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1. INTRODUÇÃO: 

Em 1985, pesquisadores descobriram nas moléculas de DNA regiões hereditárias hipervariáveis, que revolucionaram os 

métodos de identificação humana no âmbito forense e testes de vínculo genético. Estas regiões, denominadas microssatélites, 

possuem uma alta variação alélica, assumindo um poder de discriminação dos indivíduos de uma forma precisa e específica 

utilizando a comparação da correspondência dos alelos parentais. Portanto, o indivíduo deverá ter obrigatoriamente um alelo 

materno e um paterno em cada locus analisado. O CODIS – Combined DNA Index System – determina que seja utilizado no 

mínimo 13 marcadores microssatélites para identificação de um indivíduo. Contudo, alguns casos de investigação de vínculo 

genético surgem inconsistências pelo não anelamento do primer na sequência alvo. Em consequência, surge a ocorrência de 

alelos nulos, que podem ser identificados com o uso de diferentes primers para este mesmo locus.

2. OBJETIVOS: 

O objetivo deste trabalho foi relatar um caso de alelo nulo em uma análise de investigação de vínculo genético entre o trio 

(mãe/filho/suposto pai) detectado em um Laboratório em Goiânia – GO.

3. METODOLOGIA: 

Foi realizada uma investigação sobre um registro de uma suposta mutação genética para confirmação de ocorrência de 

alelo nulo. Foram analisadas 3 amostras biológicas, sendo elas correspondentes a Mãe, Filho e Suposto Pai, procedentes da 

rotina técnica de investigação de vínculo genético no Laboratório Biocroma - Clínica de Exames de DNA, Goiânia/GO Brasil. 

Os procedimentos técnicos de extração e amplificação do DNA seguiram os protocolos internos estabelecidos pelo laboratório. 

Para obtenção dos dados genéticos, análise preliminar de paternidade e análise complementar para confirmação de ocorrência 

de alelo nulo, utilizou-se dois sistemas de amplificação molecular. O primeiro, tratou-se de um sistema desenvolvido in house, 

composto por 21 loci autossômicos altamente polimórficos e amelogenina e o segundo, um sistema de amplificação molecular 

comercial (AmpFlSTR® NGM™ Applied Biosystems®), composto por 15 loci autossômicos altamente polimórficos e amelogenina. 

Os dados genotípicos correspondentes aos produtos de PCR foram obtidos através de eletroforese capilar pelo sequenciador 

automático ABI 3500 Genetic Analyzers - Applied Biosystems®, e analisados com a utilização do software de análises genéticas 

GeneMapper® ID-X. 

4. RESULTADOS: 

A análise preliminar de investigação de vínculo genético realizada a partir da utilização do sistema de amplificação 

simultânea desenvolvido in house, demonstrou, através da comparação dos perfis genéticos entre mãe, filho e suposto pai, 
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correspondências alélicas em 21 loci analisados entre o filho e o suposto pai. Porém, na comparação entre os perfis alélicos 

referentes à mãe e ao filho, foram observadas correspondências alélicas apenas em 20 loci STR’s analisados, sendo, no entanto, 

detectada a ausência do alelo materno obrigatório no locus TH01, o que caracterizou exclusão de vínculo genético para este 

locus. Por outro lado, o perfil genético observado a partir de uma análise complementar, com o uso do sistema de amplificação 

simultânea comercial AmpFlSTR® NGM™, foi observado, a presença do alelo 7, comum à mãe e ao filho, adicional ao perfil 

alélico obtido anteriormente. Dessa forma, a ausência da amplificação do alelo 7 associada à utilização de um sistema de 

amplificação molecular, na análise preliminar independente ao sistema utilizado posteriormente, caracteriza a ocorrência 

de alelo nulo, provocado possivelmente por uma falha de amplificação do alelo 7 no sítio de anelamento do primer TH01, 

correspondente ao sistema utilizado na análise preliminar.

5. CONCLUSÃO: 

Como a ocorrência de alelo nulo em uma rotina de investigação de vínculo genético perturba consideravelmente as 

análises dos perfis alélicos obtidos, sendo sua frequência bastante relatada nestas situações, é importante que se tome condutas 

adequadas, a fim de evitar erros analíticos. Estes cuidados estão associados tanto aos procedimentos técnicos operacionais 

de obtenção dos perfis genéticos, quanto aos processos de análise dos dados obtidos. A aplicação de mais de um sistema de 

amplificação molecular envolvendo loci coincidentes sobre as mesmas amostras de DNA contribuem para indicar ocorrência de 

alelos nulos. Outras cautelas se baseiam na análise do percentual de homozigose obtido, bem como na intensidade dos picos 

eletroforéticos de representação alélica. Concluindo, o processo de investigação de vínculo genético pela análise e manipulação 

do DNA é bastante complexo, o que o torna sua precisão vulnerável frente à ocorrência de mutações que podem provocar 

alelos nulos. Contudo, é fundamental que as pesquisas se intensifiquem nos aspectos referentes à origem e consequências de 

eventos envolvendo alelos nulos.
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