva resultante da analise de diversos conjuntos de
marcadores, tendo em consideracdo nao apenas a
dimensao populacional Portuguesa mas também
as populacoes dos restantes paises europeus com
as quais se iriam realizar comparacdes ao abrigo
da Decisdo 2008/615/JAl do Conselho da Unido
Europeia, foi proposta ao Governo a opcado da obri-
gatoriedade de obtencao de resultados positivos
nos sete marcadores do European Standard Set
como pressuposto para a insercao de um perfil de
ADN na base de dados. Este conjunto de marca-
dores fazia parte dos diferentes sistemas multiplex
usualmente utilizados pelo INML e pelo LPC, o
gue permitiria a insercao de perfis anteriormente
determinados por ambas as instituicdes e a ma-
nutencdo dos sistemas em uso.

Por outro lado, considerando o facto de haver
distintos sistemas multiplex que permitem a obten-
cao de resultados noutros marcadores, considerando
o facto de existirem muitas amostras anteriormente
analisadas em que estavam determinados os re-
sultados noutros polimorfismos e considerando o
facto de nem todos os paises europeus analisarem
0s mesmos marcadores, foi proposta a possibilida-
de da insercdo dos resultados dos restantes mar-
cadores aceites pela INTERPOL e que incluiam os

70 Como o conhecido UK DNA mismatch ocorrido quan-
do a base de dados inglesa incluia perfis com apenas seis po-
limorfismos estudados.
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polimorfismos contidos nos sistemas multiplex mais
comumente utilizados pela comunidade cientifica
internacional. A possibilidade de insercdo dos resul-
tados destes marcadores, ainda que nao sendo de
insercao obrigatoria, permitiria elevar o poder de
discriminacdo e uma maior seguranca nos resultados
comparativos com outras bases de dados europeias,
evitando situacdes de falsas coincidéncias.

Assim, a Portaria n.° 270/2009, de 17 de
Marco, dos Ministérios da Justica e da Saude,
fixou os seguintes marcadores de ADN a integrar
no ficheiro de perfis da base de dados:

a) De insercdo obrigatéria:
vWA
THO1
D21S11
FGA
D8S1179
D3S1358
D18551
Amelogenina
b) De insercao complementar:
TPOX
CSF1PO
D13S317
D75820
D5S818
D16S539
D251338
D195433
Penta D
Penta E
FES
F13A1
F13B
SE33



166

CcDh4
GABA.

A Resolucao do Conselho Europeu de 30 de
Novembro de 2009, relativa a partilha de resulta-
dos analiticos de ADN’", veio alargar a 12 o nime-
ro de marcadores incluidos no European Standard
Set, acrescentando os polimorfismos D151656,
D25S441, D10S1248, D125S391 e D225S1045. Foi
proposta a publicacdo de nova Portaria que inclua
também os referidos polimorfismos, na qualidade
de marcadores de insercdo complementar.

3.7. MODO DE FUNCIONAMENTO

O regulamento de funcionamento da base
de dados de perfis de ADN estabeleceu, no seu
artigo 16.°, que o INML deveria criar “um ma-
nual de procedimentos relativo a regras técnicas
do seu funcionamento, com vista a asseqgurar a
qualidade, a sequranca e a confidencialidade da
Base”. O manual de procedimentos foi elaborado
por uma comissao composta por elementos do
INML e do LPC, estabelecendo as regras proces-
suais relativas a recolha das amostras, ao envio
dos perfis de ADN e dos dados pessoais para a
sede do INML, bem como aos procedimentos a
realizar com estas informacoes.

A colheita das amostras para os fins previstos
na Lei n.° 5/2008 obriga a procedimentos espe-
cificos que tém de ser tomados em consideracdo
pelas entidades responsaveis, encontrando-se cla-
ramente definido quem possui legitimidade para
requerer a colheita das amostras. No caso dos vo-
luntérios e dos parentes de pessoas desaparecidas,
a colheita depende do respectivo consentimento

71 Resolucao 2009/C 296/01.
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livre, informado e escrito. A recolha de amostras
problema, quer suponha fins de identificacao ci-
vil ou de investigacdo criminal, segue os termos
da legislacao aplicavel, embora para a insercao
do perfil na base de dados dependa do despacho
do magistrado competente no respectivo processo.
A recolha de amostras em arguidos ou condena-
dos é realizada por despacho do juiz, podendo
aqueles também apresentar o pedido da colheita.

Nos termos da Lei n.° 5/2008 é necessario
um despacho do magistrado judicial para a re-
colha da amostra em condenado’? e um outro
despacho para a insercao do perfil de ADN na
base de dados’3.

Independentemente da entidade que procede
as recolhas, as amostras e os requerimentos ou des-
pachos para a colheita e insercao dos perfis de ADN
na base de dados deverao ser encaminhados para
uma das entidades competentes para a realizacdo
das andlises, ou seja, o LPC e o INML. Nos termos
de acordo estabelecido entre as duas instituicoes,
os pedidos de colheita de amostra referéncia re-
cebidos pelo INML serdo preferencialmente reen-
caminhados para o LPC, que procedera a colheita
e envio para a delegacao do INML da respectiva
area de actuacao. As pericias relativas a voluntarios,
familiares de pessoas desaparecidas e condenados
sem processo de investigacdo prévia no LPC sao
realizadas, preferencialmente, pelo INML.

Previamente a realizacdo da recolha de amos-
tra referéncia o examinado recebe a informacao
escrita prevista no artigo 9.° da Lei n.° 5/200874.

72 Ao abrigo do disposto no artigo 8.°, n.° 2 e 3.
73 Ao abrigo do disposto no artigo 18.°, n.° 3.

74 O artigo 9° da Lei n.° 5/2008, de 12 de Fevereiro,
estabelece o seguinte: “Antes da recolha da amostra, o sujeito
passivo da colheita goza do direito de informacéao, previsto no
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No caso de individuo cego, surdo, mudo, anal-
fabeto, desconhecedor da lingua portuguesa,
menor de 21 anos, ou se suscitar a questao da
sua inimputabilidade ou da sua imputabilidade
diminuida que impeca a cabal compreensao do
acto, deve ser solicitado ao Tribunal a nomeacao
de defensor e, se necessario, tradutor para acom-
panhar a colheita’.

Nao é realizada a recolha em caso de recu-
sa do fornecimento dos dados ou documentos
previstos no n° 2 do artigo 6° do Regulamento’®
(excepto no que se refere a fotografia) ou recusa
de autorizacao de recolha da amostra bioldgica.
Nas situacdes anteriores, comunica-se por escrito
tal facto a entidade requisitante, ap6s obtencao
de declaracdo do examinado ou, ndo sendo pos-
sivel, de duas testemunhas.

n.° 1 do artigo 10.° da Lei da Proteccdo de Dados Pessoais,
com as necessarias adaptacoes, devendo ser informado, por
escrito, nomeadamente:

a) De que os seus dados pessoais vao ser inseridos
num ficheiro de dados pessoais, com excepcao dos dados
relativos as pessoas referidas no n.° 1 do artigo 8.%;

b) Sobre a natureza dos dados que sao extraidos da
amostra, isto ¢, o perfil de ADN;

¢) De que o perfil de ADN ¢, nos casos admitidos na
presente lei, integrado num ficheiro de perfis de ADN,
com excepcao dos dados relativos as pessoas referidas no
n.° 1 do artigo 8.

d) Da possibilidade de cruzamento do perfil recolhido
com os existentes na base de dados de perfis de ADN,
com mencao expressa da possibilidade de utilizacdo dos
dados para fins de investigacdo criminal, quando aplicavel;

e) De que a amostra recolhida pode ser conservada
num biobanco, nos casos admitidos na presente lei.”

75 Nos termos do artigo 64°, n.° 1, alinea d), do Cédigo
de Processo Penal.

76 "A confirmacao da autenticidade da identificacao é
realizada mediante apresentacao de documento de identifi-
cacao, do qual é feita cépia a integrar no processo, mediante
recolha da impressao digital, e fotografia para a qual tenha
sido previamente solicitado o consentimento.”

167

Independentemente da constatacdo da ine-
xisténcia de consenso na doutrina e na jurispru-
déncia no que se refere a coercibilidade da recolha
e insercao dos perfis de ADN na base de dados,
designadamente no que diz respeito a aplicacao
dos artigos 172°, n.° 1 e 277 (que remete para
o artigo 154°, n.° 378, e artigo 156°, n.° 6 e 77°)
do Codigo de Processo Penal, o INML cumpre a
determinacéo judicial que lhe for apresentada.
Pronunciaram-se sobre a questdo da coercibi-
lidade, sem posicbes consensuais, entre outros
juristas, Paulo Pinto de Albuquerque®’, Sénia
Fidalgo®', Maria do Carmo S. Dias®, Benjamim

77 Artigo 172° do CPP. Sujeicao a exame.

1 — Se alguém pretender eximir-se ou obstar a qual-
quer exame devido ou a facultar coisa que deva ser exa-
minada, pode ser compelido por decisao da autoridade
judiciaria competente.

2 —E correspondentemente aplicavel o disposto non® 3
do artigo 154° e nos n° 6 e 7 do artigo 156°.

78 Artigo 154° do CPP. Despacho que ordena a pericia.

3 — Quando se tratar de pericia sobre caracteristicas
fisicas ou psiquicas de pessoa que nao haja prestado con-
sentimento, o despacho previsto no nimero anterior é da
competéncia do juiz, que pondera a necessidade da sua
realizacdo, tendo em conta o direito a integridade pessoal
e a reserva da intimidade do visado.

79 Artigo 156° do CPP. Procedimento.

6 — As pericias referidas no n° 3 do artigo 154° séo
realizadas por médico ou outra pessoa legalmente auto-
rizada e ndo podem criar perigo para a saude do visado.

7 — Quando se tratar de andlises de sangue ou de ou-
tras células corporais, os exames efectuados e as amostras
recolhidas sé podem ser utilizados no processo em curso
ou em outro ja instaurado, devendo ser destruidos, me-
diante despacho do juiz, logo que nao sejam necessarios.

80 Comentério do Codigo de Processo Penal a luz da
Constituicdo da Republica e da Convencao Europeia dos Direi-
tos do Homem, cit., p. 463.

81 Determinacdo do perfil genético como meio de pro-
va em processo penal», RPCC, Ano 16.°, N.° 1, Janeiro-Marco
2006, p. 135 e (nota 74).

82 Particularidades da prova em processo penal. Algu-

mas questdes ligadas a prova pericial, RCEJ, N.° 3 — 2.° Semes-
tre 2005, p. 211.
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da Silva Rodrigues®?, Inés Torgal Pedroso da Silva®,
Artur Pereira®, Tiago Caiado Milheiro® e Jorge
Reis Bravo®”. A jurisprudéncia divide-se também
guanto a este aspecto, designadamente tendo
em consideracdo as diferentes formulacoes se-
guidas no n.° 1 e no n.° 2 do artigo 8.° da Lei
n.° 5/2008 (acérdaos do Tribunal da Relacdo do
Porto de 10.12.2008%8 e de 10.07.2013%°, do
Tribunal da Relacdo de Evora de 16.12.2008°%

83 Da Prova Penal T. | = A Prova Cientifica: Exames, Ana-
lises ou Pericias de ADN? Controlo de Velocidade, Alcool e
Substancias Psicotrépicas (a luz do Paradigma da Ponderacao
Constitucional Codificado em Matéria de Intervencao no Corpo
Humano, face ao Direito a Autodeterminagdo Corporal e a Au-
todeterminacao Informacional Genética), 3.° Ed. revista, actua-
lizada e aumentada, Rei dos Livros, Lisboa, 2010, pp. 546-547.

84 A (i)legitimidade da colheita coerciva de ADN para
efeitos de constituicdo da base de dados genéticos com fi-
nalidades de investigacao criminal», Lex Medicinae - Revista
Portuguesa de Direito da Saude - Ano 8, N.° 15, 2011, p. 178.

85 Da Prova. Ambito, Especificidades e Valor Probat6-
rio», Genética Forense — Perspectivas de Identificacdo Gené-
tica (MARIA DE FATIMA PINHEIRO Coord.), Ed. Universidade
Fernando Pessoa, Porto, 2010, p. 406 (nota 106).

86 Prova por ADN e o papel do Juiz de Instrucdo Crimi-
nal. Participagao no Curso de Especializacdo “Temas de Direito
Penal e Processual Penal”. Centro de Estudos Judiciarios - Lis-
boa, 6 de junho de 2014.

87 1. O aprofundamento da cooperacéo transnacional em
matéria de intercambio de prova genética

Il. A ordem de recolha de amostras em condenados,
para andlise e insercao na Base de Dados de Perfis de ADN.
Abordagens preliminares. Encontro de trabalho. Conselho
de Fiscalizacao da Base de Dados de Perfis de ADN -Procu-
radora-Geral da Republica e P. G. Distritais. Aspetos Pra-
ticos e Teoricos do Funcionamento da Base de Dados de
ADN e da Obtencao da Prova por ADN em Processo Penal.
Coimbra, 07 de marco de 2014.

88 Relatora Juiza Desembargadora Maria Elisa da Silva
Marques Matos Silva.

89 Relator Juiz Desembargador Joaquim Correia Gomes.

90 Relator Juiz Desembargador Alberto Jodo Borges.
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e de 13.12.2011°" e os Acérdaos do Tribunal
Constitucional n.° 155/2007%2 e 228/2007°%3).

Se for determinado o uso da forca para a
realizacao da recolha da amostra bioldgica efec-
tuada pelo INML é solicitado a entidade requi-
sitante que convoque 6rgao de policia criminal,
forca de seguranca ou prisional para acompanhar
a recolha.

A recolha de amostras em pessoas é feita
em duplicado, através de raspado de células da
mucosa bucal. Esta excluida a possibilidade de
colheita através de método invasivo, designada-
mente por puncao venosa ou picada capilar®,
como é usual no ambito da rotina pericial de
muitos laboratérios forenses. Sempre que possivel
e nos casos previstos na lei deve ser conservada
uma parte da amostra que permita a realizacao
de uma contra-analise.

As amostras referéncia sdo enviadas para
o laboratério que determinara o perfil de ADN
preferencialmente em méao ou, em situagdes ex-
cepcionais, por correio, acondicionadas em em-
balagem de violacdo detectavel. A garantia da

91 Relator Juiz Desembargador Alberto Jodo Borges.

92 De 10.04.2007, relator Juiz Conselheiro Gil Galvao (acor-
dao anterior a revisao do Cédigo de Processo Penal de 2007).

93 De 28.03.2007, relatora Juiza Conselheira Maria Fer-
nanda Palma (acérddo anterior a revisao do Codigo de Proces-
so Penal de 2007).

94 Note-se, contudo, o acérdao do TC n.° 155/2007: «Na
verdade, a introducdo no interior da boca do arguido, contra
a sua vontade expressa, de um instrumento (zaragatoa bucal)
destinado a recolher uma substancia corporal (no caso, saliva),
ainda que néo lesiva ou atentatdria da sua saude, ndo deixa de
constituir uma “intromisséo para além das fronteiras delimita-
das pela pele ou pelos musculos” [...], uma entrada no interior
do corpo do arguido e, portanto, ndo pode deixar de ser com-
preendida como uma invasdo da sua integridade fisica, abran-
gida pelo ambito constitucionalmente protegido do artigo 25°
da Constituicdo.»
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cadeia de custodia da amostra é pressuposto para
a insercao dos respectivos perfil e dados pessoais
na base de dados.

As analises sao realizadas em duplicado,
sempre que possivel, por profissionais diferen-
tes, utilizando kits de amplificacdo diversos. No
caso de amostras problema poderao ser inseridos
perfis de mistura (correspondendo no maximo a
dois individuos).

Ap6s a analise, o laboratério prepara duas
mensagens devidamente identificadas com o nime-
ro do processo do servico e o tipo de informacao:

- uma com um anexo que contém o perfil
de ADN;
- outra com um anexo que contém os res-

pectivos dados pessoais®®.

As mensagens sdo encriptadas e envia-
das por correio electrénico para um designado
Ficheiro Intermédio que se encontra na Sede
do INML.

O Ficheiro Intermédio atribui uma codifica-
cao que permite relacionar as mensagens, sendo
a Unica entidade que o consegue fazer. De ime-
diato entrega em mao, em suporte digital, as
duas mensagens encriptadas, do seguinte modo:

- a mensagem com os dados pessoais
ao Ficheiro dos Dados Pessoais;

- a mensagem com o perfil de ADN
ao Ficheiro dos Perfis de ADN.

95 Codpia do documento de identificacao, copia da foto-
grafia, cépia da impressao digital, copia do despacho do Tri-
bunal, copia do Auto de Colheita e, caso necessario, copia do
Auto de Recepcao do laboratério que realiza o exame, bem
como outros dados relevantes do processo.
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Cada um dos dois grupos, constituidos por
profissionais diferentes e em locais distintos, pro-
cede a desencriptacao da respectiva mensagem e
a insercao no respectivo ficheiro. Posteriormente
imprimem o recibo confirmativo da insercao, que
entregam ao Ficheiro Intermédio, e eliminam os
anexos recebidos.

Apds a recepcao dos dois recibos confirma-
tivos das duas insercdes, os responsaveis pelo
Ficheiro Intermédio enviam uma mensagem con-
firmativa da insercao com sucesso ao respectivo
laboratorio.

O laboratério procede a destruicdo da amos-
tra presente no suporte inicial bem como de to-
dos os seus derivados (no caso de voluntario ou
condenado) e envia a respectiva confirmacao de
destruicao para o Ficheiro Intermédio, dando-se
por encerrado o processo.

Ocorrendo uma concordancia, entre o per-
fil que estd a ser inserido e um outro ja exis-
tente na base de dados, a equipa do Ficheiro
dos Perfis de ADN remete aos responsaveis
pelo Ficheiro Intermédio os dois (ou even-
tualmente mais) cdédigos referentes aos perfis
entre os quais se verificou a concordancia.
A partir desses codigos o Ficheiro Intermédio
localiza os correspondentes identificadores
dos dados pessoais, solicitando a equipa do
Ficheiro dos Dados Pessoais que Ihe seja reme-
tida a respectiva identificacdo do(s) processo(s).
A indicacao da existéncia de uma concordancia
é comunicada ao(s) tribunal(ais) respectivo(s),
referindo-se que, nos termos do artigo 19.° da
lei n.° 5/2008, os dados sao comunicados ao
juiz competente.
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O valor a pagar pela realizacao das pericias
encontra-se previsto na tabela®® de precos das
pericias forenses®’.

Os procedimentos acima relatados de forma
sucinta encontram-se pormenorizadamente de-
talhados no referido manual que serve de orien-
tacao aos diversos profissionais que integram os
distintos ficheiros. Salienta-se que, apesar das
elevadas normas de seguranca, o processo decorre
de forma célere, pois cada grupo sabe exacta-
mente os procedimentos que lhe estdo atribuidos.

3.8. PROGRAMA INFORMATICO

Foram perspectivadas trés alternativas na
escolha do programa informatico que pudesse
suportar a criacao e o funcionamento da base de
dados de perfis de ADN em Portugal: o desen-
volvimento de um programa proéprio por parte
do INML, a compra do programa utilizado pelo
Forensic Science Service do Reino Unido ou a
aceitacao da disponibilizacdo do programa CODIS
(Combined DNA Index System) usado pelo FBI nos
Estados Unidos.

96 Actualmente encontra-se em vigor a tabela aprovada
pela Portaria n.° 175/2011, de 28 de Abril.

97 Actualmente o valor a pagar pela identificacdo ge-
nética individual em amostra referéncia no ambito da base
de dados de perfis de ADN (por pessoa) é de 2 UC, quando
requerida por tribunais, e 4 UC, quando requerida por outras
entidades publicas ou privadas.

A investigacdo bioldgica de vestigios criminais incluindo
a identificacdo genética de vestigios no ambito da base de
dados de perfis de ADN, por amostra e em funcao da sua
natureza: a) De complexidade muito reduzida — 3 UC; b) De
complexidade reduzida — 4 UC; c) De complexidade média
— 5 UC; d) De complexidade elevada — 6 UC; e) De comple-
xidade muito elevada — 7 UC.

O valor da unidade de conta é actualmente de 102 euros.
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O desenvolvimento de um programa préprio
por parte do INML necessitaria do envolvimen-
to de recursos humanos da area da informaética
por tempo prolongado. N&o se possuia tempo
para essa opcao, pois apds a publicacao da lei
nao se poderia aguardar um periodo de tempo
cuja duracao nao foi possivel perspectivar com
seguranca, mas que poderia ultrapassar um ou
dois anos. Ndo se possuiam os recursos humanos
para tal, pelo que seria necessaria a contrata-
cao externa, com custos elevados. Além disso,
seria uma aposta num programa sem quaisquer
garantias de que funcionaria de forma segura e
no pleno cumprimento dos pressupostos da lei.
A hip6tese do desenvolvimento de um programa
préprio foi, por isso, afastada.

Elementos do Forensic Science Service des-
locaram-se, por diversas vezes, ao INML com a
intencdo de disponibilizar o seu programa para
funcionamento da base de dados Portuguesa.
Apesar de ser um programa de grande qualidade
e de ter dado anteriormente provas de seguranca
e bom funcionamento, ndo foi apresentada ao
INML a garantia de que poderia ser adaptavel a
legislacdo nacional nem que poderia satisfazer os
requisitos necessarios a partilha de dados no am-
bito do Tratado de Prim, ao qual Portugal tinha ja
manifestado intencdo de aderir. Além disso, era um
programa de custos elevados. Foi também afastada
a hipotese de aquisicdo deste programa.

O programa CODIS utilizado pelo FBI tinha
ja dado provas da sua seguranca e bom funcio-
namento. Era usado ndo apenas nos Estados
Unidos mas também por diversos paises euro-
peus, entre as quais a vizinha Espanha, pais com
o qual se perspectivava a maior necessidade de
cooperacgdo internacional na partilha de perfis
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de ADN. Por tal circunstancia, e no ambito do
referido Tratado de Prim, tinha sido desen-
volvida uma plataforma que permite fazer a
ligacdo aos paises que tivessem as suas bases
de dados de perfis de ADN instaladas no CODIS,
plataforma que ja tinha sido testada com éxito.
Além disso, o LPC possufa ja uma base de dados
de perfis de ADN néao identificados relativos
a amostras problema, inseridos numa versao
anterior do programa CODIS, cuja informacéo
seria Util fazer transitar para a base de dados
criada pela Lei n.° 5/2008. Seria da maior re-
levancia ndo desperdicar todo o trabalho que
havia anteriormente sido desenvolvido pelo LPC.
Por ultimo, o FBI disponibilizou-se a facultar o
programa informatico gratuitamente, instala-lo,
adapta-lo a legislacao nacional, dar formacao
aos especialistas Portugueses e dar todo o apoio
que viesse a ser necessario. Face a estes moti-
vos e apos ter sido obtida a garantia por parte
de especialistas informaticos nacionais de que
estaria completamente assegurada a soberania
nacional relativamente as informacdes presentes
na base de dados a criar, foi aceite esta ultima
alternativa®s.

3.9. RESULTADOS
Os quadros seguintes apresentam os resul-

tados obtidos na base de dados Portuguesa em
14.07.2014:

98 Acrescente-se que, passados quatro anos sobre a
entrada em funcionamento da base de dados, mantemos a
conviccao de que foi a opgao mais correcta.
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Art. 15.° da Lei 5/2008 TOTAIS

a) Voluntarios 4

b1) Am. Prob. - Id. Civil

b2) Am. Prob. (mist.) - Id. Civil 0

c1) Am. Ref. - Pes. Des. - Id. Civil 1

c2) Am. Ref. - Fam. Pes.

Des. - Id. Civil 2

d1) Am. Prob. - Inv. Criminal 1778

d2) Am. Prob. (mist.) - Inv. Criminal 3

e) Condenados 2572

f) Profissionais 105
4479

Pedidos de cooperacéo internacional:

TOTAIS

N.° Pedidos: 98

N.° Perfis: 200

N.° Paises: 27

Hits registados no CODIS

(AP: amostra problema; Cond: condenado):

Total AP-AP AP-Cond

155 130 25

4. COOPERACAO INTERNACIONAL

Considerando o caracter transfronteirico

de diversos tipos de criminalidade, bem como a
inevitabilidade de cooperacao policial e judiciaria
em matéria penal, foi sentida a necessidade de
promover a partilha de dados entre diferentes
estados membros.

Vérias propostas foram discutidas no sentido
de ser criada uma base de dados europeia, que
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apoiasse a investigacao criminal entre os seus
diversos paises. O Programa de Haia para o re-
forco da liberdade, da seguranca e da justica,
estabeleceu que apenas se justificariam novas
bases de dados centralizadas europeias desde
que representassem vantagens acrescidas.

Em 27 de Maio de 2005 foi assinado o
Tratado de Prim?®?, relativo ao aprofundamento
da cooperacao transfronteiras, em particular no
dominio da luta contra o terrorismo, a criminali-
dade transfronteiras e a migracao ilegal.

Tendo sido discutida a proposta de criacao de
uma base de dados europeia em reunides de peritos
de ADN no ambito do Tratado de Priim, defende-
mos a posicao de que a partilha de dados entre as
bases de dados dos diversos paises permitiria as
vantagens de uma Unica base de dados centraliza-
da, sem os inconvenientes resultantes dos receios da
perda de controlo de dados de cidadaos nacionais.
Ou seja, é possivel a obtencdo da informacao util
relativa a coincidéncia de perfis de ADN oriundos
de diferentes paises, mantendo-se em cada esta-
do membro os dados pessoais relativos aos seus
cidaddos (home, morada, condenacdes anteriores,
etc.). Foi esse o sentido da Decisao 2008/615/JAl
do Conselho da Unido Europeia, de 23 de Junho de
2008, relativa ao aprofundamento da cooperacao
transfronteiras, em particular no dominio da luta
contra o terrorismo e a criminalidade transfronteiras.
Tal decisdo, que veio alargar o ambito do Tratado
de Prim, define regras de responsabilizacdo sobre a
seguranca dos dados armazenados, bem como cri-
térios de proteccao dos dados pessoais. Prevé ainda
uma partilha, célere e eficaz, de dados relativos a

99 Entre a Bélgica, a Alemanha, a Espanha, a Franca, o
Luxemburgo, a Holanda e a Austria.
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identificacdo dactiloscopica, a registo de matricula
de veiculos, além de perfis de ADN, entre estados
membros. Estabelece normas relativas as condi-
¢oes de transmissao de dados relacionados com
determinados eventos de alcance transfronteirico,
bem como normas relativas ao aprofundamento
da cooperacéao policial transfronteiras.

A Decisdo 2008/615/JAl estabelece que os
estados membros devem assegurar a disponi-
bilidade, para comparacao, dos perfis de ADN
contidos nas respectivas bases de dados. Refere
o diploma que as bases de dados deverao conter
apenas “os perfis de ADN obtidos a partir da parte
ndo codificante do ADN". Reforca-se assim um
aspecto de extrema relevancia social e que tem
sempre merecido referéncia em diplomas anterio-
res relativos as bases de dados de perfis de ADN.

Tal decisdo permite, nos termos do seu artigo
3.°, a consulta automatizada de perfis de ADN,
mediante a comparacao entre um perfil concreto e
os perfis constantes das diversas bases de dados.
Pode haver a comparacao entre um perfil de ADN
relativo a uma amostra problema e os perfis de
amostras referéncia ou perfis de amostras proble-
ma constantes nas bases de dados dos distintos
paises. Mas também pode haver a comparacao
entre um perfil de ADN relativo a uma amostra
referéncia e os perfis de amostras problema que
estdo nas diversas bases de dados. A consulta
permite a constatacdo de coincidéncia ou nao
coincidéncia entre perfis de ADN, mediante a
transmissdo de uma resposta automatica.

A decisao permite também, de acordo com o
seu artigo 4.°, uma comparacdo automatizada de
perfis de ADN. Um estado membro poderé enviar o
conjunto dos seus perfis de ADN ndo identificados
para comparagao com os perfis de outros paises, se
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tal for admissivel na legislacao do estado membro
requerente. A comparacao podera ser efectuada
com os perfis identificados e com os perfis ndo
identificados do pals requerido. Uma vez mais se
refere que a circunstancia de ser obtida uma coin-
cidéncia entre um perfil de ADN néao identificado
de um pais requerente com um perfil também néao
identificado de um pais requerido podera ser de
extrema utilidade para um processo de investigacao
criminal, apesar de nao ser possivel a identificacdo
imediata da pessoa envolvida.

Estes processos ocorrem através dos pontos
de contacto nacionais para o efeito designados.
No que se refere aos perfis de ADN, o ponto de
contacto nacional designado pelo Ministério da
Justica Portugués foi o INML.

Existindo uma coincidéncia, numa segunda
fase poderao ser solicitados os correspondentes
dados pessoais especificos relativos a um cidadao
de um outro estado membro ou outras informa-
¢oes relacionadas, sendo transmitido apenas o
que for permitido pela legislacdo nacional do pais
requerido. A Decisao 2008/615/JAl estabelece um
conjunto de pressupostos e obrigacées no que
se refere a transmissdo de dados pessoais entre
os estados membros, no sentido de salvaguardar
a correcta utilizacdo e a seguranca dos dados.

A decisdo permite ainda que se proceda a
colheita de material biolégico a uma pessoa que
se encontre no territério de um estado membro
requerido e que este realize a respectiva analise
laboratorial, obtendo e enviando o perfil de ADN
obtido. Esta possibilidade estd dependente do
estabelecido nas legislacbes dos estados membros
requerentes e requeridos.

Também no dia 23 de Junho de 2008 foi
aprovada a Decisao 2008/616/JAl do Conselho da
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Unido Europeia, referente a execucao da Decisao
2008/615/JAl, estabelecendo um conjunto de
normas relativas a execucao de natureza admi-
nistrativa e de natureza técnica desta decisao.
E estabelecido que as redes de comunicacoes uti-
lizadas para efeitos de transmissao de dados sao
0s Servicos Telematicos Transeuropeus Seguros
entre Administracoes (Testa Il) e as respectivas
versdes mais recentes. £ também fixado que os
estados membros deverdo tomar as providén-
cias necessarias para que possa ser assegurada
a possibilidade de consulta ou de comparacao
automatizada de dados a qualquer hora do dia,
nos sete dias da semana. Sao definidos os dados
gue podem ser enviados no ambito dos pedidos
de consulta ou comparacao automatizada.

Quanto aos marcadores a analisar, os perfis
de ADN enviados ou disponibilizados para efeitos
de consulta ou comparacdo deverdo incluir pelo
menos 6 dos 7 marcadores previstos no European
Standard Set (ESS) ou no Conjunto Normalizado
de Loci da Interpol (ISSOL), entre os 24 utilizados
pela Interpol. Nao sdo admitidos perfis de mistura
no intercambio de dados. As regras concretas de
inclusdo, de concordancia e de notificacdo sao
definidas no anexo a Decisdo 2008/616/JAl.

O prazo de execugao para a producao de
efeitos das decisdes 2008/615/JAl e 2008/616/JAl,
de 23 de Junho de 2008, foi fixado em trés anos
apos a sua entrada em vigor'. Apesar de Portugal
ter sido um dos ultimos paises da Uniao Europeia
a ver aprovada legislacao que permitisse a criacao
de uma base de dados de perfis de ADN, foi um
dos poucos estados membros a conseguir cumprir,

100 Vinte dias apos a sua publicacdo no Jornal Oficial da
Uniao Europeia, que ocorreu em 6 de Agosto de 2008.



174

dentro do prazo, as exigéncias estabelecidas nas
citadas decisdes europeias.

Apds a preparacdo necessaria e a realiza-
cao dos testes indicados, o INML respondeu ao
guestionario sobre proteccao de dados e ao ques-
tionario sobre intercambio de dados de ADN'™,
realizou com éxito o ensaio-piloto e solicitou'®?,
como estabelecido na decisdo, a visita de avalia-
¢do por um dos estados membros que ja tivesse
iniciado a aplicacdo da decisao. A visita foi rea-
lizada por um grupo de peritos alemaes'®® que
aprovou de imediato o funcionamento da base
de dados Portuguesa e as normas de seguranca
criadas, nao tendo sido necessaria qualquer ou-
tra visita de avaliacdo. O relatério de avaliacao
salientou a qualidade das medidas de seguranca
existentes na base de dados Portuguesa'®. Nessa
sequéncia, foi aprovada a Decisdo do Conselho
de 19 de Julho de 2011 “relativa ao lancamento
do intercdmbio automatizado de dados de ADN
em Portugal”®. Na decisao ficou expresso que
“... Portugal aplicou integralmente as disposicoes

101 Nos termos do artigo 20.° da Decisao 2008/616/JAl.
102 No inicio de 2011.
103 Jimmy Wang, Martin Eckert e Alexander Bachmann.

104 Conclusdes do relatério: “The implementation of
the Prim DNA application and the related Prim DNA infor-
mation flow both on a legislative level and a technical level
has been concluded successfully in Portugal. Portuguese DNA
labs and database have methodical and sophisticated work
flows showing excellent quality assurance measures. Based on
the evaluation team'’s observations, the DAPIX group should
recommend to the Council that for the purposes of automa-
ted searching of DNA data, Portugal has fully implemented
the general provisions of Council Decision 2008/615/JHA and
Council Decision 2008/616/JHA. Portugal is also entitled to re-
ceive and supply personal data pursuant to Article 5 of Council
Decision 2008/615/JHA. Wiesbaden. 23 May 2011.”

105 Publicada no Jornal Oficial da Unido Europeia em 27
de Agosto de 2011.
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gerais relativas a proteccdo de dados previstas
no capitulo 6 da Decisdo 2008/615/JAl, estando
habilitado a receber e a transmitir dados pessoais
nos termos dos artigos 3.° e 4.° dessa decisdo...".

O Conselho de Fiscalizacao a data em fun-
¢oes entendeu que o INML nao poderia dar inicio
a partilha de perfis de ADN sem uma “transpo-
sicdo” ou “adequacdo” da Decisao 2008/615/
JAI, pelo que foram solicitadas ao Ministério da
Justica orientacdes no sentido de ser tomada uma
decisdo quanto a este assunto. Defenderam essa
posicdo Simas Santos'°® e Helena Moniz'%’, mem-
bros do referido Conselho de Fiscalizacdo; Jorge

Reis Bravo'®® manifestou entendimento diferente.

106 “Mecanismos de verificacdo e Fiscalizacdo (na Base
de dados de Perfis de ADN)”, A Base de Dados de Perfis de
DNA em Portugal (Actas das Conferéncias CNECV em 13 de
abril de 2012 em Coimbra), Colecdo Bioética, 15, Conselho
Nacional de Etica para as Ciéncias da Vida, Lisboa, 2012, p. 75.

107 "Condicoes e Limites da Utilizacdo da Prova por ADN
em Processo Penal (a Lei n.° 5/2008)", A Base de Dados de Per-
fis de DNA em Portugal (Actas das Conferéncias CNECV em 13
de abril de 2012 em Coimbra), Colecéo Bioética, 15, Conselho
Nacional de Etica para as Ciéncias da Vida, Lisboa, 2012, p. 81.

108 “I. O aprofundamento da cooperacao transnacional
em matéria de intercambio de prova genética

IIl. A ordem de recolha de amostras em condenados,
para andlise e insercao na Base de Dados de Perfis de
ADN. Abordagens preliminares. Encontro de trabalho.
Conselho de Fiscalizacdo da Base de Dados de Perfis de
ADN -Procuradora-Geral da Republica e P. G. Distritais.
Aspetos Praticos e Tedricos do Funcionamento da Base de
Dados de ADN e da Obtencao da Prova por ADN em Pro-
cesso Penal. Coimbra, 07 de marco de 2014.

Art. 7.° [da Decisdo 2008/615/JAl] (Recolha do material
genético e transmissao de perfis de ADN): nesse particular,
parece resultar evidente a necessidade de adocao de algu-
mas medidas de execucdo do preceito, que tera de ser ne-
cessariamente «regulamentado», nomeadamente quanto a
determinagdo dos critérios de aplicacdo do seu regime, v.g.,
a definicao dos 6rgaos judicidrios competentes — em razao
da hierarquia e do territorio — para proceder as diligéncias
de prova requeridas, a previsao da disciplina procedimental,
o eventual regime de recursos, definir se o perfil ficara a
constar na base de dados nacional, entre outros aspetos.
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Tendo sido assinado um acordo entre Portugal
e os Estados Unidos da América para reforcar a
cooperacao no dominio da prevencao e do combate
ao crime'®, aprovado também pela Assembleia da
Republica™, com vista a possibilidade de partilha
de perfis de ADN, entre outros dados, em moldes
similares aos estabelecidos na Decisao 2008/615/
JAI do Conselho da Uniao Europeia, de 23 de Junho
de 2008, o INML tem aguardado a disponibilidade
dos EUA para dar inicio aos testes técnicos.

CONSIDERACOES FINAIS

A criacdo da base de dados de perfis de ADN
constituiu um marco importante para as Ciéncias
Forenses Portuguesas. Instrumento imprescindivel
para a investigagao criminal e a identificacao civil
nos paises desenvolvidos, esta ferramenta possui
potencialidades que importa valorizar. Contudo,
a base de dados Portuguesa tem estado aquém
das suas capacidades, sendo importante a discus-
sdo sobre os motivos que o justificam. O desco-
nhecimento da Lei n.° 5/2008 tem sido apontado
como a principal razdo para a inexisténcia de um
maior nimero de despachos de insercdo de perfis.
Multiplas iniciativas tém sido organizadas com vis-
ta a colmatar esse desconhecimento. O aumento
progressivo do numero de despachos de insercao
de perfis parece corroborar essa constatacao.

Portanto, em bom rigor, se bem vemos as coisas, a ne-
cessidade de mediacdo normativa mais relevante é exigida
por uma matéria — obtencao e transmissdo de prova ge-
nética — que n&o deveria integrar a DECISAO 2008/615/
JAI, mas que nela se encontra prevista.”

109 Assinado em Lisboa, em 30 de Junho de 2009.

110 Resolucdo da Assembleia da Republica n.° 128/2011,
de 31 de Agosto de 2011.
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RESUMO

Em 1985 Alec Jeffreys, utilizando a tipagem de ADN
por andélise de polimorfismos para fins de identificacdo
individual, afirmou a Genética como disciplina de im-
portancia capital na investigacdo forense. Desde entdo
a crenca na infalibilidade da prova genética expandiu-se
de forma proporcional ao gradual desenvolvimento das
técnicas de analise de ADN com consequente acesso a
uma quantidade crescente de informacéo a partir de uma
amostra bioldgica. Deste facto resultou uma aparente des-
valorizacdo de outros métodos de investigacao criminal.
No entanto, o uso da gendmica individual em contexto
forense tem, desde logo, lacunas cientificas, o que sig-
nifica que outras metodologias de investigacao podem
eventualmente revelar-se mais adequadas e eficazes em
determinados casos. Acresce que, quando abordamos
temas relacionados com a Genética, ndo podemos negli-
genciar a sua dimensao ética. Sao inimeros os episddios
desastrosos que marcaram a histéria desta disciplina, dos
quais sobressai a eugenia nazista.

Nesta conformidade é importante antecipar as possiveis
ofensas aos direitos fundamentais e principios éticos gerais
(tais como a liberdade, a privacidade e a autonomia) de-
correntes da utilizacdo de tipagem de ADN (com enfoque
na pesquisa de factores individualizantes pessoais e/ou
populacionais) na investigacdo criminal. E a este objectivo
que se submete este capitulo. Serdo nele abordados alguns
problemas éticos relacionados com a colheita das amos-
tras bioldgicas para obtencdo do perfil genético e com a
utilizacdo desses perfis para comparacao identificativa e
eventual armazenamento numa base de dados. E, ainda,
abordada a possibilidade de recurso, neste ambito, a
outras metodologias de analise de ADN, designadamente
a fenotipagem (directa e indirecta).

PALAVRAS-CHAVE
Autonomia, Ciéncias forenses, Etica, Investigacao criminal,
Liberdade, Privacidade, Tipagem de ADN

BARBARA SANTA ROSA

ABSTRACT

In 1985 Alec Jeffreys used DNA typing, by analysis of poly-
morphisms, for individual identification, making Genetics
a discipline of core importance in forensic investigations.
Since then the belief that genetic evidence is virtually
infallible grew in proportion to the progressive develop-
ment of DNA analysis techniques and consequent access
to an increasing amount of information contained in a
biological sample. Concurrently there was a significant
depreciation of other methods used in criminal investiga-
tion. However the use of personal genomics in the forensic
field is impaired by scientific gaps, meaning that other
investigation methodologies available may eventually
prove more appropriate and accurate in certain cases.
Moreover when we address issues about Genetics we
cannot neglect the ethical dimension of the discussion.
There were numerous disastrous moments throughout
the history of this discipline, amongst which we highlight
the nazi eugenics.

Accordingly it is important to anticipate the possible
harms to fundamental rights and ethical principles (such
as freedom, privacy and autonomy) that can result from
the use of DNA typing (focused on research of personal
or population individualizing factors) in criminal investi-
gations. This chapter is subjected to this purpose. Thus
we will bring to discussion ethical issues related to the
collection of the biological sample to obtain DNA pro-
files as well as the use of such profiles to comparative
identification and possible storage in a DNA databases.
It is also covered the possibility of using other methods
of DNA analysis in this context such as direct and indi-
rect phenotyping.

KEYWORDS:
Autonomy, Criminal investigation, DNA typing, Ethics,
Forensic sciences, Freedom, Privacy
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INTRODUCAO

Em 1985 Alec Jeffreys, utilizando a tipagem
de ADN por andlise de polimorfismos para fins
de identificacdo individual, afirmou a Genética
como disciplina de importancia capital na inves-
tigacdo forense. Mas a molécula de ADN inspira
sentimentos paradoxais de admiracao e receio...
abriu-se assim mais uma caixa de Pandora, da
qual se libertaram problemas éticos e ameacas aos
direitos humanos! Ha& que relembrar os inimeros
episodios desastrosos na histéria da Genética, dos
guais sobressai a eugenia nazista. Desde logo,
nao poderemos negligenciar as possiveis reper-
cussbes sociais e éticas negativas desta disciplina,
preocupacoes que se exacerbam quando falamos
de investigagdes sobre a variabilidade genética
humana, com enfoque em factores individualizan-
tes pessoais e/ou populacionais. A utilizacdo da
Genética para fins de identificacdo pode colidir
com valores éticos incontornaveis, sendo aqui de
sublinhar a liberdade, a autonomia, a privacidade
e a equidade. Ha ainda que contemplar nesta ana-
lise varios direitos fundamentais, nomeadamente
de autodeterminacao corporal e informacional,
de privacidade familiar e genética, de presuncao
da inocéncia e ndo auto-incriminacado bem como
de julgamento justo e igualdade de meios entre
a acusacao e a defesa.

Os dados genéticos, na legislacdo portu-
guesa', enquadram a definicdo de dado pessoal,
conceito que abrange qualquer informacdo de
qualquer natureza (...) relativa a uma pessoa sin-
gular identificada ou identificavel. Estamos assim
perante informacdo do ‘dominio reservado’, da

1 Lein.°67/98 de 26 de Outubro

‘esfera privada’ do individuo a qual se deve recor-
rer ponderadamente. Quando invocados interesses
publicos? no geral ou interesses mais especificos
tais como a eficiéncia das investigacoes criminais
podera a sua utilizacao ser legitima. Impera que
se estabeleca um equilibrio entre as liberdades
pessoais e 0 bem comum. Quanto maior a ameaca
a ordem social mais fortes serdo os argumentos
a favor da restricdo de liberdades individuais, de
acordo com principio da proporcionalidade, tdo
atil a Etica como ao Direito.

Estes conflitos de interesse entre o individuo,
o sistema judicial e a comunidade, podem ser
avaliados através de diferentes perspectivas éticas.
De acordo com a teoria Utilitarista nenhuma ati-
tude ou accao é destituida da nocdo de conse-
quéncia, o que aparentemente justifica a aplicacdo
do principio de maximizacao do beneficio para
o0 maximo de individuos. Esta premissa baseia-
-se no conceito consequencialista que submete
o julgamento da justeza de uma acgao a sua fi-
nalidade. De acordo com esta maxima poderia
defender-se o uso da identificacdo genética em
qualquer circunstancia, desde que o intuito seja
promover o bem comum. No entanto, na sua obra
Ensaio sobre a liberdade John Stuart Mill (1859),
consagrado defensor desta perspectiva, consi-
dera o livre desenvolvimento da individualidade
como elemento essencial a felicidade humana.
Encontra-se aqui implicito o principio hedonista
que defende que essa felicidade ird consistir uni-
camente em experiéncias apraziveis e nao doloro-
sas, sendo de limitar a interferéncia (legitima) da
opinido colectiva na liberdade individual. Logo,

2 Um interesse sé pode ser considerado publico quando
é mais abrangente que um simples interesse estatal
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apesar do Utilitarismo nao privilegiar a analise do
grau de importancia correspondente aos distintos
interesses em conflito, o objectivo de maximizar
0 bem-estar da maioria, podera per se estimular
esse exercicio de equilibrio.

A perspectiva ética baseada nos deveres tem
por base a filosofia de Kant (1785) que contempla
o conceito de dever aplicado a realidade do ser
humano como ser racional, livre e igual entre
os demais. Este filésofo, na obra A metafisica
dos costumes inspira-nos a agir apenas sequndo
maximas que possamos ao mesmo tempo desejar
que se tornem lei universal e de tal maneira que
usemos a humanidade, na nossa pessoa ou na de
qualquer outra, sempre e simultaneamente como
um fim e nunca simplesmente como um meio.
Assim de acordo com este imperativo categoérico
as accoes que cologuem em causa a dignidade
humana nao sdo permitidas, o foco de atencao
incide na conduta adoptada e nao nas suas con-
sequéncias. Este ponto de vista exclui nomeada-
mente a utilizacdo de amostras bioldgicas colhidas
com objectivo clinico, para fins de identificacdo
individual, j& que o consentimento ndo abrange,
neste caso, propdsitos de investigacao forense.

Por outro lado, a perspectiva ética baseada
na responsabilidade considera que certos direi-
tos individuais, tais como o direito a vida, sao
tdo importantes que nao se podem sacrificar por
um bem maior nem submeter-se a interferéncias
coercivas. Outros principios, apesar de funda-
mentais, véem a avaliacdo da sua importancia
subjugada a consideracado de prioridades, devendo
nomeadamente atentar-se aos direitos alheios. De
facto, deriva desta perspectiva o corolario de que
um direito procede do dever de respeito que ele
préprio inspira, existindo uma interdependéncia
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entre os direitos individuais e os direitos comu-
nitarios. Poderiamos mesmo citar Levinas (1988)
que na sua obra Totalidade e Infinito afirma que
justificar a liberdade ndo é demonstra-la mas
torna-la justa. Mas se o valor fundamental da
dignidade humana resulta intocavel, estabelecer
a primazia e o alcance de outros principios tais
como a liberdade, a privacidade e a autonomia, de
acordo com o caso em concreto, pode revestir-se
de alguma dificuldade. Esta parece, no entanto,
a perspectiva que melhor se adapta a discussao
sobre se as actuais e potenciais exigéncias que
recaem sobre identificacdo genética de individuos
exaltam o agir de acordo com o bem comum
ou se turvam em controvérsia e ambiguidade de
direccoes e motivacoes.

Serd que, tal como no mito grego de Pandora,
impera no final a esperanca? Esperanca de que a
Genética Forense, disciplina enraizada na natu-
ral curiosidade humana, ilumine conhecimentos
novos e verdadeiros, de legitima utilizacdo em
nome da Justica?

O PRINCIiPIO DA PRESUNCAO
DA INOCENCIA

Consagra a Constituicao da Republica
Portuguesa, no numero 2 do seu artigo 32°,
gue todo o arguido se presume inocente até ao
transito em julgado da sentenca de condenacao.
E de sublinhar que aquele sobre quem recai uma
acusacao tem o direito de exigir provas solidas da
sua culpabilidade, devendo as mesmas ser con-
sideradas de acordo com o principio in dubio
pro reo. De facto, a premissa de Voltaire mais

vale arriscarmo-nos a salvar um culpado do que
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condenar um inocente, é equiparavel a um princi-
pio constitucional, pelo que ndo é defensavel que
a prova genética seja considerada conclusiva ou
infalivel. O principio da presuncao da inocéncia
obriga ndo s6 que a acusacao seja capaz de provar
para além de qualquer duvida razoavel a culpa
do arguido mas também que a existéncia deste
tipo de prova nado predisponha per se o julgador
a optar pela condenacao. O perfil genético deve
antes sujeitar-se a uma analise juridica rigorosa,
semelhante a inspirada pelos outros tipos de pro-
va. Neste sentido, o artigo 38° da lei n.° 5/2008
de 12 de Fevereiro afirma que em caso algum é
permitida uma decisdo que produza efeitos na
esfera juridica de uma pessoa ou que a afecte
de modo significativo, tomada exclusivamente
com base no tratamento de dados pessoais ou
de perfis de ADN.

Também o Conselho Nacional de Etica para
as Ciéncias da Vida (CNECV) se pronunciou sobre
esta problematica®, considerando que o mito da
nao infalibilidade da identificacdo genética pode
mesmo comprometer o sucesso da investigacao
policial. O excesso de confianca no poder iden-
tificador do ADN desvaloriza outros métodos de
investigacao criminal, eventualmente mais fidveis
de acordo com o caso em concreto. Talvez por
essa razao haja quem conteste a prova do ADN,
aconselhando o seu uso apenas como reforco do
veredicto, devendo sempre complementar méto-
dos policiais classicos de identificacao.

No entanto, ndo devemos submeter esta
discussdo a uma regra geral. Casos ha em que
a prova genética é suficientemente robusta,

3 Parecer n.° 52 sobre o regime juridico da base de dados
de ADN

permitindo afastar qualquer duvida razoavel e
justificar a condenacéo do arguido. Mas, de acor-
do com as circunstancias, o Tribunal deverd manter
algum cepticismo, designadamente no que respei-
ta a interpretacdo de amostras contendo mistura
de ADN de dois ou mais individuos?, de amos-
tras degradadas® ou de amostras com diminuta
quantidade de ADN®. De facto algumas destas
situacoes testam a ciéncia e a tecnologia nos seus
limites. E ainda de considerar que a possibilidade
de obtencédo de um perfil de ADN a partir de uma
fraccao de nanograma desta molécula pode gerar
interpretacoes erradas, no caso de contaminacédo
ou mesmo focar demasiada atencdo em suspeitos
cuja associacao com o local do crime é meramente
circunstancial. As decisdes judiciais devem ser
cautelosas ja que, por exemplo, a existéncia de
um alibi ou a incongruéncia entre a descricao de
uma testemunha e o aspecto fisico do arguido
poderdo ser de relevar. Sempre que oportuno o
perito pode (e deve) prestar esclarecimentos em
sede de Tribunal.

E ainda de atentar que este tipo de prova deve
estar igualmente disponivel a defesa e a acusacéo.
Refere a recomendacdo n.° R (92) 1 do Comité de

4 Quando a proporcao da mistura é pelo menos de 3:1,
a diferenca entre os picos de intensidade das bandas permi-
te distinguir os dois perfis, excepto se um dos componentes
da mistura for quase inexistente. A interpretacdo dos perfis
quando a proporcao de ADN na amostra é semelhante podera
eventualmente ser possivel através da ‘subtraccdo’ de um dos
perfis, se conhecido

5 A titulo de exemplo pode nédo ser possivel amplificar
todos os marcadores STR preconizados, designadamente por
drop-out alélico. O menor numero de alelos disponiveis para
comparacdo pode aumentar a probabilidade da amostra cor-
responder a um individuo ao acaso, da populacédo

6 Pode ocorrer drop-out ou drop-in (aparecimento de
picos artefactuais) alelico, acrescendo que a possibilidade de
corresponder a contaminacao é elevada
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Ministros do Conselho da Europa, sobre o uso de
analises de ADN na investigacdo criminal, que estas
devem ser também acessiveis a defesa, por decisdo
de autoridade judicial ou por recurso a pericia pri-
vada. Quando a quantidade de material biologico
passivel de analisar for limitada, deve-se assegurar
gue os direitos da defesa nao sdo prejudicados.
Acrescenta o n.° 3 do artigo 7° da Lei de Proteccao
de Dados Pessoais (LPDP)” que deve ser permitido
o tratamento de dados pessoais, designadamente
através da analise de ADN, sempre que necessario
a declaracao, exercicio ou defesa de um direito em
processo judicial e for efectuado exclusivamente
com esta finalidade. Ou seja, o arguido em pro-
cesso penal sempre que considere que a prova de
ADN é bastante para evidenciar a sua inocéncia
pode solicitad-la (Moniz, 2002).

Apesar do nimero limitado de condenacdes
resultantes (apenas) de correspondéncias de perfis
de ADN, néo é negligenciavel que a prova de ADN
contribuiu e continuara a contribuir para a deten-
cao de autores de crimes de importante gravidade.

A AUTONOMIA

Ao principio da autonomia encontra-se subja-
cente o conceito de consentimento (informado), o
qual legitima condutas entendidas de outra forma
como ofensas a liberdade individual. Segundo o
CNECV? é imperiosa a obtencdo de consentimento
sempre que aplicavel, ainda que o sujeito em causa
seja arguido ou condenado. No ambito da pericia

7 Lein.°67/98 de 26 de Outubro

8 Parecer n.° 52 sobre o regime juridico da base de dados
de ADN
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genética o consentimento pode contemplar nao
56 a colheita da amostra, mas também a inclusao
do perfil numa base de dados. Partilhando o pon-
to de vista de Descartes que considera que age
com maior liberdade quem melhor compreende
as alternativas em escolha, existe ainda o dever
de informar sobre as finalidades da colheita da
amostra e se aplicavel explicar o conceito de base
de dados de ADN, os tipos de investigacdo possiveis
e 0s seus potenciais riscos e beneficios, as condi-
¢oes e duracdo do armazenamento da amostra
bioldgica e do perfil, as medidas de seguranca que
garantem a confidencialidade dos dados bem como
a possibilidade de comunicacdo, as autoridades
competentes, dos resultados obtidos através do
exame do material genético.

De acordo com o n.° 1 do artigo 6° da lei
n.° 5/2008, a base de dados de perfis de ADN é
construida, de modo faseado e gradual, a partir
da recolha de amostras em voluntarios, para o que
devem prestar o seu consentimento livre, informa-
do e escrito. No entanto a legislacao Portuguesa,
prevé a obrigatoriedade de insercao na base de
dados criminal de todos os perfis de condena-
dos com penas concretas iguais ou superiores
a trés anos®. Decorre ainda da Lei n.° 45/2004
que regula o regime juridico das pericias médico-
-legais o dever de sujeicao a este tipo de exame'®,

9 Art. 8.°Lein.°5/2008, de 12 de Fevereiro (Recolha de
amostras com finalidades de investigacdo criminal) 2- (...) é
ordenada, mediante despacho do juiz de julgamento, e apds
transito em julgado, a recolha de amostras em condenado por
crime doloso com pena concreta de prisdo igual ou superior a
3 anos, ainda que esta tenha sido substituida.

10 Art. 6°Lei n®45/2004, de 19 de Agosto (Obrigatorieda-
de de sujeicao a exames) 1- Ninguém pode eximir-se a ser sub-
metido a qualquer exame médico-legal quando este se mostrar
necessario ao inquérito ou a instrucdo de qualquer processo e
desde que ordenado pela autoridade judiciaria competente, nos
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devendo a pericia genética de pessoa que nao
tenha prestado consentimento, ser ordenada pelo
juiz, tendo em conta o direito a integridade fisica
pessoal e a reserva da intimidade do visado'.
Mas importa aqui invocar o artigo 149° do
Cédigo Penal, o qual esclarece que para efeito de
consentimento, a integridade fisica se considera
livremente disponivel, desde que a ofensa ao cor-
PO ou a salde nao contrarie os bons costumes,
tomando-se em conta, nomeadamente, 0s motivos
e os fins do agente ou do ofendido, bem como
0s meios empregados e a amplitude previsivel da
ofensa. £ verdade que a colheita de amostras bio-
l6gicas, sem consentimento do titular, desde que
ofenda o corpo ou a saude, independentemente da
dor e sofrimento causados, cumpre a factualidade
tipica de crime de ofensa da integridade fisica.
Mas, por outro lado, ndo é de negligenciar que as
lesdes insignificantes ou diminutas, que cumprem
o critério de adequacao social, como sera o caso

termos da lei. 2- Qualquer pessoa devidamente notificada ou
convocada pelo Director de Delegacdo do Instituto ou pelo Co-
ordenador de Gabinete Médico-Legal para a realizacdo de uma
pericia deve comparecer, no dia, hora e local designados, sendo
a falta comunicada, para os devidos efeitos, a autoridade judi-
cidria competente. 3- (...); Art. 172° Cédigo de Processo Penal
(Sujeicao a exame) 1- Se alguém pretender eximir-se ou obstar a
qualquer exame devido ou a facultar coisa que deva ser exami-
nada, pode ser compelido por decisao da autoridade judiciaria
competente 2- Os exames susceptiveis de ofender o pudor das
pessoas devem respeitar a dignidade e, na medida do possivel o
pudor de quem a eles se submeter. Ao exame s6 assistem quem
a ele proceder e a autoridade judicidria competente, podendo o
examinando fazer-se acompanhar de pessoa da sua confianca.

11 Art. 154° Cédigo do Processo Penal (Despacho que or-
dena a pericia) 1- A pericia é ordenada, oficiosamente ou a re-
querimento, por despacho da autoridade judiciaria (...) 2- Quan-
do se tratar de pericia sobre caracteristicas fisicas ou psiquicas
de pessoa que nao haja prestado consentimento, o despacho
previsto no nimero anterior é da competéncia do juiz, que pon-
dera a necessidade da sua realizacao, tendo em conta o direito
a integridade fisica pessoal e a reserva da intimidade do visado.

de um encontrdo no meio de uma multidao, ndo
sdo passiveis de rotulacdo criminal (Moniz, 2002).

Segundo as directivas do Gabinete Parla-
mentar da Ciéncia e da Tecnologia do Reino Unido'?
(2006) a colheita de sangue de um suspeito sé
pode ser efectuada com o seu consentimento, mas
a zaragatoa bucal, por se considerar uma colheita
ndo-intima dispensa consentimento. No entanto, a
realizacdo da referida zaragatoa implica a introdu-
¢ao de um objecto numa cavidade corporal, sendo
assim de considerar este argumento fragil. E ainda
assim inegavel que se presumem contemplados
os principios da proporcionalidade e da adequa-
cdo. Desde logo, os bens e valores juridicamente
tutelados pelo Direito Penal justificam, em regra,
restricoes a liberdade, integridade fisica e moral e
privacidade das pessoas envolvidas como agentes
ou vitimas de um determinado crime®. E ainda
de atentar que a obtencdo da amostra bioldgica
podera constituir o Unico meio de prova.

A obrigatoriedade de sujeicao a analise
de ADN é entendida por alguns autores como
atentado ao principio da ndo auto-incriminacdo
(nemo tenetur se ipsum accusare), que apresen-
ta como matrizes juridicas os valores e direitos
fundamentais de dignidade humana, liberdade
de accdo e presuncao de inocéncia. Argui Costa
Andrade que as provas obtidas em contravencdo
deste principio, configurardo inescapavelmente

12 Parliamentary Office of Science and Technology
(POST) The National DNA Database (2006)

13 Nos casos de incumprimento do dever de sujeicao a
exame o examinando sera punido por crime de desobediéncia;
Art. 348° CP (Desobediéncia): 1- Quem faltar a obediéncia de-
vida a ordem ou a mandado legitimos, regularmente comuni-
cados e emanados de autoridade ou funcionario competente,
é punido com pena de prisao até 1 ano ou com pena de multa
até 120 dias (...)
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um atentado contra a integridade moral da pes-
soa, particularmente qualificado, na medida em
que redunda na degradacao da pessoa em mero
objecto ou instrumento contra si propria. Mas
em boa verdade a colheita de uma amostra bio-
|6gica para analise nao constitui uma declaracao
contraria a presuncdo da inocéncia ja que em
momento algum o seu titular é obrigado a reco-
nhecer que praticou determinado facto. Desde
logo, estamos perante uma pericia de resultado
incerto que tanto pode conduzir a condenacao
como a absolvicao do individuo que a ela se
sujeita (Fidalgo, 2006).

Para além dos perfis dos condenados com
penas concretas iguais ou superiores a trés anos,
podem igualmente ser utilizados para fins de in-
vestigacao criminal os perfis de amostras colhidas
no local do crime ou cedidas por voluntarios que
devem prestar o seu consentimento livre, infor-
mado e escrito. Assim, o legislador atentando
ao conflito entre os interesses do arguido e do
sistema judicial, assegurou que os arguidos e 0s
condenados cuja pena nao enquadra os requisi-
tos acima expostos, nao podem ser considerados
como voluntarios, ou seja, o seu perfil, ainda que
determinado no ambito da investigacao criminal,
nao pode integrar um ficheiro da base de dados
que possibilite a sua utilizacdo para fins de inves-
tigacao criminal™.

Relativamente a conservacdo das amos-
tras bioldgicas, considera o CNECV'™ que néo é

14 Art. 6.°, Lei n.°5/2008 (Recolha de amostras em vo-
luntarios) 3- O arguido na pendéncia do processo criminal
apenas pode ser entendido como voluntario na recolha de
amostras que nao impliqguem a respectiva utilizacao para fins
de investigacdo criminal

15 Parecer n.° 52 sobre o regime juridico da base de da-
dos de ADN

BARBARA SANTA ROSA

defensavel, uma vez feita a tipagem dos marca-
dores e obtidos os perfis de ADN, a conservacao
das amostras identificadas. Esta posicdo prende-se
com o perigo de potenciais abusos estatais da
existéncia de um biobanco associado a base de
dados. Refere ainda o Conselho que quando tal for
indispensavel a investigacdo criminal o problema
poderd, em parte, solucionar-se com a conservagao
separada, por entidades diferentes, de amostras e
perfis genéticos. De acordo com a Lei n.° 5/2008
de 12 de Fevereiro' as amostras de voluntarios e
pessoas condenadas em processo-crime sdo des-
truidas imediatamente apds a obtencao do perfil de
ADN e as amostras problema provenientes do local
do crime sdo eliminadas quando identificadas com
o arguido, no termo do processo-crime ou no fim
do prazo maximo de prescricdo do procedimento
criminal, previsto no Cédigo Penal.

A PRIVACIDADE INDIVIDUAL

Segundo a legislacdo portuguesa qualquer
informacao de qualquer natureza, relativa a uma
pessoa singular identificada ou identificavel é
um dado pessoal, enquadrando o perfil genéti-
co esta definicdo. Apesar de ndo ser possivel a

16 Art. 34.° Lei n.° 5/2008 de 12 de Fevereiro (Destruicao
das amostras) 1- As amostras sdo destruidas imediatamente
apos a obtencao do perfil de ADN, nos casos das alineas a) e
e) do n.° 1 do artigo 15.° 2- As amostras colhidas ao abrigo
do disposto no n° 1 do artigo 8.° s6 podem ser utilizadas
como meio probatério no respectivo processo 3- As amostras
referentes aos casos previstos nas alineas b), c), d) e f) do n.°
1 do artigo 15.° sdo destruidas, respectivamente, nos prazos
previstos no n.° 1 do artigo 26.° 4- O conselho de fiscalizacdo
comunica ao presidente do INML para que este ordene a des-
truicdo imediata das amostras, quer as mesmas estejam nos
respectivos servicos ou em entidade protocolada.
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identificacdo directa do titular do perfil de ADN
através da base de dados, existe um numero de
codigo que possibilita aceder aos dados de iden-
tificacao correspondentes. Decorre igualmente
da legislacdo que o consentimento informado
é condicdo sine qua non para a legitimidade do
tratamento de dados pessoais, acrescentando a
Constituicdo da Republica Portuguesa o direito
dos cidadaos acederem aos dados informatizados
gue lhes dizem respeito e conhecerem a finalidade
a que se destinam, nos termos da lei".
Assume-se, no entanto, possivel que certas
disposicoes legais possam estabelecer, de alguma
maneira, excepcoes a tais principios. Exemplo dis-
S0 é a base de dados de perfis de ADN para fins de
investigacado criminal, que contraria ndo sé o res-
peito pela autonomia e consentimento informado,
mas também o direito de privacidade. A criacdo

17 Art. 35.° Constituicdo da Republica Portuguesa (Uti-
lizacao da informaética) 1- Todos os cidadaos tém o direito de
acesso aos dados informatizados que lhes digam respeito, po-
dendo exigir a sua rectificacdo e actualizacao, e o direito de
conhecer a finalidade a que se destinam, nos termos da lei
2- A lei define o conceito de dados pessoais, bem como as
condicoes aplicaveis ao seu tratamento automatizado, cone-
xao, transmissao e utilizacao, e garante a sua proteccao, desig-
nadamente através de entidade administrativa independente
3- A informatica nao pode ser utilizada para tratamento de
dados referentes a convicgdes filoséficas ou politicas, filiacdo
partidaria ou sindical, fé religiosa, vida privada e origem étni-
ca, salvo mediante consentimento expresso do titular, auto-
rizacdo prevista por lei com garantias de ndo discriminagao
ou para processamento de dados estatisticos ndo individual-
mente identificaveis 4- E proibido o acesso a dados pessoais
de terceiros, salvo em casos excepcionais previstos na lei 5- E
proibida a atribuicdo de um ndmero nacional Unico aos cida-
daos 6- A todos é garantido livre acesso as redes informaticas
de uso publico, definindo a lei o regime aplicavel aos fluxos de
dados transfronteiras e as formas adequadas de proteccao de
dados pessoais e de outros cuja salvaguarda se justifique por
razdes de interesse nacional 7- Os dados pessoais constantes
de ficheiros manuais gozam de proteccao idéntica a prevista
nos numeros anteriores, nos termos da lei

desta base de dados ndo contempla os conceitos
de sigilo ou anonimato no seu sentido lato, ja
gue tem um objectivo a eles contrario, permitir
a identificacdo dos titulares da informacao nela
introduzida (eventualmente sem consentimento).

Relativamente a colheita de amostras
bioldgicas, o Tribunal Europeu dos Direitos do
Homem?'®, considera que uma intervencdo médica
compulsiva, mesmo que de pouca relevancia,'
deve considerar-se uma limitacdo ao respeito pela
vida privada?®. No entanto as recomendagbes do
Conselho da Europa ndo proibem o recurso a
coaccao na recolha forense de amostras, desde
gue as circunstancias o justifiquem?'. Ha ainda
gue atentar ao artigo 3° da Convencao Europeia
dos Direitos do Homem?? que condena o recurso a
violéncia, neste contexto (excepto se estritamente
necessaria a detencao do individuo). No entan-
to, as repercussdes do uso da forca teriam que
ser suficientemente importantes para contrariar
o principio instituido neste artigo, facto impro-
vavel quando falamos na recolha de amostras

18 Caso Peters v Netherlands

19 Nomeadamente a colheita de urina para pesquisa de
drogas ilicitas

20 Art. 8°da Convencdo Europeia dos Direitos do Homem
estatui que cada pessoa tem direito ao respeito da sua vida pri-
vada e familiar, do seu domicilio e da sua correspondéncia e
ainda que ndo pode haver ingeréncia da autoridade publica no
exercicio deste direito sendo quando esta ingeréncia estiver pre-
vista na lei e constituir uma providéncia que, numa sociedade
democratica, seja necessaria para a seguranca nacional, para a
seguranga publica, para o bem-estar econémico do pais, a de-
fesa da ordem e a prevencao criminal, a proteccao da satide ou
da moral, ou proteccao dos direitos e das liberdade de terceiros.

21 Recomendacdo n.° R (92) 1 do Comité de Ministros
do Conselho da Europa, sobre o uso de andlises de ADN na
investigacdo criminal

22 Art. 3° Convencao Europeia dos Direitos Humanos
(Proibicdo de tortura) Ninguém pode ser submetido a tortu-
ras, nem a penas ou tratamentos desumanos ou degradantes
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por zaragatoa bucal. Desde logo, ndo devemos
subestimar o n.° 2 do artigo 8° da Convencao
gue assume como prioridades assegurar a segu-
ranca nacional e a seguranca publica, prevenir a
criminalidade e respeitar os direitos e liberdades
de terceiros.

Outro ponto que importa discutir guando fa-
lamos de privacidade é o periodo de tempo que o
perfil de STR, do condenado, permanece na base de
dados criminal. H4 quem defenda que estes perfis
deviam constar na base ad eternum, considerando
expectavel um aumento da probabilidade de obter
correspondéncias com as amostras provenientes de
locais de crime. De acordo com esta perspectiva, 0s
individuos com uma condenacdo prévia sdo mais
propensos ao crime que aqueles nunca antes con-
denados. Poderiamos ainda justificar este ponto de
vista argumentando que os individuos previamente
condenados, em virtude dos crimes que cometeram,
ndo sdo dignos dos mesmos direitos dos cidadaos
cumpridores, tornando-se juridicamente defensa-
vel admiti-los como os suspeitos “do costume”’
(Murphy, 2010). E igualmente comum o argumento
de que um ex-condenado poderd mesmo beneficiar
da permanéncia do perfil na base de dados. No
caso de crimes de tendéncia repetitiva, tais como
abuso sexual, se o individuo se mantiver cumpridor
da lei, sempre que na sua area de residéncia ocorra
um crime sexual em que haja prova bioldgica, sera
imediatamente ilibado sem constrangimentos de
inquérito policial e/ou detencao temporaria.

No entanto, define a legislacdo portuguesa?
gue os perfis inseridos na base de dados criminal

23 Art. 26.° Lei n.°5/2008 de 12 de Fevereiro (Conserva-
cao de perfis de ADN e dados pessoais) 1 - Os perfis de ADN
e os correspondentes dados pessoais sao: (...) d) Eliminados,
quando a amostra for identificada com o arguido, no termo
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devem ser eliminados no fim do prazo méximo
de prescricao do procedimento criminal. Como
ja referido, um dos componentes do principio de
privacidade é o anonimato, ou seja, o direito do
individuo ndo ser sujeito a uma vigilancia estatal
ou social excessiva. E este anonimato que permite
as familias e aos individuos ndo ver o seu futuro
degradado por escolhas erradas passadas, manten-
do a possibilidade de ingressar em novos projectos
ou novas relacdes. Citando Orwell (1949), na sua
obra 1984, quem controla o passado, controla o
futuro. De igual forma nao deve ser vedada a opor-
tunidade de reabilitacdo e reinsercao social aqueles
com um passado criminal ja que em termos praticos
a retencao dos perfis por tempo indefinido aumenta
a vigilancia dos seus titulares, mantendo a seu nome
(in)directamente associacao ao crime cometido.

Apesar da natural controvérsia sobre a forma
como deve ser regulamentada a base de dados
criminal é inegavel o seu importante papel na
promocao de interesses publicos tais como a
dissuasao criminal, a prevencao da repeticao de
condutas ilegais e a confirmacdo nao sé da culpa
mas também da inocéncia dos suspeitos.

A PRIVACIDADE FAMILIAR

Se quisermos ser mais precisos, a informa-
cdo genética ndo é um simples dado pessoal, é
antes um dado familiar, tendo como titular toda
a familia e ndo uma pessoa singular®* (H. Moniz,

do processo-crime ou no fim do prazo maximo de prescricao
do procedimento criminal, previsto no Cédigo Penal (...)

24 Este facto pode também colocar algumas duvidas so-
bre a validade do consentimento, mesmo que se trate de um
consentimento livre e esclarecido
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2002). Assim quando o perfil da amostra biol6-
gica proveniente do local do crime nao encontra
correspondéncia (em todos os alelos dos mar-
cadores STR), quando cruzada com os perfis da
base de dados é possivel pesquisar a existéncia de
correspondéncias parciais, que denunciem even-
tuais lacos familiares biol6gicos?® entre o suspeito
e os titulares dos perfis da base (Smith et al.,
2012). De facto, os familiares em primeiro grau
partilham aproximadamente metade dos alelos
dos marcadores STR, sendo que pais e filhos tém
em comum pelo menos um dos alelos de cada
marcador. Familiares ligeiramente mais afastados
(avés e netos, tios e sobrinhos) partilham cerca
de um quarto dos alelos do perfil.
Historicamente as autoridades policiais sem-
pre investigaram relacoes familiares, sem encon-
trar grande resisténcia na opinido publica. Se a
descricdo de uma testemunha ocular permitir
identificar um suspeito, vindo-se a comprovar que
o mesmo tem um 4libi passivel do excluir como
autor do crime, serd absurdo ndo colocar como
hipotese que algum familiar, nomeadamente um
irmdo, possa apresentar igualmente tracos feno-
tipicos compativeis com os realcados no retrato
robot. Surge ainda como inegavel que entrevistar
possiveis familiares de um suspeito, que even-
tualmente se encontram na posse de informacéao
privilegiada, pode ser essencial a investigacao.
O recurso a base de dados, para pesquisa familiar,
poderia entdo ser encarado como uma evolucao
natural de métodos mais tradicionais. No entanto

25 O CODIS contém uma ferramenta intitulada Pesquisa
Familiar, actualmente néo utilizada em Portugal para fins de in-
vestigacao criminal, no entanto é ja utilizado noutros paises, no-
meadamente nos Estados Unidos da América e no Reino Unido,
apresentando taxas de sucesso de 10-14% (Gershaw et al., 2011)

esta abordagem reveste-se de limitagdes ndo sé
do ponto de vista cientifico mas também do ponto
de vista legal (Kayser et al., 2011).

Desde logo, da pesquisa resultam habitual-
mente correspondéncias parciais com varios perfis
constantes na base de dados, ou seja, é identificado
um conjunto de eventuais familiares do suspeito.
De facto, a probabilidade de dois individuos terem
um perfil de STR correspondente em determinado
numero de loci é consideravel (Smith et al., 2012).
Pelo contrério, a forca probatoria de uma corres-
pondéncia completa reside na improbabilidade
(muitas vezes expressa por uma razao de vero-
similhanca de um para varios milhdes ou bilides)
da correspondéncia se dever a existéncia de outra
pessoa exactamente com o mesmo perfil. Acresce
gue quando se estabelece como possivel uma
relacdo familiar entre o suspeito e um individuo
cujo perfil consta na base de dados, obrigar esse
individuo (inocente daquele crime em concreto)
a ceder informacoes de filiacdo é uma limitacéo
importante a sua privacidade, podendo mesmo
ser questionavel se tal conduta se enquadra no
dogma de ultima ratio, caracteristico do Direito
Penal. A este respeito, ndo devemos no entan-
to deixar de considerar que podem ser tomadas
medidas para minorar intrusdes desnecessarias na
vida privada tais como, recorrendo ao exemplo da
realidade Californiana, a avaliacdo da adequacao
geogréfica entre a area de residéncia do suposto
familiar do suspeito e a zona onde foi cometido o
crime, bem como a estrutura e o passado criminal
da familia em causa. Também o facto do suposto
familiar se encontrar sob custddia judicial a data da
investigacao criminal poderd, de alguma maneira,
tornar ‘mais’ legitima esta abordagem (Gershaw
etal., 2011).



188

N&o é igualmente de negligenciar o risco
desta ferramenta de analise de ADN, tendo em
conta as suas importantes limitacdes, contribuir
para a sobrevalorizacdo da prova genética em
detrimento de outros métodos de identificacao
tradicionais, por ventura mais adequados ao
caso em concreto. Desta sobrevalorizacdo po-
dera resultar visdo em tunel, denunciada pela
incuria ou inércia na procura de elementos pro-
batorios alternativos (Murphy, 2010). E mesmo
em casos em que nao existem alternativas via-
veis para chegar a identificacdo do suspeito,
se o mesmo nao for familiar de nenhum dos
individuos que tém o perfil na base de dados,
O recurso a esta pesquisa servira apenas para
diminuir artificialmente o conjunto de possiveis
culpados. A titulo de exemplo 57% dos indivi-
duos acusados de crime de abuso sexual, num
ano, nunca terdo sido detidos ou condenados
anteriormente (Smith, 2006). Poderiamos mes-
mo ir mais longe, afirmando a pesquisa de filia-
cado bioldgica como arbitraria e discriminatéria,
baseando-se na premissa de que os familiares
de alguém com um passado criminal tém maior
probabilidade de cometer um crime do que os
familiares de um qualquer cidaddo cumpridor
da lei. Efectivamente, hd quem recorra a este
argumento para defender o recurso a pesquisa
familiar (Bieber et al., 2006), mas tendo em
conta variaveis como o tipo de conduta e as
circunstancias em que ocorreu, é dificil assumir
a existéncia de uma tendéncia criminal familiar.
Nao é portanto defensével considerar que os
familiares de alguém, cujo perfil consta na base
de dados, sdo ‘mais’ suspeitos que os fami-
liares de outro individuo qualquer, sendo que
estes dois grupos se distinguem apenas por
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um ‘acaso biolégico’ ou um ‘azar de filiacao’.
Impera que os beneficios e incdbmodos da exis-
téncia da base de dados criminal se diluam por
toda a sociedade, sendo contrario a equidade
a sua concentracao em determinados grupos
populacionais.

Outro ponto a considerar é a possivel reve-
lacdo de relacoes familiares biologicas, ou da sua
auséncia, desconhecidas ou omitidas intencio-
nalmente no seio familiar. A possivel insercao do
perfil dos condenados na base de dados sem o seu
consentimento exacerba este problema. Importa
assim que a informacao familiar, obtida com re-
curso a base de dados, permaneca confidencial?®.
Deve igualmente assegurar-se que entidades com
fins alheios a investigagao criminal ndo tém acesso
aos perfis constantes na base, nomeadamente o
Tribunal de Familia, para a resolucdo de casos de
filiacdo bioldgica.

H& a concluir que mesmo considerando
gue os direitos fundamentais de privacidade/
intimidade e autodeterminacao informacional
nao tém caracter ilimitado, podendo ceder em
nome de interesses comunitarios (Moniz, 2002)
e que os conflitos descritos podem ser suavi-
zados restringindo-se o recurso a este método
de acordo com directivas legais que atentem a

26 Art. 28.° Lei n.° 5/2008 de 12 de Fevereiro (Dever de
segredo) 1- A comunicacdo ou a revelacdo dos dados pesso-
ais, bem como dos perfis de ADN, mesmo que nao identifica-
dos, registados na base de dados, s6 pode ser efectuada nos
termos previstos na presente lei e no estrito cumprimento das
normas constantes da Lei da Proteccdo de Dados Pessoais 2-
Os responsaveis pelo processo relativo a colheita de amostras
e a obtencdo do perfil, bem como pela insercao, comunica-
cao, interconexao e acesso aos ficheiros que contém os perfis
de ADN ou dados pessoais, ficam obrigados a sigilo profissio-
nal, mesmo ap6s o termo das suas fun¢des 3- Igual obrigacao
recai sobre os membros do conselho de fiscalizacdo, mesmo
apos o termo do mandato
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opinido publica, a utilizacdo desta ferramenta
de pesquisa deve considerar-se apenas como
Gltimo recurso, nomeadamente nos casos em
gue a amostra bioldgica é a Unica prova passivel
de permitir a identificacdo do suspeito?’. Mas,
ainda que o recurso a esta ferramenta cumpra
os critérios legais de proporcionalidade, pode
ainda assim ser entendida como inconstitu-
cional, contrariando os critérios juridicos de
inclusdo na base de dados criminal. De facto a
pesquisa familiar vai permitir, de forma subtil,
0 aumento da inclusividade da base de da-
dos, bem como tornar mais abrangente o tipo
de informacao possivel de obter através dos
marcadores STR, escolhidos pela sua suposta
‘inutilidade’.

Em boa verdade, se a identificacdo indirecta
de um suspeito através de perfis de individuos que
sabemos inocentes, é percebida pela comunidade
como sendo benéfica, ndo seria uma alternativa
Obvia e justa criar uma base de dados Nacional/
Universal?

27 Ha ainda a contemplar outras possibilidades, nomea-
damente a anélise de marcadores haplétipos do cromossoma
Y. Estes marcadores sao transmitido por linha paterna, a se-
melhanca do sobrenome, de acordo com a realidade portu-
guesa, podendo o seu estudo ser revelador deste importante
dado individualizante. King et al. (2006) realizou um estudo,
no Reino Unido, e verificou que com esta metodologia é pos-
sivel determinar correctamente o sobrenome do suspeito em
19% dos casos, sendo a percentagem mais elevada quando
o ultimo nome em causa é incomum. Também neste tipo de
pesquisa se levantam as questdes de privacidade familiar dis-
cutidas, falhando a inferéncia sempre obviamente que o so-
brenome do individuo nao reflicta um lago familiar biolégico.
Podemos ainda evocar que exames genéticos de marcadores
do cromossoma Y podem inadvertidamente denunciar dele-
¢des genéticas associadas nomeadamente a infertilidade. Este
facto remete-nos novamente para a discusséo acerca do aces-
so arbitrario a informacdo médica individual.

A PRIVACIDADE GENETICA

Excluindo o facto do perfil de STR denunciar
0 género do seu titular, este ndo se relaciona
directamente com caracteristicas fenotipicas do
individuo. Os loci de ADN utilizados sao desig-
nados nao codificantes ou inuUteis, ou seja, a luz
dos conhecimentos actuais ndo lhes é atribuivel
uma funcéo. Sublinha o CNECV?® que caso seja
encontrada uma associacdo entre um marcador
ndo codificante utilizado no perfil e uma doen-
¢a ou um traco comportamental, esse marcador
devera ser retirado do painel e todos os dados
gue tenham sido obtidos anteriormente com esse
marcador deverao ser eliminados.

Mas com o gradual desenvolvimento das
técnicas de analise de ADN é possivel aceder a
uma quantidade crescente de informacédo pes-
soal a partir de uma amostra biolégica. Assim,
tendo em conta o limitado alcance da base de
dados criminal na identificacdo de suspeitos, aos
problemas ja discutidos soma-se a preocupacao
de que, no futuro, haja pressao para expandir o
espectro das analises genéticas da amostra biolo-
gica proveniente do local do crime a fenotipagem.

1. FENOTIPAGEM INDIRECTA

Da hiperactividade da ciéncia resultou ja a
possibilidade de inferir a ancestralidade do ti-
tular de uma amostra a partir do perfil de STR,
com base em estudos de frequéncias alélicas
populacionais®®. Com a aplicacao informatica

28 Parecer n.° 52 sobre o regime juridico da base de da-
dos de ADN

29 Fonseca et al (2011) Supplement for ‘On using machi-
ne learning to predict the affiliation of an individual to a major
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PopAffiliator23°, é possivel traduzir o nimero de
repeticoes de cada alelo nos loci dos 17 marcado-
res STR autossémicos, habitualmente analisados
na pericia Genética em Portugal, por probabili-
dades de pertenca, do titular da amostra, a cinco
grandes grupos populacionais®'. Esta andlise de
inferéncia biogeografica permite ter uma nocao,
ainda que muito vaga, da provavel aparéncia do
titular da amostra, enquadrando o conceito de
fenotipagem indirecta. Mas considerando a ubi-
quidade alélica populacional (mesmo quando
falamos de polimorfismos STR), o valor preditivo
deste tipo de andlise nao é, para ja, satisfatério
(Shriver et al., 2005 e Kayser et al., 2011).

No entanto, alguns polimorfismos de nucleé-
tido Unico (SNP), pertencentes a loci codificantes
da molécula de ADN, apresentam frequéncias
significativamente diferentes em grupos popu-
lacionais distintos, sendo denominados de mar-
cadores informativos da ancestralidade (MIA).
E de referir, a titulo de exemplo, que determinados
alelos associados a doencas raras existem apenas
num determinado grupo populacional ou familiar,
podendo ser utilizados para fins de identificacao
forense3? (Bobadilla et al., 2002; Loader et al.,
1996). Mas também aqui recorremos a fenoti-
pagem indirecta, considerando que se o titular
da amostra pertence a um determinado grupo

population group based on a forensic based set of autosomal
STR’ disponivel para consulta em http://cracs.fc.up.pt/~nf/po-
paffiliator2/

30 http://cracs.fc.up.pt/~nf/popaffiliator2/

31 Asia, Eurdsia, Africa sub-Saariana, Norte de Africa,
Médio Oriente

32 Foram j4 identificados cerca de 1000 alelos do Gene
Regulador da Conducdo Transmembrana da Fibrose Quistica
(CFTR), a maioria deles existindo numa Unica familia ou num
pequeno grupo de individuos
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populacional devemos assumir que ele partilha
as suas caracteristicas fenotipicas. Este tipo de
inferéncia reveste-se de muita fragilidade, ja que
os vinculos existentes entre o gendtipo e o fe-
nétipo sao ardilosos. De facto, o conhecimento
da ancestralidade nem sempre providencia uma
inferéncia fidvel da aparéncia do individuo e nem
sempre o fenétipo permite determinar de forma
consistente a ancestralidade. Parra et al. (2003)
estudaram uma amostra de individuos de naciona-
lidade Brasileira, constatando que dos individuos
classificados como “definitivamente caucasoides”
(por analise visual de dois peritos), cerca de um
guarto apresentava uma proporcao de ancestra-
lidade genética Africana ou Amerindia superior a
50%. Da mesma forma, individuos classificados
como "“inequivocamento negroéides” apresenta-
vam preponderancia genética Europeia. Decorre
do exposto que o recurso a este tipo de dados
deve ser cauteloso, podendo mesmo funcionar
como factor de distraccao na investigagao crimi-
nal, criando expectativas ilusérias relativamente
ao fenotipo do agente do crime. Sublinha-se no
entanto que a critica recai mais uma vez sobre a
fenotipagem indirecta, ndo obstante poder ser
util o conhecimento da procedéncia biogeografica
do suspeito a investigacdo em curso.

De facto, com a natural diminuicdo dos custos
e das barreiras tecnolégicas, se a implementacao
deste tipo de testes aparentemente aumentar a
eficacia da investigacao criminal as presses para
0 seu uso rotineiro serdo enormes. Uma hipdtese
seria invocar aqui o principio da proporcionalida-
de, afirmando que de acordo com a gravidade da
conduta e os bens juridicos ofendidos se poderia
justificar uma analise ‘mais completa’ da amostra
biolégica proveniente do local do crime, desde que
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tais dados pudessem apenas servir a investigacdo
criminal que tornou legitima a sua obtencao. Mas
ha que observar cum grano salis esta possibilidade,
ja que o estudo genético da ancestralidade com
aplicacao forense se reveste nao s6 de proble-
mas praticos, mas também conceptuais. De fac-
to, um debate multidisciplinar entre historiadores,
antropodlogos, bidlogos e eticistas tomou conta
da problematica do recurso a informacdes sobre
ancestralidade genética na investigacao criminal.

Duster (2006) invoca a possibilidade do con-
ceito de ancestralidade genética poder reforcar
ou recriar o esteredtipo de que as minorias sao
perigosas e moralmente inferiores. Ossorio (2006)
vé com alguma ansiedade a associacdo entre afi-
nidade populacional, genes e crime, sublinhando
gue o caracter probabilistico/orientador da infe-
réncia biogeografica possa ser mal interpretado,
legitimando que as minorias comunitarias sejam
o principal alvo da justica. Esta problemética tem
pouco de original, ao longo do século XIX muitos
foram os investigadores (Cartmill, 1998) que procu-
raram padrdes de diferencas entre individuos com
distintas afinidades populacionais. Esta taxonomia
racial devia considerar caracteristicas tais como
o comprimento dos membros, a cor da pele e a
textura capilar. Ja no século xX tornou-se evidente
a impossibilidade de chegar a um consenso sobre a
existéncia de racas humanas, dado que as fronteiras
antropométricas bem definidas entre populacoes,
apandgio de tal conceito, se esbateram a medida
gue o numero de individuos, caracteristicas e locais
geogréficos estudados se acumulou. A constatacdo
da possibilidade de utilizacdo do genoma huma-
no para fins de identificacao individual, parece
erradamente ter animado expectativas de que a
‘tal’ esséncia racial residisse na molécula de ADN.

Mas o conceito de raca alimenta-se nao sé de
factores biolégicos, mas também sdcio-culturais,
pelo que é complexo e mutavel, ndo definivel pelo
estudo de marcadores genéticos (Pilar, 2006). Na
realidade, a espécie humana é demasiado recente
para acumular diferencas genéticas substanciais.
Ndo obstante o facto de que grupos populacio-
nais proximos geograficamente apresentem mais
semelhancas genéticas entre si do que quando
comparados com populacdes longinquas. Jorde
et al. (2004) afirmam que a variabilidade gené-
tica surge de forma continua e sobreponivel nas
varias populagbes. Assim, com o intuito de evitar
a confusdo entre o conceito de ancestralidade e
o conceito racial, os investigadores aconselham
gue os resultados da fenotipagem indirecta sejam
apenas geograficos (Kayser et al., 2011).
Também ndo devemos descurar o facto dos
dados genealdgicos disponiveis as familias serem,
na grande maioria dos casos, escassos e superfi-
ciais, com possibilidade de recuar apenas algumas
geragdes. Um teste genético de ancestralidade
pode revelar informacdes que o individuo desco-
nhece sobre si mesmo ou que ocultou intencio-
nalmente, configurando eventualmente uma expe-
riéncia desconcertante ou mesmo estigmatizante.

2. FENOTIPAGEM DIRECTA

Mas cientificamente ainda nao esgotéa-
mos todas as alternativas®?, restam os SNPs que

33 Pode-se ainda recorrer ao ADN mitocondrial, que é
apenas transmitido pela mae (ndo recombinante). O perfil de
ADN mitocondrial pode ser rastreado por varias geragoes atra-
vés dos familiares maternos, ja que apesar de mutacoes pontu-
ais que ocorrem ao longo de periodo de tempo consideravel,
a sequéncia permanece muito semelhante. Nao permite no
entanto fazer pesquisas familiares j& que individuos nao rela-



192

codificam caracteristicas fisicas de forma directa
e permitem uma fenotipagem igualmente directa.
O estudo de associacao global do genoma3®* é
um procedimento validado para identificar loci
responsaveis pela variacdo de caracteristicas po-
ligénicas correlacionando o gendtipo de milhares
de SNP com fendtipos de interesse tais como
pigmentacao do cabelo, olhos e pele. De todos
os tracos fisicos estudados até agora a cor dos
olhos é o mais fidvel, existindo ja um kit para uso
forense, denominado /risPlex®, que possibilita
perceber qual a proporcdo probabilistica do ti-
tular da amostra apresentar iris de cor verde ou
castanha (Walsh et al., 2011).

Mas também este tipo de andlise ndo passa
de uma previsao ja que a precisao da inferéncia de
uma caracteristica fenotipica através do genétipo
depende do numero de SNP que contribuem de
forma independente para essa caracteristica e
de influéncias ambientais (Kayser et al., 2011).
Conclui-se entdo que mesmo no auge do seu
potencial a genética forense nunca produzird uma
imagem do titular da amostra estudada compa-
ravel com uma fotografia. De facto, as descri-
¢des geneticamente baseadas ndo identificam
um suspeito em particular mas uma populacao de
suspeitos. Ainda assim, tendo em conta a notéria
falta de exactiddo de outros métodos de iden-
tificacdo alternativos, este método ndo precisa

cionados familiarmente podem partilhar o mesmo ADN mito-
condrial desde que partilhem um ascendente feminino muito
tempo atras. Por outro lado, a uniformidade geracional do ADN
mitocondrial permite assim que este seja usado para determinar
a ancestralidade de uma forma muito fidvel, podendo-se che-
gar ao pais de origem geografica do suspeito. Este tipo de exa-
me de ADN foi j& considerado como prova em julgamentos nos
EUA e é usado pelo FBI para obtencao de perfis (Smith, 2006).

34 GWAS; Genome-wide asociation studies
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ser especialmente especifico ou exacto para se
considerar satisfatério e pode eventualmente
providenciar um meio Util e idéneo de avaliar a
fiabilidade das descricoes de testemunhas ocula-
res ou outros tipos de profiling, nomeadamente
psicolégico.

Actualmente o desenvolvimento de carac-
teristicas psicolégicas e de psicopatologia nao
é bem compreendido (Jacob et al., 2005; Hariri
et al., 2002; Kandel et al., 2001). Pensa-se que
a genética, neste campo, exerce uma influéncia
de cerca de 50%, sendo os factores ambientais
responsaveis pelo resto. Este facto ndo impede
gue existam ja profecias sobre o possivel uso da
amostra encontrada no local do crime para obter
perfis psicoldgicos, tomando em conta a associa-
cado existente entre psicopatologia e comporta-
mento criminal (Smith, 2006).

Tornam-se assim evidentes diversos proble-
mas de cariz ético, quando falamos do uso de ADN
para fins de identificacdo, ndo por comparacao
de perfis mas por analise directa dos seus /oci
codificantes. De relance a informacdo genética
sobre o fenétipo do individuo pode ndo parecer
tdo sensivel como a informacdo médica. Podemos
mesmo argumentar que este tipo de informacao
pessoal é visivel ou de facil acesso. Mas nao nos
precipitemos! O estudo dos SNP pode revelar va-
rias informacdes pessoais em simultaneo. Ou seja,
um alelo associado a cor da pele pode também
denunciar predisposicao genética para determi-
nada doenca, isto porque os genes podem par-
ticipar activamente em diversas vias metabdlicas.
Acresce que muitos MIA se associam directamente
a propensao ou manifestacao patologica.

Para além de questdes relacionadas com a
privacidade e a autodeterminacdo informacional,
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ja que grosso modo quanto mais individualizante,
intima e pessoal for a informacdo obtida através
da pericia genética, maior a sua utilidade, pode-
remos ainda invocar a problematica da discrimi-
nacdo®. Harris et al. (1999) identificaram algum
enviesamento no tratamento de minorias popu-
lacionais pelas forcas de seguranca publica. Apds
consulta dos registos policiais relativos ao controlo
do transito, verificou-se que os individuos ‘latinos’
e ‘negroides’ tinham uma probabilidade oito vezes
maior de serem parados em operacdes stop do
que os ‘caucasodides’. H4 quem defenda que a
aplicacao destes testes genéticos poderia contri-
buir para a igualdade de tratamento das minorias
populacionais, substituindo-se o preconceito pelos
dados decorrentes da andlise cientifica®®. Por ou-
tro lado, sempre que o teste genético apontasse
0 suspeito como membro de uma minoria esse
facto seria mais facilmente percebido como justo
pela comunidade em questao.

No entanto, se a analise genética revelar
que o seu titular pertence ao grupo populacional
dominante essa informacao sera, obviamente, de
menor utilidade do que se, pelo contrério, estabe-
lecer uma relacdo com uma minoria. Sera portanto
pouco provavel que o problema da discriminacao

35 Refere oartigo 14° da Convencao Europeia dos Direitos
do Homem (sobre proibicdo de discriminacdo) que o gozo dos
direitos e liberdades reconhecidos na presente Convencao deve
ser assegurado sem quaisquer distin¢des, tais como as funda-
das no sexo, raca, cor, lingua, religido, opinides politicas ou
outras, a origem nacional ou social, a pertenca a uma minoria
nacional, a riqueza, o nascimento ou qualquer outra situacao.

36 M’Charek (2008) descreve um caso em que uma
crianca de 16 anos foi assassinada numa cidade Holandesa,
tendo o estudo genético da ancestralidade revelado a origem
ocidental/europeia do culpado. A populacao enfurecidamente
convicta de que o crime tinha sido cometido por um dos indi-
viduos provenientes do norte de &frica ou do médio oriente re-
sidentes na hospedaria local, viu assim o seu animo acalmado.

encontre aqui uma resposta definitiva. Por outro
lado, se assumirmos a existéncia de uma taxa de
crime desproporcionadamente elevada nos grupos
populacionais minoritarios seria plausivel assumir
que a fenotipagem, aumentando o numero de
detencées, logo a seguranca, poderia beneficiar
tais comunidades. Mas serd que os beneficios
hipotéticos superam os possiveis danos?

De acordo com a Recomendacao n.° R(97) 5
do Comité de Ministros do Conselho da Europa,
sobre a proteccao de dados clinicos, a pericia ge-
nética deve apenas ser usada para fazer prova, no
contexto de uma ofensa criminal. Em nenhum caso
deve ser usada para determinar outras caracteristi-
cas de cariz genético. Consta ainda na Resolucao
do Conselho Europeu de 25 Junho de 2001, relativa
a partilha de resultados de andlises de ADN que
os Estados-Membro devem limitar o intercambio
as zonas do cromossoma sem expressao genética.

Neste sentido, apesar de grande parte dos
paises Europeus, designadamente Portugal, ndo
possuir legislacdo especifica sobre a fenotipagem,
na pratica a genética forense analisa apenas loci
de ADN nao codificantes. A lei Belga assume que
o Unico propdsito da pericia genética no ambito
da investigacao criminal é a comparacao de perfis
de ADN para, directa ou indirectamente identificar
o perpetrador ou a vitima. O uso do ADN para
outro tipo de analise genéticas encontra-se tipi-
ficado como crime. A Holanda surge como Unico
pafs Europeu que tem uma lei especifica sobre
fenotipagem, tendo acrescentado ao seu Cédigo
de Processo Penal, em 2003, a possibilidade de
determinar caracteristicas fisicas visiveis desde o
nascimento, a partir de uma amostra biolégica
encontrada no local do crime e pertencente a
um suspeito desconhecido (Koops et al., 2008).



194

Apesar de todos os problemas apontados é
de admitir a fenotipagem como uma alternativa
importante quando nédo existem outras formas
de se identificar o suspeito. No futuro a andlise
de ADN vai tornar-se mais fidvel e detalhada,
alargando-se o espectro de caracteristicas iden-
tificaveis. Tao pouco é possivel excluir, com toda
a certeza, que marcadores genéticos até ago-
ra considerados inuUteis possam indirectamente
influenciar ou programar a expressao genética.
Ha assim que regular o uso destas ferramentas,
considerando sempre que a ciéncia pode eminen-
temente mudar de paradigma. Seria importante
regular o recurso a fenotipagem, atentando a
opinido publica e legislacdes ja implementadas,
nomeadamente a Holandesa. Consta da recente
revisao Australiana do crimes act (1914) que as
legislacbes ndo devem encarar de forma proibi-
tiva o recurso as tecnologias de analise de ADN,
devendo no entanto ser aplicadas apos escrutinio
publico. Uma abordagem proactiva desta tematica
pela lei penal poderia, por um lado, prevenir a
absolvicdo de culpados por inadmissibilidade de
provas-chave em Tribunal e por outro evitar viola-
¢des desnecessarias da privacidade dos suspeitos.

BASE DE DADOS UNIVERSAL,
UTOPIA OU DISTOPIA?

As bases de dados de ADN representam um
exemplo de associacdo entre novas e eficazes
formas de controlo social a estratégias politico-
-governamentais de controlo do crime. Rabinow
(1996), epigono de Foucault, no seu ensaio sobre
a antropologia da razdo, chamou a sobreposicdo
entre os conceitos social e vital biossocialidade,
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que considerou de importancia capital na biopo-
litica, termo que decorre da atencao dada pelo
governo a vida humana, no seu sentido bioldgico.
Existe assim importante relacdo entre a biossocia-
lidade e o biopoder (a administracao da vida) que
apesar de simbittica ndo deixa de suscitar alguma
controvérsia, nomeadamente no que diz respeito
a0s Usos sociais da genética. Mais recentemente
Lynch e McNally (2008) surgem como autores do
conceito biolegalidade, representativo da rela-
cdo de cooperacado entre a lei e a biotecnologia,
sendo perceptivel neste contexto um processo
continuo de redefinicdo dos direitos e do estatuto
do corpo do suspeito e da credibilidade da prova
criminal. De facto, o armazenamento de perfis
de ADN numa base de dados é um poderoso
instrumento de biovigilancia. E importante intro-
duzir na discussao o principio da equidade, sen-
do nomeadamente de assegurar que os critérios
de inclusao (de cariz mutdavel) na base de dados
criminal, ndo possibilitem uma distribuicao desi-
gual de grupos comunitarios em si representados,
evitando assimetrias populacionais de vigilancia
governamental. Orwell no ensaio ‘A Politica e a
lingua inglesa’ (1946) enquadra a equidade numa
lista de palavras as quais sao atribuiveis diferentes
significados, muitos deles esquivos. De facto o
autor tinha ja sublinhado na sua obra ‘Triunfo do
Porcos’ (1945) que ‘os animais sao todos iguais,
mas uns sao mais iguais que outros’.

A este proposito Alec Jeffreys referiu na
Conferéncia Anual da Sociedade Britanica de
Genética Humana, no ano de 2001, que a criacdo
de uma base de dados universal é a forma mais
ética de armazenar os perfis, anulando muitas
das questdes relacionadas com a discriminacao
e com a privacidade. Desde logo eliminava-se
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a possibilidade da base representar despropor-
cionalmente diferentes grupos populacionais.
Acresce que a expansao da base permitiria que
os perfis de STR fossem suficientes para identificar
os titulares das amostras encontradas nos locais
dos crimes, inutilizando o recurso a fenotipagem
em contexto forense (Williams et al. 2004).

Mas o conceito de base de dados universal
pode pbr em causa o principio juridico da pro-
porcionalidade, ja que da importante restricdo de
liberdade e autonomia individual resultard um pa-
lido aumento da seguranca publica. Ha ainda que
atentar a questdes de injustica distributiva, pois
o investimento humano e econémico necessario
para criar uma base de dados universal é despro-
porcionado relativamente aos ganhos expectaveis’
sendo de considerar que na auséncia de meios
para garantir boas condi¢des de vida ao conjunto
da populacdo, ndo é defensavel tal investimento.

Também nao deve ser negligenciada a pos-
sibilidade de que, nomeadamente, disputas po-
liticas propiciem a utilizacdo desadequada desta
informacao. Sublinha o CNECV?® que a informacao
contida na base de dados pode ser usada para
estudos forenses e mesmo para estudos epide-
mioldgicos desde que se assegure o anonimato
irreversivel dos dados, ndo sendo, no entanto,
aceitavel o uso de amostras associadas a obtencao
de perfis para investigacdo biomédica.

Ha ainda quem sublinhe que a criacdo
de uma base de dados universal expressa uma

37 Alguns autores propdem como solucdo que a tipa-
gem fosse realizada ao nascimento. E igualmente de admitir
uma gradual diminuicdo do custo analitico por individuo inclu-
ido na base de dados, ao longo do tempo.

38 Parecer n.° 52 sobre o regime juridico da base de da-
dos de ADN

violacao de importantes principios constitucio-
nais, passando-se a considerar todos os indivi-
duos como possiveis perpetradores de crimes.
De facto, haverd uma obrigatoriedade de toda
a populacao se sujeitar a analise genética, in-
dependentemente de suspeita criminosa. Mas
nao pode deixar de ser referido que a nossa
legislacdo prevé esta possibilidade, nomeada-
mente no Cédigo da Estrada®® que prescreve
que o condutor ou a pessoa que se propos a
iniciar a conducao, apesar de nao ser arguido
OU suspeito num processo-crime, tem que se
submeter a exames de determinacao da taxa de
alcoolemia. E de relembrar que nos casos em que
seja impossivel proceder a pesquisa de alcool no
ar expirado verifica-se a obrigatoriedade de su-
jeicdo a puncdo venosa para colheita de sangue.

Mas, independentemente dos prés e dos
contras despertados pela base de dados univer-
sal, a tendéncia é que os critérios de inclusao,
excepcao a excepcao, se vao tornando mais abran-
gentes. Em boa verdade, o Reino Unido dispde
ja de uma base de dados nacional. Justifica-se
aqui citar José Saramago: de que adianta falar
de motivos, as vezes basta um so, as vezes nem
juntando todos*.

39 Art. 152° 1-Devem submeter-se as provas estabeleci-
das para a deteccao dos estados de influenciado pelo alcool
ou por substancias psicotrépicas a) os condutores; b) os pedes,
sempre que sejam intervenientes em acidentes de transito; ¢)
as pessoas que se propuserem a iniciar a conducao 2-(...) 3- as
pessoas referidas nas alineas a) e b) do n° 1 que recusem sub-
meter-se as provas estabelecidas para a deteccdo do estado
de influenciado pelo alcool ou por substancias psicotropicas
sdo punidas por crime de desobediéncia 4-(...) 5- O médico
ou paramédico que, sem justa causa, se recusar a proceder
as diligéncias previstas na lei para diagnosticar o estado de
influenciado pelo &lcool ou por substancias psicotropicas é
punido por crime de desobediéncia

40 Em Jangada de Pedra (1986)
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