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Itens enviados

2024/Médulo de Parentesco
M1 a M3: itens de referéncia N2 de selo
2024/Médulo Forense
M4: item forense desconhecido
M5: cabelo ou pélo

Abordagem proposta:

2024/Médulo de Parentesco - Nivel basico
Estudo pratico de parentesco
e M1, M2, M3: itens de referéncia para andlise genética.
Estudo tedrico de parentesco
Solicita-se a resolugdo do caso tedrico apresentado.

2024/Médulo Forense - Nivel basico
Estudo pratico forense
. M4: item forense para analise genética.
. M5: cabelo ou pélo para andlise de DNA mitocondrial.
¢ Estabeleca a natureza do componente ou dos possiveis componentes do item M4.
¢ Poderia ter contribuido ao item M4 algum dos dadores dos itens de referéncia M1, M2, M3?
Estudo tedrico forense
Solicita-se a resolu¢do do caso tedrico apresentado.

Metodologia a empregar

A investigacdo sera realizada com os marcadores e métodos que o laboratdério escolha e que habitualmente usa na rotina ou
no ponto de entrar em rotina. Os itens devem ser tratados como amostras laboratoriais de rotina e, se possivel, de forma cega.
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1. Metodologia Leia atentamente as instrugées proporcionadas antes de preencher esta secgéo
1.1 Extracgdo, purificagdo/concentracao e quantificacio de DNA

TABELA 1
Item Lise Extraccdo EPOO Quantificagao coo
diferencial Purificagdo/ (Especificar) (Cadigo) (Especificar)
(Sim ou N3o) Concentragao
(Codigo)
M1
M2
M3
M4
M5

Codificagdao no Anexo 2024
1.2 Metodologia STR
1.2.1 Metodologia de kits multiplex

TABELA 2A (Kits multiplex)
Se utiliza um kit ndo incluido na tabela, adicione-o nas ultimas linhas.

Deteccao D00

Multiplex Indicar ‘SIM’ se foi utilizado (Codigo) (Especificar)

FFFL (Promega)

PowerPlex 16/16 HS (Promega)

PowerPlex ESI 16 (Promega)

PowerPlex ESX 16 (Promega)

PowerPlex ESI 17 (Promega)

PowerPlex ESX 17 (Promega)

PowerPlex 18D (Promega)

Profiler Plus (AB)

SGM Plus (AB)

Identifiler (AB)

Identifiler Plus (AB)

Identifiler Direct (AB)

NGM (AB)

NGM SElect (AB)

MiniFiler (AB)

Investigator ESSplex (Qiagen)

Investigator ESSplex SE (Qiagen)

Investigator IDplex (Qiagen)

YFiler (AB)

PowerPlex Y (Promega)

Argus X-8 (Biotype)

Investigator Argus X-12 (Qiagen)

XSTR-Decaplex GHEP (Gusmao)

PowerPlex CS7 (Promega)

Profiler (AB)

Investigator Argus Y-12 (Qiagen)

SEfiler (AB)

PowerPlex 23Y (Promega)

PowerPlex Fusion System (Promega)
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Deteccao D00

Multiplex (cédigo) (Especificar)

Indicar ‘SIM’ se foi utilizado

Global Filer (AB)

PowerPlex 21 (Promega)
Investigator 24plex QS (Qiagen)
PowerPlex Fusion 6C System (Promega)
Verifiler (AB)

YFiler plus (AB)

Investigator ESSplex plus (Qiagen)
Investigator ESSplex Plus SE(Qiagen)
Investigator IDplex Plus (Qiagen)
Investigator HDplex (Qiagen)
Investigator Argus X-12 QS (Qiagen)

Codificagdao no Anexo 2024
1.2.2 Outra metodologia para marcadores STR autossémicos e amelogenina
TABELA 2B

No caso de ndo usar kits multiplex ou usar marcadores STR autossdmicos adicionais, indique o nimero de marcadores e os
primers usados, bem como o método de detecgdo.

Primer/Ladder PLOO
(codigo) (Especificar)

Detecgao D00
(Cadigo) (Especificar)

Numero de marcadores

Codificagdo no Anexo 2024
1.2.3 Outra metodologia para marcadores Y-STR

TABELA 2C

No caso de ndo usar kits multiplex ou usar marcadores Y-STR adicionais, indique o nimero de marcadores e os primers
usados, bem como o método de deteccdo.

1.2.4 Outra metodologia para marcadores X-STR

TABELA 2D

Ntmero de marcadores Primer/Ladder PLOO Detecgdo D00
(codigo) (Especificar) (Codigo) (Especificar)
Codificagdo no Anexo 2024

No caso de ndo usar kits multiplex ou usar marcadores X-STR adicionais, indique o numero de marcadores e os primers

usados, bem como o método de detecgdo.

Numero de marcadores

Primer/Ladder
(codigo)

PLOO
(Especificar)

Detecgao
(Codigo)

D00
(Especificar)

Codificagdao no Anexo 2024
1.3 Metodologia DNA mitocondrial
1.3.1 Parametros de amplificagdo

TABELA 3

Indique o par de primers em cada campo, nomeando-os de acordo com a cadeia (L ou H) e posicio em 3' (Ex:
L15997/H00619).

Pares de primers de amplificagao
Forward/Reverse | Forward/Reverse

N2 de ciclos
Item Forward/Reverse

M1-M3
M4
M5

Forward/Reverse
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1.3.2 Parametros de sequenciacdo e edi¢do

TABELA 4
Item PU Qs PE S SE
M1-M3
M4
M5

Codificagcdo no Anexo 2024

1.4 Metodologia para identificacao de fluidos no item M4

TABELA 5
Indique o método usado para confirmar ou investigar a presenca de fluidos bioldgicos no item M4. Especifique o cddigo do
método utilizado e o resultado (negativo, positivo ou inconclusivo). Se indicar 'Outros’, especifique.

Item Método Outros Resultado Observacses
(Cadigo) (Especificar) (Negativo/Positivo/Inconclusivo) ¢

Codificagcdo no Anexo 2024

1.5 Outros aspectos da metodologia diferentes dos indicados nas tabelas anteriores
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2. Resultados estudos praticos:

Leia atentamente as instrugoes enviadas para preencher as tabelas de resultados, e as bases de
participagdo para conhecer o estabelecimento dos valores atribuidos e a avaliagdo dos resultados

https://qghep-isfg.org/pt/proficiency/participation

2.1 Resultados STR

TODOS OS PARTICIPANTES DEVEM PREENCHER OBRIGATORIAMENTE A COLUNA DOS ALELOS TOTAIS

DETECTADOS INDEPENDENTEMENTE DO SISTEMA DE EXTRACCAO QUE UTILIZEM. As colunas da 12 e

22 fraccao sao adicionais e opcionais, caso o laboratorio tenha realizado a lise diferencial e queira

indicar o seu resultado.

2.1.1 STR autossémicos e amelogenina

TABELA 6A

MODULO DE PARENTESCO

MODULO FORENSE

MARCADOR

M1

M2

M3

M4

Alelos totais
detectados
Ex: 9-11-15-17

12 fracgao
Ex: 9-17

22 fracgao
Ex: 11-15

AMEL

D8S1179

ID21511

D75820

CSF1PO

D3S1358

THO1

D13S317

ID165539

ID251338

D195433

vWA

TPOX

D18S51

ID5S818

IFGA

||Penta D

||Penta E

ID10S1248

ID2251045

ID2s441

ID151656

D12S391

SE33

FES/FPS

IF13A01

IF13B

ILPL

Penta C

D651043
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2.1.2 Y-STR
TABELA 6B

MODULO DE PARENTESCO MODULO FORENSE

M4

Alelos totais
detectados
Ex: 13-15

MARCADOR M1 M2 M3 12 fracgdo 22 fracgdo

Ex: 15 Ex: 13

DYS456

Ipys3891

Ipys390

IpYs3s9 i

Ipysass

Ipys19

IpYs3ss

IDYs393

Ipys391

IDYS439 (GATA A4)

IDYS635 (GATA C4)

DYS392

GATAH4

DYS437

Ipysass

IDYsaas

IDYS460 (GATA A7.1)

DYS461 (GATA A7.2)

GATAA10

DYS388

Ipyss76

Ipysas1

Ipyss49

Ipyss33

Ipyss70

Ipysea3

Ipyse27

Ipyss18

Ipysaag

DYF387S51
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2.1.3 X-STR

TABELA 6C
MODULO DE PARENTESCO MODULO FORENSE

M4
Alelos totais 12 fracgdo 22 fracgdo
detectados Ex:12-15 Ex:17-20
Ex: 12-15-17-20

MARCADOR M1 M2 M3

HPRTB
IDXs8378
IDXs9898
IDXS7133
IGATA31E08
IGATA172D05
IDXS7423
IDXS6809
IDXS7132
IDXs9902
IDXS6789
IDX510103
IDXS10134
IDXS10074
IDXS10101
IDXs10135
IDXS10146
IDX$10079
IDX$10148

2.2 Resultados de DNA mitocondrial
Na Tabela 7A, indique as posig¢oes inicial e final das regidoes editadas e na Tabela 7B, informe os haplétipos seguindo a
ordem solicitada nas instrugées.

TABELA 7A
ITENS REGIOES EDITADAS
MODULO PARENTESCO
M1
M2
M3
MODULO FORENSE
1°fracgdo
M4
22 fracgao
Cabelo ou pélo
M5
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TABELA 7B
ITENS HAPLOTIPO
MODULO PARENTESCO
M1
M2
M3
MODULO FORENSE
1°fracgdo
M4
22 fracgao
Cabelo ou pélo
M5

3. Conclusoes estudos praticos
3.1 Moédulo de Parentesco

3.1.1 *Observagoes relativas aos itens M1, M2 y M3

Indique os comentarios e observacbes que deseja fazer em relagdo aos itens analisados. Relembra-se que
apenas é solicitada a andlise genética dos itens de referéncia M1 a M3; ndo é necessdrio investigar relages de
parentesco entre eles.

3.2 Mddulo Forense

3.2.1 Estabelega a natureza do componente ou possiveis componentes do item M4.
Componentes (marque com um X o componente ou componentes detectados)

| Sangue | Sémen | Saliva |

ma [ ] L] L]

3.2.2 Indique o numero minimo de contribuintes detectados no item M4.

| 2 | 3 |

1
ma | | L] L]

3.2.3 Poderia ter contribuido para o item M4 algum dos dadores dos itens de referéncia M1, M2, M3?

| M2 | M3 |

M1
ma [ ] L] L]

3.2.4 *Observagdes relativas aos itens M4 e M5.
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4. Estudos Teoricos
Leia atentamente as instrugdes enviadas para preencher as tabelas de resultados, e as bases de
participagdo para conhecer o estabelecimento dos valores atribuidos e a avaliagdo dos resultados

https://qghep-isfg.org/pt/proficiency/participation

Para a resolucdo dos estudos tedricos (parentesco e forense) assume-se que:

- a populacdo esta em equilibrio de Hardy-Weinberg e ndo ha necessidade de fazer correccdes pela
existéncia de sub-estruturagdo populacional (teta=0).

- a taxa de alelos silenciosos e a taxa de mutacdo é 0.

- correc¢do drop in, drop out=0

Os cdlculos devem ser efectuados recorrendo a tabela "Frequéncias alélicas 2024" fornecida.

4.1 Estudo tedrico de Parentesco

4.1.1 Exposi¢do do problema

Um casal de idosos: José e Maria, apds a morte do seu unico filho, Carlos, tentam manter a relacdo
com o seu Unico neto, Raul, filho de Carlos e Juana. Juana recusa, alegando que Raul ndo era filho
biolégico de Carlos. Os avds e a mde concordam em realizar um teste de parentesco biolégico para
conhecer a realidade bioldgica e agir em conformidade.

Estao disponiveis os perfis genéticos de José e Maria, de Juana e do suposto neto Radul.

o] O casal de idosos serd considerado como tendo apenas um filho. O perfil genético do seu filho

Carlos ndo estd disponivel dado que foi cremado.

o N3o ha duvida de que Raul é filho bioldgico de Juana.
Marcadores JOSE MARIA JUANA RAUL
D8S1179 14 14 14 14
D21S11 28 28-30 28-30 28-30
D75820 9-10 9-10 11-12 9-11
CSF1PO 10 11 11-12 10-12
D3S1358 14 15-16 16 16
THO1 7-8 8-9 9.3 8-9.3
D13S317 11-12 13 11-12 11-12
D16S539 9-10 11-12 13 12-13
D2S1338 19 19 20 19-20
D195433 13 13-14 13-14 13
VWA 16-17 16-17 16-17 16-17
TPOX 8 11 8-11 11
D18S51 12 13-14 15-16 12-16
D55818 11-12 12-13 12-13 12-13
FGA 20-21 22 23 22-23
D10S1248 13-14 15-16 14-15 14
D1S1656 12 12 12-15 12-15
D2251045 15 15-16 15-16 16
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Marcadores JOSE MARIA JUANA RAUL
D25441 10-11 10-11 14 11-14
D12S391 18 19 18-19 18-19
Penta D 9 11-12 12-13 12
Penta E 11-12 12-13 11-13 13
SE33 17-18 19 20-22.2 18-20
D651043 11-19 12-18 12 12

4.1.2 indice de parentesco
Calcular o indice de parentesco considerando as seguintes hipoteses:

HO

O filho de José e Maria (Carlos), é o pai biolégico de Raul, tendo em conta que Juana
é a mae bioldgica

H1

Outro individuo retirado ao acaso da populagdo e geneticamente ndo relacionado
com os anteriores é o pai biolégico de Raul, tendo em conta que Juana é a mae
biolégica.

Indique os Indices de parentesco parciais e o IP total na Tabela 8.
Utilize notagao cientifica (formato Excel) aplicando arredondamento com 4 casas decimais . Ex. 1,2346E-01

TABELA 8

Marcadores IP
D8S1179
D21S11
D7S820
CSF1PO
D351358
THO1
D13S317
D16S539
D251338
D195433
VWA
TPOX
D18S51
D5S818
FGA
D10S1248
D1S1656
D2251045
D2S441
D12S391
Penta D
Penta E
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Marcadores IP
SE33
D6S1043
IP TOTAL

4.1.3- Programa(s) informatico(s) utilizados para os calculos estatisticos.

- Observagﬁes (outros programas, comentarios,
Programa Versao etc)

Familias

DNA view

PatPCR

BDGen

PatCan

Genética Forense Final
Software préprio®
Outros’

1 ~ B 7 s . B ~
Se ndio encontra o programa informdtico na tabela, escolha “Outros” e indique-o nas “Observagbes”

4.1.4 Calculo manual. Formulas utilizadas

No caso do seu laboratério ter realizado todos os calculos manualmente, indique as férmulas utilizadas
na Tabela 9
TABELA 9

Marcadores IP
D8S1179
D21S11
D7S820
CSF1PO
D351358
THO1
D13S317
D16S539
D2S1338
D195433
VWA
TPOX
D18S51
D55818
FGA
D10S1248
D1S1656
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Marcadores IP
D2251045
D2s441
D12S391
Penta D
Penta E
SE33
D6S1043
IP TOTAL

4.1.5 * ConclusGes e observagdes sobre o estudo tedrico de parentesco.

4.2 Estudo tedrico Forense.

4.2.1 Exposi¢ao do problema

Numa discoteca, uma jovem (Carlota), em determinado momento da noite, sente-se tonta e
desorientada. Quando se recupera, ela estd numa ambulancia a caminho do hospital. Ela lembra-se
vagamente de estar cercada por um grupo de jovens e de se mexer porque um deles tentava beija-la.
No hospital, sdo colhidas varias amostras corporais e no esfregaco obtido do pescoco é obtida uma
mistura de perfis genéticos de pelo menos duas pessoas.

Os segurancas da discoteca identificam os supostos agressores, que ficam detidos até a chegada da
policia.

Estdo disponiveis os perfis genéticos dos supostos agressores que sdo irmdos. Uma amostra de
referéncia também é colhida a vitima.

e Pretende-se saber se o perfil genético de algum dos individuos é compativel com a mistura de perfis
genéticos obtida.

Marcadores Irmao 1 Irmao 2 Carlota Esfregaco do
pescogo

D3S51358 15-17 14 - 17 15-17 14 -15-17
vWA 15-16 15-17 16-17 15-16-17
D16S539 9-11 9-11 11-12 9-11-12
CSF1PO 10-12 11-12 12-13 11-12-13
D6S1043 18 - 20 18 - 20 19-20 18-19-20
D8S1179 15-16 15 11-12 11-12-15
D21S11 29 29 -30 30-31 29-30-31
D18S51 13-14 13-16 14 - 15 13-14-15-16
D55818 12 11-12 11-12 11-12
D2S441 10- 15 11-15 14 11-14-15
D19S433 14 14 - 15 14 - 15 14 - 15
FGA 19-21 19-24 19-21 19-21-24
D10S1248 16 14 - 16 14 - 16 14 - 16
D2251045 11-16 11-15 16 11-15-16
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Marcadores Irmao 1 Irmao 2 Carlota Esfregaco do
pescogo
D1S1656 14 - 15 12 -15 12-14 12-14-15
D13S317 9 9-11 10-13 9-10-11-13
D7S820 8-9 8-9 11-12 8-9-11-12
PENTAE 7-11 11-12 7-13 7-11-12-13
PENTAD 9-13 9-13 10-11 9-10-11-13
THO1 6-7 6 7 6-7
D12S391 18-19.3 18 18.3-19.3 18-18.3-19.3
D2S1338 18 - 23 18 - 23 17 -19 17-18-19-23
TPOX 11 8-11 8-11 8-11
AMELOGENINA X-Y X-Y X X-Y

4.2.2 Valorde LR

Indique na Tabela 10 os indices parciais da razdo de verosimilhanca (LR), bem como o LR total, com

base nas seguintes hipoteses:

HO A jovem (Carlota) e o individuo ndo excluido contribuiram para a mistura de perfis
genéticos obtida.

H1 A jovem e um desconhecido tomado ao acaso da populacdo e geneticamente nao
aparentado com os anteriores contribuiram para a mistura.

Use notac3o cientifica (formato Excel). aplicando arredondamento com 4 casas decimais Ex. 1,2346E-01

TABELA 10

Marcadores

LR

D351358

vWA

D16S539

CSF1PO

D651043

D8S1179

D21S11

D18S51

D5S818

D2S441

D195433

FGA

D10S1248

D2251045

D1S1656

D13S317
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Marcadores

LR

D7S820

PENTAE

PENTAD

THO1

D12S391

D251338

TPOX

LR Total

4.2.3 Programa(s) informatico(s) utilizados para os calculos estatisticos.

Versao
Programa

Observagoes (outros programas, comentarios, etc.)

LRmix Studio

LR mezcla v inteligente

EuroForMix

DNAMix

Genética Forense Final

Software proprio

DNA View

Outros’

2 N . - . ~
Se ndo encontra o programa informdtico na tabela, escolha “Outros” e indique-o nas “Observacées”

4.2.4 Calculo manual. Férmulas utilizadas

No caso de ter efectuado os calculos unicamente de forma manual, indique as férmulas utilizadas na

Tabela 11.

TABELA 11

Marcadores

LR

D351358

vWA

D16S539

CSF1PO

D651043

D8S1179

D21511

D18S51

D55818

D25441

D195433

FGA

D10S1248
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Marcadores

LR

D2251045

D151656

D13S317

D75820

PENTA E

PENTAD

THO1

D125391

D251338

TPOX

LR Total

4.2.5 * Conclusoes

Emita uma conclusdo sobre os resultados obtidos.

Pagina 16 de 17

23/02/2024




NIVEL BASICO FORMULARIO 32 (2024)

5. Observacoes ao presente exercicio

6. Sugestoes para o proximo exercicio

7.Compromissos do participante

As andlises, tanto na obtencdo dos resultados como no seu tratamento estatistico, foram realizadas
nas instalagdes pertencentes ao laboratdrio inscrito e pelos seus técnicos/peritos, por meio de
procedimentos de trabalho similares aos observados em amostras de rotina e foram adoptadas as
medidas apropriadas de Higiene e Seguranca. De acordo com o consentimento dado pelos dadores, o
laboratério compromete-se a analisar os itens de forma andénima para o Exercicio de
Intercomparagdo do INTCFM/GHEP-ISFG e adicionalmente utiliza-los como material de referéncia
e/ou controle de qualidade laboratorial, seja com as técnicas requeridas no Exercicio ou com outras
de uso forense, mas em qualquer caso sempre para fins de identificagdo humana, analisando regices
nao codificantes ou que ndo fornecem informagdes sensiveis do dador: doengas, patologias ou outro
tipo de informacdo genética que possa violar sua privacidade.

Nome do responsavel

Data e assinatura

QUER RECEBER O CERTIFICADO DE AVALIACAQ?

Modulo de Parentesco Modulo Forense
(Nivel Basico) (Nivel Basico)
(Sim/N3&o) (Sim/N&o)

ESCOLHA O IDIOMA DO CERTIFICADO ESPANHOL [
INGLES
AamBos [

Nota.- Para receber o certificado de avaliagdo é obrigatério o envio deste formulario assinado.
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