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1. ANTECEDENTES.
La evolucion de las técnicas de estudio de los polimorfismos de ADN.

El andlisis forense de muestras bioldgicas tuvo su inicio a principios del siglo
XX con la aplicacion de los marcadores eritrocitarios ABO. Estos
marcadores fueron descubiertos por Karl Landsteiner. Aunque sea una
herramienta rapida, los polimorfismos del grupo ABO presentan baja
variabilidad (4 variaciones: A, B, AB y 0O), lo que les hace poco
discriminativos. La capacidad de discriminacion es de 1 entre 3 individuos y
con el ADN se puede llegar a billones. Sin embargo, este método fue
empleado durante décadas para la identificacion de personas, evidencias
relacionadas a crimenes y también para la investigacion de paternidad.
Posteriormente, otros sistemas de proteinas marcadoras (transferrina,
fosfatasa acida eritrocitaria, esterasa D fueron utilizadas como herramienta
en identificacion humana. Las técnicas que se utilizaban antes para la
deteccion de regiones polimorficas del ADN han sido, los polimorfismos de
fragmento de restriccion o RFLP (Restriction Fragments Length
polymorphisms), permitiendo el andlisis de las regiones minisatélites.!

En un primer momento se utilizé las sondas multilocus (MLP), que
detectaban mudltiples loci minisatélites bajo condiciones poco rigurosas de
hibridacién, dando lugar a un complejo patrén de bandas, éste patron de
bandas multiples corresponde a distintos loci con secuencias relacionadas
entre si, estos eran practicamente especificos para cada individuo por lo
cual se les denomina huellas genéticas.!

Poco tiempo después se comienzan a utilizar sondas que permiten detectar
un Unico locus, las denominadas sondas unilocus que proporcionan una o
dos bandas segun el caracter homocigoto o heterocigoto del individuo para
ese locus, de esta manera se obtiene un perfil unilocus de ADN.?!

Hoy en dia las sondas unilocus debidamente caracterizadas estan
reconocidas para usos forenses, han puesto una evidente mejora
metodoldgica en la investigacion biolégica de la paternidad, pero existen
importantes limitaciones para su uso en criminalistica. Un método
alternativo, y mucho méas recomendable que el empleo de sondas, lo
constituye la reaccién en cadena de la polimerasa (PCR).!



1.1 ANTECEDENTES GENERALES.
1.1.0 GENETICA Y EL ADN.

La  historia de la genética comienza con el trabajo
del monje Agustino Gregorio Mendel y su investigacion sobre hibridaciéon en
guisantes, publicada en 1866, describe lo que mas tarde se conoceria como
las leyes de Mendel.?

La genética es el area de estudio de la biologia que busca comprender y
explicar como se transmite la herencia biolégica de generacién en
generacion. El principal objeto de estudio de la genética son los genes,
formados por segmentos de ADN y ARN, ARN mensajero, ARN
ribosdmico y ARN de transferencia, l0s cuales se sintetizan a partir del ADN.?

El Acido Desoxirribonucleico (ADN) es una macromolécula que se
encuentra en el nacleo de las células, se encarga de almacenar y llevar la
informacién necesaria para dirigir la sintesis de proteinas y la replicacién.*

Cada molécula de ADN estad constituida por dos cadenas o bandas
formadas por un elevado numero de compuestos quimicos llamados
nucledétidos. Estas cadenas forman una especie de escalera retorcida que
se llama doble hélice. Cada nucledtido esta formado por tres unidades: una
molécula de azucar llamada desoxirribosa, un grupo fosfato y uno de
cuatro posibles compuestos nitrogenados llamados bases: Adenina (A),
Guanina (G), Timina (T) y Citosina (C), las bases complementarias se unen
entre si por enlaces quimicos débiles llamados puentes de hidrégeno.*

Las funciones del ADN son: almacenamiento de la informacion,
transcripcion, traduccion y replicacion.*

Se denomina cromosoma a cada una de las estructuras altamente
organizadas, formadas por ADN y proteinas, que contiene la mayor parte de
la informacion genética de un individuo.*

La mayoria de las células humanas son diploides, lo que significa que
tienen dos copias de cada cromosoma. Las excepciones incluyen las
células haploides (tienen una sola copia de cada cromosoma como los
ovulos y espermatozoides) y células hepaticas, que son poliploides. Las
células diploides contienen 46 cromosomas en 23 pares.*

Cada cromosoma posee un centrémero. Esta estructura esta involucrada
en la organizacion del ADN durante la division celular. Siempre esta
descentrado y, por lo tanto, produce el brazo corto y el brazo largo del
cromosoma.*
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El gen es una unidad de informacibn en un locus de &cido
desoxirribonucleico (ADN) que codifica un producto funcional. Los genes se
encuentran en los cromosomas y cada uno ocupa en ellos una posicion
determinada llamada locus (el plural es loci). Al conjunto de genes
contenidos en los cromosomas se le llama genoma.*

Un alelo es cada una de las formas alternativas que puede tener
un gen que codifica para una caracteristica en comun (producen
variaciones en caracteristicas heredadas como, por ejemplo, el color de
ojos 0 el grupo sanguineo). Dado que la mayoria de los mamiferos
son diploides, poseen dos juegos de cromosomas, uno de ellos procedente
del padre y el otro de la madre.*

Los polimorfismos consisten en variaciones en la secuencia del ADN,
tengan o no consecuencia biologica selectiva alguna, que se detectan en al
menos el 1% de los individuos de la poblacion. En la practica, para que un
locus sea considerado polimorfico, el alelo mas comun de dicho locus debe
tener una frecuencia poblacional menor al 95% vy, de acuerdo con la Ley de
Hardy-Weinberg, al menos un 2% de la poblacién debe ser heterocigota
para este locus.*

Los polimorfismos de las regiones hipervariables del ADN se agrupan en
dos tipos: el polimorfismo de secuenciay el polimorfismo de longitud.!

Los polimorfismos de secuencia: se producen por el cambio de uno
(mutacion puntual) o mas nucle6tidos en una secuencia de ADN, suelen ser
poco polimdrficos y son tipicos del ADN expresivo. Los polimorfismos de
secuencia mas relevantes son los polimorfismos de nucleétido simples o
SNP (single nucleotide polymorphism). Ejemplo: AGACTAGACATT 6
AGATTAGGCATT.:

Los polimorfismos de longitud: se producen por la insercion o delecion
de uno o mas nucleotidos, este tipo es el mas abundante en ADN repetitivo,
sobre todo en el ADN minisatélite y microsatélite. Ejemplo: (AATG) (AATG)
(AATG) con tres repeticiones 6 (AATG) (AATG) con dos repeticiones.!

1.1.1 METODOLOGIAS DE BIOLOGIA MOLECULAR USADAS
ACTUALEMENTE EN GENETICA FORENSE.

Para realizar un analisis genético de muestras de cadaveres de personas
desconocidas, actuamente se utilizan diferentes técnicas dentro de las
cuales se encuentran: la extraccion de ADN, la cuantificacibn mediante
PCR en tiempo real, la amplificacion de fragmentos mediante PCR en
tiempo final y la electroforesis capilar. Dichas técnicas deben ser validadas
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y verificadas dentro de cada centro de identificacion a través de las
directrices internapionales de la comunidad cientifica internacional.
1.1.2 EXTRACCION DE ADN.

La extraccion consiste en el aislamiento y purificacion de moléculas de ADN
y se basa en las caracteristicas fisicoquimicas de la molécula. Se han
desarrollado métodos de extraccion de ADN para separar las proteinas y
otros materiales celulares de las moléculas de ADN. Ademas, a menudo es
necesario medir la cantidad y calidad del ADN antes de continuar con los
procedimientos analiticos para garantizar resultados éptimos.®

Hay tres técnicas principales para la extraccion de ADN utilizadas en la

medicina forense: Extraccion Fenol Cloroformo, Silica sal,
Desmineralizacion Silica, Fishing (purificacion).b
TIPOS DE EXTRACCION DE ADN.
Fenol cloroformo | Silica-sal Desmineralizacion- | Fishing
silica. (purificacion)
Digestion con Digestion por | Digestion completa, = Hibridacion y
proteinasaKyun | proteinasa K y y eliminacion de separacion
detergente como | EDTA. inhibidores magnética que
SDS. mediante la | proporciona el ADN
purificacion con puro sin ningun
resina. inhibidor detectable.
Para eliminar las @ Se lleva a cabo la  Desmineralizacion La muestra es
trazas de fenol, centrifugacion. total, el tampon de sometida a una
se afiade una desmineralizacion extraccion con el
solucién de consiste en EDTA y tampoén estandar
cloroformo: proteinasa K. EDTA, SDS vy
alcohol proteinasa K.
isoamilico.

La fase acuosa,
gue contiene el
ADN se trasvasa
a un tubo limpio.

El sobrenadante
se somete a una
solucién de union
de tiocianato de
guanidinio, cloruro
de acetato sodico
y silica.

Una vez digerido, el

sobrenadante es
filtrado en
dispositivos de

ultrafiltracion.

El sobrenadante se
somete a una
solucion de union,
lavado y posterior
filtrado.



Se introduce la
concentracién en
pequenos
volimenes

usando sistemas
de filtracién por
centrifugacion.

La concentracion
se realiza
mediante
dispositivos
ultrafiltracion.

de

Purificacion y
elucion: una vez
almacenado el
sobrenadante al
precipitado de

silica se somete a
lavados con
solucion etandlica.

Finalmente se le
aflade la cantidad
requerida de
buffer para eluir el
ADN retenido en

la silica.

El volumen
recuperado pasa a
ser procesado
siguiendo las
especificaciones del
kit QIAquick®.

El  proceso de
repurificacion

consiste en procesar
de nuevo el extracto

con el kit QIAquick®.

Incubacion de la
muestra con primers
marcados con
biotina, para
inmovilizar el ADN
en particulas
magnéticas.

El ADN es
resuspendido en

agua ultrapura para
poder almacenar el
extracto de ADN que
vaya a ser utilizado.

Fuente: (R. Huel,S. Amory,A. Bilic,S. Vidovic,E. Jasaragic,T.J. Parsons, 2005)

VENTAJAS E INCONVENIENTES DE CADA UNO DE LOS
PROTOCOLOS DE EXTRACCION DE ADN.

Protocolo
«Fenol:cloroformo»

Protocolo
«Silica-sal» (GUSCN)

Protocolo
«Desmineralizacion-silica»
(ICMP)

Protocolo
«Fishing» (purificacion)

Ventajas
Mayor cantidad de ADN
(rendimiento)
Pureza (eliminacion de
compuestos organicos)

Procedimiento habitual
en la mayoria de los
laboratorios (simplifica su
uso)

Inconvenientes
No eliminacion completa
de inhibidores de la PCR
Uso de disolvente
organicos (muy toxicos)

Procedimiento largo

Mayor posibilidad de
obtener un perfil genético
Eliminacion eficiente de
inhibidores de la PCR

Posibilidad de
automatizacion

Procedimiento largo

Procedimiento complejo

(aunque se han conseguido

estrategias de
simplificacion)

Mayor posibilidad de
obtener un perfil genético
Eliminacion eficiente de
inhibidores de la PCR

Permite procesado a gran
escala

Posibilidad de

contaminacion cruzada
Aln no ha sido validado
para su automatizacion

Eliminacion eficiente de
inhibidores de la PCR
Protocolo rapido (todo el
procesamiento se puede
realizar en un dia) y sencillo
Procesado de elevado numero
de muestras (hasta

16 muestras en una unica
tanda)

Automatizacion

Menor cantidad de ADN
recuperado

Elevado coste,
fundamentalmente por el uso
de sistemas automatizados

Fuente:
(Caballero, 2013)
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1.1.3 CUANTIFICACION DE ADN (PCR ENTIEMPO REAL).

Para garantizar que el ADN recuperado de una extraccién sea humano en
lugar de otra fuente, como bacterias, el estandar de ADN requiere la
cuantificacion del ADN especifica de humanos, Unicamente después de que
la muestra de ADN se haya aislado se puede evaluar cantidad y calidad de
manera confiable. La determinacion de la cantidad de ADN en una muestra
es esencial para la mayoria de los ensayos basados en PCR porque un
intervalo de concentracién estrecho funciona mejor.’

Por ejemplo, los kits de STR Global filer® y Power Plex Fusion®
especifican la adicion de entre 1-2.5 ng del ADN gendémico para obtener
resultados 6ptimos. Demasiado ADN puede dar como resultado un perfil
genético con picos con no adenilacién (A-), asi mismo poco ADN puede
resultar perdidas alélicas y perfiles genéticos incompletos, ambos casos
pueden dar errores estocasticos, de aqui la importancia de tener una
cantidad adecuada de ADN.’

Se han desarrollado varios métodos para la cuantificacion del ADN. Estos
incluyen el procedimiento de transferencia de ranura y los ensayos de placa
de microtitulacion basados en fluorescencia, asi como la técnica
denominada "PCR en tiempo real".”

La amplificacion por PCR depende de la cantidad de moléculas de ADN
adheridas a la reaccion, en base a los resultados obtenidos de la
cuantificacion de ADN usando PCR en tiempo real, se puede ajustar a un
nivel que funcionara de manera optima en la reaccion de amplificacion de
PCR en tiempo final. Asi mismo mediante esta técnica se evaluara si el ADN
gendmico se encuentra en presencia de algun inhibidor de PCR, si hay
presencia de cromosoma Y, y con los Kits mas modernos (Innoquant,
Quantifiler Trio) podemos saber si existe degradaciéon de la muestras,
ademas de la cantidad existente de ADN en la muestra.’

1.1.4 PCR ( REACCION EN CADENA DE LA POLIMERASA) O PUNTO
FINAL.

La reaccién en cadena de la polimerasa es un proceso enzimatico en el cual
una region especifica de ADN se replica una y otra vez para producir
muchas copias de una secuencia en particular. La PCR se realiza por ciclos
de temperatura en los que basicamente suceden los tres pasos en cada
ciclo (Figura 1.0).°

o DESNATURALIZACION: se desnaturaliza el ADN (se separan las
dos cadenas de las cuales esta constituido). Este paso puede realizarse de
diferentes modos, siendo el calentamiento (94-95°C) de la muestra la forma
mas habitual. La temperatura a la cual se decide realizar la



desnaturalizacion depende, por ejemplo, de la proporcion de guanina y
citosina que contenga la cadena, como también del largo de la misma.®

o ALINEAMIENTO O UNION DEL PRIMER : El primer se unira a su
secuencia complementaria en el ADN molde. Para ello es necesario bajar
la temperatura a 60 °C durante 20-40 segundos, permitiendo asi el
alineamiento. Los puentes de hidrogeno estables entre las cadenas de ADN
solo se forman cuando la secuencia del primer es muy similar a la secuencia
del ADN molde. La polimerasa une el hibrido de la cadena molde y el primer,
asi empieza a sintetizar ADN. Los primers actuardn como limites de la
region de la molécula que va a ser amplificada.®

e EXTENSION O ELONGACION DE LA CADENA: En esta etapa actta
la polimerasa, tomando el ADN molde para sintetizar la cadena
complementaria y partiendo del primer como soporte inicial necesario para
la sintesis de nuevo ADN. La polimerasa sintetiza una nueva hebra de ADN
complementaria a la hebra molde afiadiendo los DNTP (desoxinucleétido
trifosfato) complementarios en direccion 5'— 3', uniendo el grupo 5'-fosfato
de los DNTP con el grupo 3'-hidroxilo del final de la hebra del ADN creciente
(la cual se extiende). Para la Taq polimerasa, la temperatura debe estar en
72°C. Hay una regla comunmente usada: en su temperatura Optima, la
polimerasa del ADN polimerizara mil bases en un minuto.®

Durante cada ciclo se genera una copia de la secuencia original de ADN
para cada molécula que contiene la secuencia objetivo, los limites del
producto amplificado se definen mediante primers de oligonucleétidos.®

Todo el proceso de PCR tiene una duracion de aproxiadamente de tres
horas y cada ciclo tarda cinco minutos en los termocicladores
convencionales, un minuto cada uno a 94°C, 60°C y 70°C vy
aproximadamente dos minutos de incremento entre las tres temperaturas.®

Una reaccibn de PCR se prepara mezclando varios componentes
individuales y luego agregando agua desionizada para lograr el volumen
deseado y la concentracion de cada uno de los componentes.’ Para iniciar
la sintesis del ADN se utilizan dos primers especificos en combinacion
con un ADN polimerasa termoestable que incorpora DNTPS
(desoxinucledtido trifosfato).’

Las polimerasas estables térmicas que no se deshacen durante los pasos
de temperatura de desnaturalizacion cercanos a la ebullicion han sido
importantes para el éxito de la PCR. La polimerasa termoestable mas
comunmente utilizada es Taqg, que proviene de una bacteria llamada
thermus aquaticus que habita aguas termales. Al configurar un conjunto
de muestras que contienen los mismos iniciadores y componentes de
reaccion, es comun preparar una mezcla que luego se puede dispensar en
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cantidades iguales a cada tubo de PCR. Este procedimiento ayuda a
asegurar que haya mas homogeneidad entre las muestras.’

TERMOCICLADOR: El instrumento que calienta y enfria una muestra de
ADN para realizar la reaccion de PCR. El calentamiento y enfriamiento
preciso de la muestra es crucial para la PCR a fin de garantizar resultados
consistentes.’

Pasos que se llevan a cabo en PCR.

1) [(Desnaturalizacion ¢ *Sonda
Primer )
op— Fluoresceinaj quencher
R0 B By Qupilg gl R oRiig gty igi g

2) fAlineamiento del primer/ hibridizacion de sonda

Pollmerasa
‘ % _Hibridado
|||||~..-' X o W N
Rl R NN R R gl B g
3) tExtension :ti__ -
BEEEEEEEEEL 2w
RN N B e AR
'3/5\-?
R E BB SRS EREEE
8 8 0B E3.0 8 W20 008 R0 NE

Figura 1.0

Fuente:
(Bustin, 2005)
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El termociclador y sus diferentes temperaturas.

94 °C i 94 °C 194 °C 94 °C
Ly
=
=
o
=N
5 60 °C
Single Cycle
Time Typically 25-35 cycles

performed during PCR

The denaturation time in the first
cycle is lengthened to ~10 minutes
when using AmpliTaq Gold to
perform a 'hot-start' PCR

Figura 1.2

El termociclador implica tres temperaturas diferentes que se repiten entre 25 y 35 veces:
e A 94°C las cadenas de ADN se separan o desnaturalizan.
e A 60°C los primers se unen a la secuencia de ADN y se dirigen a la regién a ampificar.
e A 72°C la ADN polimerasa extiende los primers copiando la regién usando los blogues de construccion
de desoxinucléotido trifosfato.

Fuente:
(John Biuckleton, Christopher M., Simon J., 2005)

Para un analisis de STR de muestras forenses actualmente se estudian de
16-27 marcadores por lo que se realiza para esto una reaccion multiplex en
la cual permite: copiar mas de una regién simultdineamente simplemente
agregando mas de un conjunto de primers a la mezcla. Los tiempos de
extension durante el ciclo térmico a menudo se incrementan, obteniendo
finalmente miles de copias de diferentes fragmentos de ADN en una misma
reaccion de PCR.’

1.1.5 ELECTROFORESIS.
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Los productos de PCR a partir de ADN de repeticion en tandem corto deben
separarse de manera que permita que cada alelo se diferencie de otros
alelos. Los alelos heterocigotos se resuelven de esta manera con un método
de separacion basado en el tamafio conocido como electroforesis. El medio
de separacién puede estar en forma de un gel, de placa o de un capilar.®

La electroforesis es la separacion de una molécula en un medio de soporte
por accion de un campo eléctrico, en base a su carga, peso molecular y
forma.®

La palabra "electroforesis" proviene del electron griego (carga) y el latin
phore (portador). Por lo tanto, el proceso de electroforesis se refiere a las
cargas eléctricas que llevan las moléculas. En el caso del ADN, los grupos
fosfato en la cadena principal de la molécula de ADN tienen una carga
negativa. Los &cidos nucleicos son &cidos porque los grupos fosfato
abandonan facilmente sus iones H +, lo que los hace carga negativa en la
mayoria de los sistemas de almacenamiento intermedio.®

La electroforesis capilar: es un método que se lleva a cabo a través de un
tubo del tamafio de un capilar relleno de polimero (Figura 1.3). Permite
aplicar mayores voltajes, separar mas rapido la molécula, y detectar la
fluorescencia del ADN marcado con un fluoréforo de forma automatica.*°

Un (analizador genético o secuenciador automatico) llena el capilar con
tamiz polimero y utiliza un voltaje aplicado para inyectar un producto de
PCR que ha sido desnaturalizado por dilucion en formamida. Los
fragmentos de ADN amplificados se separan a continuacion en una soluciéon
de polimeros lineales disueltos en un buffer que contiene urea y otros
desnaturalizantes. La solucién de polimero recubre las paredes capilares y
actiia como un tamiz para separar los fragmentos de ADN por tamafio como
se mueven hacia abajo del capilar bajo la influencia de un campo eléctrico
aplicado.®

Los instrumentos modernos pueden detectar simultdneamente hasta seis
tintes, permitiendo la deteccion rapida de una amplia variedad de productos
de PCR marcados. En general, los loci se distinguen por el tamafio y la
etiqueta del colorante, lo que hace que el sistema de electroforesis sea
capaz de detectar los 16 loci genéticos en un kit multiple en una sola
ejecucion. Los datos se representan en forma de un electroferograma,
donde los picos individuales representan los diferentes alelos presentes en
cada locus particular (Figura 1.3).8

1.1.6 ELECTROFEROGRAMA O PERFIL GENETICO.

13



Un electroferograma es un grafico realizado con los resultados de un
analisis por electroforesis. Se pueden realizar electroferogramas con
resultados derivados de:

° Pruebas genealégicas de ADN.
° Pruebas de paternidad.
° Huella genética.

Es un conjunto de locus situados en diferentes cromosomas del genoma
humano que se caracterizan por tener secuencias STR (repeticiones
cortas en tdndem), lugares especificos localizados del genoma humano
donde se repite una secuencia corta varias veces seguidas. Por ejemplo:
ACTAACTAACTAACTAACTAACTA. En este caso la secuencia ACTA se
repite 6 veces seguidas. El nUmero de repeticiones en esos lugares es
variable; pueden ser 6,7,12,15, veces (son genes polimorficos) y, en
ocasiones entre una repeticion y la siguiente se intercalan algunas bases
extra o la secuencia a repetir no es completa, por lo que podriamos decir
que tiene 5,6 repeticiones o 12,7 repeticiones asi como cualquier otro
numero con decimales.®

Estos genes aparentemente no tienen significado biolégico alguno, pero
estan en todos los seres humanos y nos sirven para su identificacion
personal y son de gran utilidad para la medicina forense. La identificacién y
descripciéon de 13 de estos genes constituyen lo que llamamos el Perfil
genético o huella genética (Figura 1.4).8

Representacion de un Electroferograma.
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Fuente:
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Fuente:
(Applied Biosystems. AmpFISTR® Profiler Plus™ PCR Amplification Kit User's Manual., 1998)

1.1.7 TIPOS DE MARCADORES GENETICOS.

Los marcadores genéticos son polimorfismos en genes o en secuencias de
ADN que permiten diferenciar individuos, poblaciones o especies.’

Marcadores STR (repeticiones cortas en tandem): Estas regiones a
menudo se conocen como ADN satélite y se pueden encontrar rodeando
al centrémero cromosémico. El término satélite surgié debido al hecho de
gue con frecuencia se observaban una o mas bandas de satélite menores
en los primeros experimentos que implicaban una centrifugacion en
gradiente de densidad de equilibrio.” Los STR se han convertido en
marcadores populares de repeticion de ADN porque se amplifican
facilmente mediante la reaccion en cadena de la polimerasa sin los
problemas de amplificacion diferencial. Esto se debe al hecho de que ambos
alelos de un individuo heterocigoto son de tamafio similar ya que el tamafio
de repeticion es pequefo.’ Los tipos de marcadores de STR que se han
buscado han incluido STR cortos para tipar materiales de ADN degradados,
STR con caracteristicas de convenientes para analizar mezclas y STR de
cromosoma Y especificos para hombres y asi poder analizar mezclas de
hombres y mujeres de delitos sexuales.’
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Uso de los marcadores STR para identificacién humana.

atcatc atcatcate (alelos) atcatc atc atc atc atc atc (alelo 7)
atcatc atc atc atc atc (alelo 6) atcatc atc atc atc atc atc ate ate (alelog)
Padre

I Madre

5/6 \ / 7/9 < Genotipos

Hijo

6/706/9 < Genotipos

posibles

5/705/9

Figura 1.5
Los genotipos permiten establecer las relaciones de parentesco y diferenciar a un individuo de otro.

Fuente:
(Evett IW, Weir BS, 1998)
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Interpretacion de un microsatélite.

D851179

ADN < —> | Numero del locus

Localizacion en el Secuencia de
cromosoma copia Unica

Figura 1.6

La primera letra del nombre del marcador es una “D” y significa DNA (ADN). Luego, tenemos un numero que
representa en que cromosoma el marcador esta localizado. El tercer elemento del nombre es la letra “S” (Single
Copy Sequence), que significa secuencia de copia Unica. Por Ultimo, tenemos el nimero del locus en que el
marcador fue descrito.

Fuente:
(Butler JM, Devaney JM, Marino MA, Vallone PM, 2001)

Para mantener la precision suficiente para escribir cada fragmento de ADN
en el par de base mas cercano, los kits comerciales de STR multiplex
utilizan escaleras alélicas y estandares de tamafio interno para permitir
una tipificacién de alta precision y comparacién de resultados.*®

Escaleras alélicas: Una escalera alélica es una mezcla artificial de los
alelos comunes presentes en la poblacion humana para un marcador
particular (STR). Se generan con los mismos primers que las muestras
analizadas vy, por lo tanto, proporcionan un tamafio de ADN de referencia
para cada alelo incluido en la escalera (Figura 1.6).1°

Son necesarias para ajustar las diferentes medidas de tamafio obtenido de
diferentes instrumentos y condiciones utilizadas por varios laboratorios. Se
construyen combinando ADN genomico o productos de PCR especificos de
locus de multiples individuos en una poblacion, que poseen alelos que son
representativos de la variacion para el marcador STR.1°
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Representacion de la escalera alélica.
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Figura 1.7
Fuente:
(Applied Biosystems. AmpFISTR® Profiler Plus™ PCR Amplification Kit User's Manual., 1998)
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1.2 ANTECEDENTES ESPECIFICOS.
1.2.0 Base de Datos.

Los bancos y bases de datos con los perfiles de ADN son herramientas
Gtiles en genética forense. En los bancos de datos se almacenan los perfiles
genéticos individuales de personas relacionadas con actos delictivos. En las
bases se guarda informacion genética poblacional Gtil para interpretar
estadisticamente los resultados.!

Se necesitan 2 tipos de bases de datos para poder realizar identificaciones
por métodos genéticos:
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Bases de datos poblacionales:

- CRY/ADNmt.

- YHRD. (Y-chromosome STR haplotype rerefence database).
- STR auto.

Bases de datos forenses:

- Criminales.

- Identificacion /humanitarios.?

1.2.1 Bases poblacionales:

Las bases poblacionales son necesarias para poder valorar el resultado
dentro de un contexto poblacional concreto como estudios poblacionales
previos. No estudiamos todo el ADN, s6lo una pequeiiisima parte, para
asegurar habria que estudiar todo el ADN variable de los individuos.?

Es imposible conocer las frecuencias alélicas exactas de cada alelo de cada
marcador, s6lo podemos hacer una estima. Se ha de elegir una muestra
representativa de la poblacién a estudiar. Los mejores marcadores (los que
tienen mayor poder de discriminacion) son los que tienen mayor nimero de
alelos distribuidos homogéneamente en la poblacién.*?

Frecuencias haplotipicas: Debido a las caracteristicas (herencia, tasa de
mutacion) de la molécula de ADN mitocondrial se necesitan grandes bases
de datos representativas de las poblaciones para evaluar la evidencia en
casos de coincidencia de haplotipos, entre ellas se encuentran:

STR auto: Las frecuencias alélicas se mantienen de generacién en
generacion, no existen grandes diferencias entre poblaciones. Se pueden
hacer estimas estudiando sélo unos pocos individuos.*?

CRY/ADNmt: Tanto de CRY como de ADN mitocondrial se obtienen
haplotipos, que son una combinacion de alelos o un conjunto de
polimorfismos de nucleétido sencillo (SNP) que se encuentran en el mismo
cromosoma. Las frecuencias haplotipicas se mantienen de generacion en
generacion, existen grandes diferencias entre poblaciones, se necesitan
datos de muchos individuos para hacer estimas.?

YHRD: Es una coleccion anotada de acceso abierto de muestras de
poblacién tipadas para las variantes de la secuencia cromosémica Y.*?

20



1.2.2 Bases de datos forenses:

Nos permiten almacenar y comparar perfiles genéticos, para la
investigacion de delitos relacionando perfiles genéticos hallados en
diferentes escenas (y asi relacionar distintos delitos cometidos por las
mismas personas) relacionando perfiles de escena con perfiles de
sospechosos. Para la identificacion de cadaveres o restos humanos,
mediante la comparacion con perfiles genéticos de los familiares de
personas desaparecidas.?

Cuando existe presunta identidad y muestras de referencia, la comparacion
es sencilla. Cuando no existe presunta identidad se pueden almacenar los
datos genéticos. Se sube a la base de datos el perfil genético de los restos
humanos y a los familiares de los desaparecidos para lograr hacer una
confonta y verificar que coincidan.!?

Con fines criminales: perfiles genéticos de evidencias halladas en la
escena o en lugares relacionados con el delito (individuales o mezclas),
perfiles de sospechosos, detenidos 6 imputados.*?

Con fines humanitarios: perfiles de cadaveres o restos humanos, perfiles
de familiares o de objetos personales de personas desaparecidas.'?

1.2.3 Tipos de comparaciones de perfiles genéticos:

Match directo/ coincidencia:
Se buscan perfiles que sean idénticos.

Sample THO1 TPOX CSF1. D3513.
Profile 1 793 8-10 11-12 14-15
Profile 2 7-9.3 8-10 11-12 14-15
Figura 1.8
(L., 2017)
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Match indirecto/ compatibilidad/ parentesco:
Se buscan perfiles que compartan alelos.

Marker Profile 1 Profile 2 Profile 3
D851179 14-14 11-12 12-14
D21S11 29-31.2 28-30 29-30
D75820 10-12 11-11 11-12
CSF1PO 8-10 8-10 10-10
Figura 1.9
(L., 2017)

Chequeo de pedigries:
Match Indirecto: perfiles genéticos compatibles para validar pedigries.

Marcador Padre Hermano Hermana

D8S1179 14 11-14 12-13

D21S11 29-31.2  29-30 29-30

D7S820 11-12 11 9-14
CSF1PO 8-10 8-10 10
Figura 1.10
(L., 2017)

Identificacién a través de objetos personales:
Perfiles genéticos idénticos.

Sample THO1 TPOX CSF1. D3S13.

Bone 1 7-9.3 8-10 11-12  14-15

Toothbrush  7-9.3  8-10 11-12  14-15

Figura 2.0
(L., 2017)
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Identificacion a través de familiares:
Perfiles genéticos compatibles.

Marker Father Mother Bone

D8S1179 14 11-12 12-14

D21S11  29-31.2 28-30 29-30

D75820 10-12 11 11-12
CSF1PO 8-10 8-10 10
Figura 2.1
(L., 2017)

1.2.4 Software.

Se conoce como software al soporte l6gico de un sistema informatico, que
comprende el conjunto de los componentes l6gicos necesarios que hacen
posible la realizacion de tareas especificas.*?

Parametros técnicos a tener en cuenta cuando se elije un software:

. Como se pueden introducir los datos: manualmente vy
automaticamente (desde GeneMapper y desde Excel files).

. Tipos de datos genéticos que se pueden comparar (STR, YSTR,
ADNmt, SNP).

. Posibilidad de realizar valoracién estadistica: niumero de tablas de
frecuencias alélicas que admite el software, las mutaciones se pueden llegar
a tener en cuenta o no.

. Numero de perfiles involucrados en la comparacion: por pares o
pedigries.'?

1.2.5 Tipos de software que existen:

. Familias.
. DNAview.
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o Bonaparte (NFI).

. M-fisys.
o Digimed AND.
. CODIS.

o Pat Can 12

El software Digimed ADN ( medicina digital) es el nuevo software utilizado
en la Fiscalia General del Estado de Puebla, es un sistema creado para
blusqueda de ADN, administra todo el flujo de la muestra, desde la
recepcion, identificacion, almacenaje, procesamiento, ingreso de perfiles a
la base de datos, ademas de busquedas y resultados.*

Permite realizar busquedas:

o Autosomicas.

. Comparacion de marcadores al 50%.
J Cromosoma Y.

Entre las variables de busqueda que se pueden agregar estan:

. Rango de fechas.

. Tipo de delito.

. Buscar solo en perfiles que no se han marcado como encontrados.

o Mantiene una relacion de la historia sobre cuantas veces un perfil ha
coincidido y con cual otro.*

En estos tipos de software existen problemas como los falsos positivos y
falsos negativos para poder llevar a cabo una correcta confronta debemos
saber detectarlos para no cometer fallas.

Existen diferentes bases de datos en el mundo, entre todas estas una de
las que mas infraestructura tiene es la llamada CODIS (Combined DNA
Index System) fue creada en 1990 por el Departamento de Justicia de los
Estados Unidos y el “National DNA Databank, que almacena la informacién
genética de cualquier sospechoso que es arrestado para el almacenamiento
de perfiles genéticos del ADN humano y con el propdsito de recolectar
informacion genética de agresores sexuales convictos en este pais y en
Canada.t3

Los dos objetivos mas importantes del CODIS son:

o Otorgar asistencia a los investigadores en la identificacion de
sospechosos.
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. Incrementar la eficacia de los laboratorios forenses al facilitarles
apoyo para la resolucién de casos forenses, incluyendo la realizacion de
calculos estadisticos.13

CODIS: es una base de datos que contiene fichas de casos de identificacion
forense en los que se ha utilizado la tecnologia del ADN. En cada ficha sélo
gueda registrada la informacion genética que sirva para una busqueda en
un futuro. En general los datos recogidos por ficha son: un identificador del
laboratorio y un identificador del espécimen; las caracteristicas del ADN, la
informacion que permita clasificar asi como revisar la integridad del perfil
genético del ADN. CODIS se ha incorporado como una base de datos
distribuido en tres niveles, local (Local DNA Index System, LDIS), estatal
(Statal DNA Index System, SDIS) y nacional (National DNA Index System,
NDIS).13

Actualmente en México estd desarrollandose la genética forense y la
elaboracién de bases de datos genéticos. Se cuenta con laboratorios de
genética forense con tecnologia reciente, dirigidos por la Procuraduria
General de la Republica y algunas procuradurias estatales, la Policia
Federal Preventiva cuenta con laboratorio de genética forense, asi como el
SEMEFO (Servicio Médico Forense).!3

1.2.6 Problemas: falsos positivos, falsos negativos.
Falsos positivos:

o Situacion ideal:

- Padre y madre

- Pareja e hijos

Problemas cuando sélo se dispone de un progenitor o un descendiente
(pedigries incompletos).1?

Dos personas no emparentadas pueden parecerse al azar.

THO1 -8 -9.3
TPOX -11
D21S11 22- 23-
VWA 16- 18-
D8S1179 -13 10-
FGA 19- -22
D7S1179 10-
Figura 2.2
(L., 2017)
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Encontramos falsos matches sobre todo cuando comparamos pedigries
incompletos o perfiles parciales. Las busquedas nos ofrecen candidatos, no
la identificacion definitiva.1?

Falsos negativos:

Relationship D8S1179 D21S11

Mother 12-13
Brother 12-12

Sister 12-13
Father 12-13

10-13

10-11

28-29
28-29
29-30

D75820 CSF1PO D3S1358  THO1
28-31.2  11-11 1013 1517 693
10-11  10-11 8-9.3
11-12  13-13  15-15 693
10-12 8-13 15-15 6-6
Deducido
13-13 VICTIMA
Figura 2.3
(L., 2017)

No paternidad en el pedigri de referencia.

D13S317 D16S539

11-12
11-12
9-12
9-11

11-13
13-13
9-13
9-14

oA

10-11
10-13
1113
13-13

Exclusiones en algunos marcadores entre el padre y el hermano de la
victima, es decir, este hermano no puede ser un hijo biolégico de este

padre.'?

Pueden ser necesarias 2 tipos de busquedas:

Usando el pedigri completo:
e El numero de falsos matches decrece.

e Se pueden perder identificaciones en casos de no paternidad

(falsos negativos).
Comparaciones por pares (ej.: madres y victimas):
e El numero de falsos matches aumenta.

e No se pierden identificaciones por no paternidad.?
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Mutaciones: Habitualmente las paternas son mas frecuentes que las
maternas, tener esto en cuenta cuando se realizan las busquedas en la
base de datos (permitiendo inconsistencias), el niumero de falsos positivos
aumenta, pero se evitan falsos negativos.*?

father mother
14.18 1517
son 1518

MNormal Transmission of Alleles

(No Mutation)

14,18

1317

Paternal Mutation

Figura 2.4
(L., 2017)

Objeto personal con perfil erroneo debido a mezclas de ADN.
El género no coincide, ejemplo: encontramos un perfil genético de varén y
la persona desaparecida es una mujer.

Muestra THO1 | TPOX | CSF1. | D3S13.
BODY 7-9.3 | 8-10 11-12 | 14-15
TOOTHBRUSH | 7-9- 8-10 10-11- | 14-15-17-17

9.3 12

Figura 2.5

(L., 2017)
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2.  JUSTIFICACION.

En México dia a dia existen casos de personas desaparecidas y hallazgos
de occisos desconocidos. El realizar estudios de ADN para identificacion de
personas, contribuye desde una perspectiva cientifica a la debida
imparticion de justicia, lo cual repercute de manera directa en dar respuesta
a la sociedad, para que los familiares de desaparecidos en el mejor de los
casos, puedan saber sobre el paradero de sus seres queridos cerrando de
ésta manera el circulo de basqueda de los mismos.

En Puebla entre los afios 2016 al 2018, han llegado al laboratorio de
genética tanto muestras de referencia como restos humanos, 259 occisos
desconocidos y 80 familiares. Para hacer la identificacion de personas
desconocidas a partir de estas muestras, es importante obtener su perfil
genético, asi como de los posibles familiares, para posteriormente hacer
confrontas de sus perfiles. Las etapas de un andlisis genético para llevar a
cabo la identificiacion de desconocidos y el trabajo que debe realizar un
analista en genética forense para dar resultados concluyentes, requiere de
tiempos prolongados y procedimientos muy minuciosos. Lo anterior
generalmente no se entiende por las autoridades solicitantes del estudio,
asi como por los familiares, al desconocerse toda la labor que se debe
realizar y asi como toda la informacion que debe recopilarse. En este trabajo
se pretende dar a conocer la uUltima etapa que requiere un trabajo de
identificacion, la cual parte precisamente de la obtencion de un perfil
genético y su registro en la base de datos, con lo cual, de haber alguna
coincidencia, podria traducirse en la identificacion de algun desaparecido
gue por cierto tiempo ha sido buscado por sus familiares.

3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

A través de los perfiles genéticos generados con los procedimientos y
metodologias establecidos en el laboratorio de genética forense de la
Fiscalia General del Estado de Puebla, de occisos desconocidos y
familiares de desaparecidos, generados a partir de los afios 2016 al 2018,
se realizard una base de datos con la finalidad de hacer confrontas y
encontrar posibles coincidencias (match) y eventualmente realizar
identificaciones de los occisos desconocidos.

4. HIPOTESIS CIENTIFICA.

A partir de la confronta de los perfiles de familiares de desaparecidos con
los perfiles de occisos desconocidos, utilizando la base de datos creada en
el software DigiMed ADN, asi como las pruebas estadisticas de LR (donde
la hipotesis nula es que el familiar lo sea y la hipétesis alterna es que no lo
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sea). Se espera encontrar concidencias (match) que resulten en la
identificacion de algun (os) occisos en calidad de desconocidos.

5. Objetivos.
5.1 Objetivo general.

Identificacion de occisos desconocidos a través de su perfil genético,
utilizando la base de datos creada en el software DigiMed ADN, de casos
recibidos en el laboratorio de genética forense durante los afios 2016-2018.

5.2 Objetivos paticulares.

. Realizar una busqueda de perfiles genéticos obtenidos en el
laboratorio de genética de occisos desconocidos y familiares de
desaparecidos de casos recibidos en el laboratorio de genética forense
durante los afios 2016-2018 para posteriormente ser ingresados a la base
de datos.

o Utilizar la base de datos creada en el software DigiMed ADN para
hacer confrontas de occisos desconocidos con familiares de personas
desaparecidas de casos recibidos en el laboratorio de genética forense
durante los afios 2016-2018.

o Verificar las coincidencias (match) resultado de las confrontas de
occisos desconocidos con familiares de personas desaparecidas de casos
recibidos en el laboratorio de genética forense durante los afios 2016-2018
con datos no genéticos registrados dentro del laboratorio de genética, el
area de estomatologia entre otros (antemortem y postmortem).

6. Material y métodos.
6.1 Disefio del estudio.
Se realiz6 un estudio de tipo observacional porque no se tiene intervencion
por parte del investigador y este se limitara a medir las variables que se

definen en el estudio.

Por el nimero de mediciones en el tiempo - transversal.
Por la captura de la informacion - retrospectiva.
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6.2 Ubicacion espacio-temporal.

El estudio se llevar4 a cabo en el laboratorio de genética forense de la
Fiscalia General del Estado de Puebla con casos ingresados al mismo, a
partir del afio 2016 al 2018.

6.3 Estrategia de trabajo.

Diagrama de flujo de la estrategia de trabajo.

Recopilacion de perfiles
genéticos.

De occisos De familiares de
desconocidos. desaparecidos.

/

Por medio del software
GeneMapper.

Ingreso de los perfiles
genéticos a la base de
datos.

I
Realizar confronta de
perfiles genéticos.

Verificar si hay
coincidencia (match).
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6.4 Muestreo.

6.4.1 Definicién de la unidad de poblacion.

La poblacién a estudiar son occisos desconocidos y familiares de personas
desaparecidas de Enero 2016 a Mayo 2018 en el laboratorio de genética de
la Fiscalia General del Estado de Puebla.

6.4.2 Seleccion de la muestra.

Se seleccionaron perfiles genéticos completos tanto de occisos

desconocidos (restos 6seos, sangre en FTA 'y de otro tipo de tejidos) como
de familiares de personas desaparecidas (sangre en FTA principalmente).

6.4.3 Criterios de seleccién de las unidades de muestreo.

6.4.3.1 Criterios de inclusion.

Se incluyeron perfiles genéticos completos de occisos desconocidos y de
familiares de desaparecidos.

6.4.3.2 Criterios de exclusion.

Se excluyeron perfiles de familiares de personas desaparecidas y occisos
desconocidos que no se encuentren en calidad de desaparecidos o
desconocidos y perfiles de indicios de casos criminales.

Se excluyeron también, una vez hechas las confrontas con el software, las
coincidencias menores al 50% de los alelos en todos los marcadores
comparados.

6.4.3.3 Criterios de eliminacion.

Se eliminaron perfiles genéticos incompletos (con menos de 15 marcadores
genéticos).

6.4.4 Disefo y tipo de muestreo.

Muestreo selectivo estratificado. Por caracteristicas de occisos

desconocidos y familiares de personas desaparacidas asi como por los
afos de Enero 2016 a Mayo del 2018.
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6.4.5 Tamafo de la muestra.

Fueron seleccionadas muestras tanto de occisos desconocidos como de
familiares de personas desaparecidas de Enero 2016 a Mayo 2018. El total
de occisos desconocidos que se registraron del 2016 al 2018 fueron de 259
y el total de familiares de personas desaparecidas registradas fueron de 80.

6.5 Definicion de las variables y escalas de medicion.

Las variables son los diferentes alelos en los marcadores genéticos, no hay
escala de medicidn unicamente comparacion entre los alelos de los occisos
y los posibles familiares. Aunque de haber una coincidencia se realizaran
los célculos estadisticos de LR (indice de paternidad) y en este caso el

resultado del LR seria la unidad de medida.

Variables Tipo de
Independientes.  variable.
Los perfiles Cualitativa
genéticos

Variables Tipo de

dependientes. variable.

Descripcion de variables.

Definicion
conceptual.

Perfil
genético:
Combinacion

de los

genotipos

obtenidos para

multiples loci.

Definicion
conceptual.

Definicion
operacional.

Por medio de
los alelos que
se
encuentran
en los
marcadores
genéticos se
realizan
confrontas
para después
ser
verificadas.

Definicion
operacional.

Unidad de
medida.

Uso de
software
GeneMapper

Uso de
software
DigiMed
ADN.

LR en
coincidencias
(match).

Unidad de
medida.
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El numero de Cuantitativa. Depende del El nimero de Software
alelos en los namero de alelos en los DigiMed
marcadores alelos en los marcadores  ADN, Patcan
genéticos de los marcadores genéticos de y Familias.
perfiles genéticos que los perfiles
genéticos para se encuentren genéticos
verificar en los perfiles que
confrontas. genéticos de obtengamos
0CCiso0s al realizar la
desconocidos  confronta de
con familiares penderade la
de personas coincidencia
desaparecidas. (match).

6.6 Meétodo de recoleccion de datos.

Se importaron perfiles genéticos de occisos desconocidos y de familiares
de personas desaparecidas desde el software GeneMapper, asi como la
busqueda de electroferogramas de occisos desconocidos y de familiares de
personas desaparecidas dentro de los dictdmenes a la base de datos con
el software DigiMed ADN.

Paraimportar los perfiles genéticos se lleva a cabo una serie de pasos:

Edit Analysis View Tools Admin Help
O NewProject.. N LT 1 ‘ » @ ‘Tab\eSeth’ng:‘ Known Samplz Expart B | . 8 & ‘ B (7]
3 OpenProject.. 1+0 _l_‘

H Save Project Cirl+S

Save Project As..,

riple File Sanple Hame — (Sample D Comments  |Sample Type | Specimen Category  |SFH | Analysis Method Panel Size Standard Custom Control Whatrix

@ Export Table...
Export Table for CODIS...
Export Combined Table...

Ctrl+E

Page Setup..

& Pit..
@. Print Preview...

Ctrl+P

Project Options

Log Qut
bt Alt+Fd

Figura 2.6: En la imagen se muestra como abrir un proyecto.
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COoH | wF NEEU | EEE| P @ |l o
= ghuProject Samples | Analysis Summary | Genotypes|
SR 2159 Stotus [SompleFie[Sampie eme [Sape Type|Spe ok Sandier, L) L)
1 |5e-15 Som_En1_ 6915 soM Sample o
2 [6515m va50_G (63158 VASD  Sample Mo
3 65155 UNA_HOM [B9-156 UNA [Sample [
n 63-15C GUANTE_|59-15C GUANTE [Sample o
B 7015 ICV_a0i_C| 701510 Sample o
3 70415 JICY_BO1_[701500CY [Sample o
7 701SPEDRA_FU|70-1SPEDRA  [Sample Mo
B 442145 ROCA (| #42-14A ROCA [Sample Mo
g 442145 D 2_DI[442-14BND 2 [Sample
Clear Row(s)
1 634-13 DESCF7_I[534-13 DESCT7 [Sample
2 CONTROL +_E02 [CONTROL + | Positive Control | Na
13 CONTROL-_FO2 1| CONTROL- Negative Contrg Mo
4 FORM_G02_D7 1| FORM Sample Mo
15 FORM_HO2_08 hi | FORM Sample [
6 L ADDER_AN2_01 | LADDER Al Ladder | Mo
Find Column Containing: |DBERQU 21-05-2018
Project Owner | # of Samples Project Modification Date |
337_|LMsovG020217 2 20170202 19:26:11.784 i
338 _|MRCCO8D217. 48 20170208 10:28:18.236
339 _|DeE 23-02-2017 56 20170328 11:45:24,684
340 _|oee 030317 16 20170303 10:25:07.822
341 _|MRCC100517. 24 20170510 14:19:53, 166
342 _|CHEQUED LADDER 1 2017:05-15 12:11:48.032
[ 3% _|rRemc2205172 8 20170522 14:31:56.217 L
344 _|MRCCOS0217, 24 20170602 12:07: 11,695
345 _|IMSRQV 16-06-2017 25 2017-06-15 17:06:55. 101
34 _|eE 090817 2 20170831 13:57:40.823
347_|FER 140917 16 201708-1% 10:05:47.94%
348 _|0vG Y250917 8 2017-09-26 20:46:32.46
388 _|MRCC280917GF 16 20170828 13:57:12.55
[3%0_|ravos-10-2017 32 2017-10-04 09:22: 11,667
351 _|DEERQV 13-10-2017 24 2017-10-13 07:50:48. 983
(352 _|oee 131017 32 2017-10-13 17:15:35.9%
353_|VALIDACICN POWEPLEX FLSION 6C 40 201805-2207:20:57.628
354 _|MRCC240515. 16 20180524 07:32:50.08%
355_|1Ms160518 7 2018-05-25 15:30:39.694
35 _|MRCCO7D8 15. 24 20180607 14:18:37.424
< [om »
analysis Completed

Figura 2.7: En esta imagen se muestra como poner el nombre del proyecto para ser buscado.

File Edit Analysis View Teols Admin Help
(w1 .‘@@‘Em|@ ‘b‘|rah\esmng: Known Sample Export vﬁ‘péﬁ‘ﬂg

= gy Project Samples |Ana\ysissummary | :
[ZIRun 20180

Status |Sample File Sample Name  |Sample Type  |Specimen Category | Analysis Method Panel Size Standard Custom Control PistelD [ARNM (303 (30 [33PK MK [owR [cam

1 G [256-18CBHFI0[25B18CBH  [Sample Ho Export GlobalFier O SiobFller_Fxpress_v},[03600_LIZ_(60480) [None | A ‘ Iy

2 G [296-1806R D10 [256-180FR  [Sampee o Export GlobalFiler OAf inkaFler_Fxpress_vi, GSG00_LIZ_(F0-460)  [Mane | A ‘ Y

3 @ 256-13 NPR_E10_| 25618 NPR Sample Mo Expart GlobalFiler Cv G\aba\F\ler_Express_vL 35600_LIZ_(60-460)  |Mone | A ‘ ’_
4 LE 20217 SFA_ADS (292-17 SFA Sample Mo Export GlobalFiler Ci G\aba\F\Iar,Express,vL 35600_LIZ_(60-460)  |Mone ’._
5 LE 344-17 D16_B09_|344-17 D16 Sample Mo Export GlobalFiler Cv G\uba\F\IEriExpressivL G3600_LIZ_(B0-480)  |Mone ’._
5 |G [070%-4 003047034 [Sample Mo Export GlobalFier O SiobsFler_Fxpress v}, [03600_LIZ_(60460) [Nene ’T
7 G [s=047038 00c[35017038  [Sampe Mo Export GlobalFiler CM GinkaFler_Express_vi, GSSO0_LIZ_(B0-480)  [Mane ’T
8 @ 457-18 ELC_G10, |457-18 ELC Sample Mo Expart GlobalFiler Cv G\aba\F\ler_Express_vL 35600_LIZ_(60-460)  |Mone
9 LE 473-18 MEXT_H11|473-18 MEXT Sample Mo Export GlobalFiler Ci GlobalFiler_Express VL G3600_LIZ_(60-460)  |MNone ’\_

S 3

#o |G [a83700 Fo8[4E37088  [Sampe Ho Export GlohalFier O GiobaFler_Fxpress v}, G3600_LIT_(B0460)  [None ’F
1 |G [518470198 00516170188 [Sample Mo Export GlobalFiler CM GinkaFler_Express_vi, GSSO0_LIZ_(B0-480)  [Mane ’7
13 @ 919-18 AAG_A11/519-18 AAG Sample Mo Expart GlobalFiler Cv G\aba\F\ler_Express_vL 35600_LIZ_(60-460)  |Mone ’._
14 LE 533-18 LFMP_C1°|533-18 LFMP Sample Mo Export GlobalFiler City G\uba\F\IELExpressivu 33600_LIZ_(B0-460)  |Mone ’._
15 |§ [58LP B [50ELe [Sanple Mo Export GlobelFier O SiobaFler_Fxpress_v},[63600_1IZ_(80-480) [None
|G [6a07 D134 Hot[Ba07 D134 [Sample Ho Export GlohalFier O GiobaFler_Fxpress v}, [G3600_LIT_(B0460) [None ’T
7 |G [s8247a0P CI0[8R217 0P [Sample Mo Export GlobalFiler CM GinkaFler_Express_vi, GSSO0_LIZ_(B0-480)  [Mane ’7
18 @ 952-17 APC_#10|982-17 APC Sample Mo Expart GlobalFiler Cv G\aba\F\ler_Express_vL 35600_LIZ_(60-460)  |Mone L\_
19 LE 982-17 EPC_B10_|982-17 EPC Sample Mo Export GlobalFiler City G\uba\F\IELExpressivu 33600_LIZ_(B0-460)  |Mone
n |G [cEcoi oThi(cEC Sample Mo Export GlobelFier O SiobaFler_Fxpress_v},[63600_1IZ_(80-480) [None ‘_\ ‘.

7 (G [N [ Negative Cartrg Ho Export GlohalFier O GiobaFler_Fxpress v}, [G3600_LIT_(B0460) [None ‘
2 [ [ETECOFTAEM[ETECOFTA  [Sampe o Export GlobalFiler CAf GinkaFler_Fxpress_vi, GSS00_LIZ_(E0-480)  [Mane ‘ ’._
23 @ EXT.CRFTA_DN EXT.CRFTA Sample Mo Expart GlobalFiler Cv G\aba\F\Iar_Express_vL 35600_LIZ_(60-460)  |Mone ‘ ’._
24 LE LADDER_H11_08 |LADDER Allefic Ladder | No Export GlobalFiler City G\uba\F\IELExpressivL 33600_LIZ_(B0-460)  |Mone ‘NA ‘

Figura 2.8: En esta imagen se muestra como seleccionar al occiso desconocido o familiar a través de una clave
interna en este caso (476-17) o en su defecto (desconocido 144).

34



COoH | W F ‘ mE e W ‘ AER ‘ re ‘Tahlesath‘ng:‘ Known Sample Export ~ @ ‘ 2ER ‘ Be
- ghyProject Samples ‘ Analysis Summary | Ganotypes‘
& Qun 2184 Statuz |Sample Fie Sample Mame | Sample Type  |Specimen Category | Analysis Method Panel Size Standard Custam Cortral Plate D |ARNM 205 |SQ SRk |MD(
1 @ 256-18 CBH_F10_ 296-18 CBH Sample Mo Export GlobalFiler CVW G\aha\FHer_Express_vk GSG00_LIZ_(E0-460)  |Mone MA |
2 % 236-18 DPR_D10 | 256-16 DPR: Sample Mo Export GlokalFier CW G\aba\FHer,Express,vL (33600_LIZ (504607  |Mong A |
3 % 256-18 NPR_E10_| 296-18 MPR: Sample Mo Export GlobalFiler CVW G\aha\FHer_Express_vu GSG00_LIZ_(E0-460)  |Mone MA |
4 @ 292-17 SFA_AD9 | 292417 SFA Sample o Expart GlobalFiler CW G\Uba\FHer_Express_vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone A |
3 [E 344-17 D16_B09_| 34417 M6 Sample: Mo Export GlabalFiler CW G\aba\F\\er_Ex;aress_\Ab (35600_LIZ_(60-460)  |Mone MA |
6 @ 330-17 D3-A_C0E| 35017 D3-4 Sample o Expart GlobalFiler CW G\Uba\FHer_Express_vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone A |
7 % 350-17 D3-B_D0S| 350417 D3-B Sample: Mo Export GlabsalFiler CWW ya G\aba\FHer_Express_% (5600_LIZ_(60-460)  |Mone MA |
8 @ 457-18 ELC_G10, |457-18ELC Sample Mo Export GlobalFiler 9/ G\nhaa\F\\er_Express_\ﬂb G3A00_LIF_(60-460)  |Mone MNA |
9 % 473-18 MEXT_H11 47318 MEXT Sample: Mo Export Glabal} G\aba\FHer_Express_% (5600_LIZ_(60-460)  |Mone MA |
10 @ 47617 D144 _E0% 476-17 D144 Sample t - IFiler CUY G\aha\FHer_Express_vk GSG00_LIZ_(E0-460)  |Mone MA |
1 % 483-17 DGA_FO9 48317 DEA Sample Missing Person & |GlobalFiler CW G\aba\FHer,Express,vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone MA |
12 @ 51617 D199_G0¢ 516-17 D199 Sample .altema\ aslie GlobalFiler CVW G\aha\FHer_Express_vk GSG00_LIZ_(E0-460)  |Mone MA |
13 @ 51518 AAG_A11|519-15 AAG Sample Popuistion GlobalFiler CW G\Uba\FHer_Express_vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone A |
14 [E 53318 LFMP_C1°|533-16LFMR | Sample Proficiency | GlobalFiler GlobalFiler_Express_vi,|GS600_LIZ_(B0-460)  |None & A |
15 @ |533-13 LMP_B11_|535-16 LMP Sample Sl:j:rﬁ% :cht’;'sm £ || GlobwlFiler CV GlobalFiler_Express_vl,G3600_LIZ_(B0-460)  |None MA |
18 % |EBD-17 [1194_HOZ|B50-17 D194 Sample: ictn, Knonn o GlabsalFiler CWW G\aba\FHer_Express_% (5600_LIZ_(60-460)  |Mone MA |
17 @ |982-17 AOP_CI0 (88217 AOP Sample [eEqod  |GlobalFier CW G\nhaa\F\\er_Express_\ﬂb GSR00_LIZ_(B0-460)  [Mone MNA |
18 % 982-17 APC_810|982-17 APC Sample: Mo Export GlabsalFiler CWW G\aba\FHer_Express_% (5600_LIZ_(60-460)  |Mone MA |
19 @ 962-17 EPC_B10_|932-17 EPC Sample Mo Export GlobalFiler CW G\aha\FHer_Express_vk G3G00_LIZ_(60-460)  |Mone MNA
20 % - EC_341_07 hie| C- EC Sample Mo Export GlabsalFiler CW G\aba\FHer,Express,vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone MA _‘_
pal @ C-_F11_0Bhid  C- Megative Camri Mo Export GlobalFiler CVW G\aha\FHer_Express_vk GSG00_LIZ_(E0-460)  |Mone MA  [NA
22 @ EXTBCOFTA_ET|EXTECOFTA | Sample o Export GlokalFiler CW G\aba\FHer_Express_% (33600 _LIZ_(G0-460)  |Mong MA A
23 [E EXT.CPFTA D11 |EXTCRFTA Sample: Mo Export GlabalFiler CW G\aba\F\\er_Ex;aress_\Ab (35600_LIZ_(60-460)  |Mone MA _‘_
24 @ LADDER_H11_08 |LADDER Alielic Ladder  |No Expart GlobalFiler CW G\Uba\FHer_Express_vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone MA A

Figura 2.9: En esta imagen, en la parte donde se menciona categoria de especimen se debe dar click en la
pestafia donde dice no exportar y seleccionar “otros” para poder exportar el perfil genético de esa persona.
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1 % 256-18 CBH_F10,|256-18 CBH Sattple hlo Export GlobalFiler O G\ohaIFiIer_Express_vL (GS600_LIZ_{60-460)  Mone

2 @ 256-18 DPR_DA0, [256-18 OPR Sample hlo Expart GlobalFiler Ci G\ohaIFiIer_Express_vL (3E00_LIZ_(60-460)  |Mong
3 % 256-18 NPR_E10_|256-18 MPR Sample hlo Export GlobalFiler G G\obaIFiIer_Express_w’ (G5E00_LIZ_(60-460)  |Mong

4 [B 202-17 SFA_ADD|292-17 SFA Sattple hlo Export GlobalFiler O G\ohaIFiIer_Express_vL (GS600_LIZ_{60-460)  Mone
5 % 34417 M6 _B09_[344-17 D16 Sattple hlo Export GlobalFiler O GlobalFiler_Express vl GS600_LIZ_(B0-480)  |Nane

”B @ 350-17 D3-A_C0¢[350-17 D3-A Sample hlo Export GlobalFiler Cid G\obaIFiIer_Express_w’ (GSE00_LIZ_(60-460)  |Mone

”7 % 350-17 D3-B_D0E|330-17 03B Sample hlo Expart GlohalFiler Citd G\UhaIFiIer_Exmess_vL (33600_LIZ_(60-460)  |Mone

”E % 457-18 ELC_G10 45718 ELC Sattple hlo Export lpbba\Fi\er Cif G\ohaIFiIer_Express_vL (GS600_LIZ_{60-460)  Mone

‘9 @ 47318 MEXT_HII[473-1B MENT | Sample Mo Export GlobalFiler CWy G\ohaIFiIer,Express,vL (S600_LIZ_(60-460)  Mone

Comiie [C—
1B |s8a7DGR FI3|4E-TOBE  Sample Mo Export GlobalFiler C# GlobslFilr_Express v GSE00_LIZ (0-460) None 1A I
12 @ S16-17 189 _GO4S161T D198 | Sample hlo Export GlobalFiler O GlobalFiler_Express vl GS600_LIZ_(B0-480) | Nane [ |
13 @ 519-18 AAG_A11/519-18 ARG Sample hlo Expart GlobalFiler Ci G\ohaIFiIer_Express_vL (3E00_LIZ_(60-460)  |Mong A | |.
14 % 33318 LFMP_CW‘|533-WB LFMP Sample hlo Export GlohalFiler Citd G\ohaIFiIer_Express_w’ (33600_LIZ_(60-460)  |Mong _\ [ | |.
15 [B 53318 LMP_E11_|533-15 LM Sattple hlo Export GlobalFiler O G\ohaIFiIer_Express_vL (GS600_LIZ_{60-460)  Mone [ |
186 % 68017 D194_HDE|EBD-17 % | Sample hlo Export GlobalFiler O GlobalFiler_Express vl GS600_LIZ_(B0-480)  |Nane [ | |_\
17 @ |982-17 AOR_C10 |982-17 BOP Sample hlo Export GlobalFiler Cid G\obaIFiIer_Express_w’ (GSE00_LIZ_(60-460)  |Mone A |
B (G |932-17 APC_AID |saz-w ARG Sample Mo Export GlobalFiler C# GlobslFiler_Express v G5600_LIZ (0-460) [None m | |_\
19 % 95217 EPC_B(_|96217 EPC Sattple hlo Export GlobalFiler O G\ohaIFiIer_Express_vL (GS600_LIZ_{60-460)  Mone [
20 @ C-EC_G11_07 hie |C- EC Sample Mo Export GlobalFiler CWy G\ohaIFiIer,Express,vL (3600 _LIZ_(60-460)  |Mong A _\ _\ |.
21 % C-_F11_06kid  |C- Negative Currtr; hlo Export GlobalFiler G G\obaIFiIer_Express_w’ (G5E00_LIZ_(60-460)  |Mong MA WA ‘
2 | [EXTBCOFTAEIEKTECOFTA  [Sampe Mo Export GlobalFiler C# GlobslFiler_Express v GSE00_LIZ (0-460) [None HA [MA ‘ |.
pa) @ EXTCPFTA_DM |EXT.CPFTA Sattple hlo Export GlobalFiler O GlobalFiler_Express vl GS600_LIZ_(B0-480) | Nane WA | A ‘ |.
24 @ LADDER_H11_0G [LADDER Alelic Ladder |NoExport GlobalFiler Cii G\nhaIFiIer_Express_w’ (5E00_LIZ_(60-460)  |Mone MA A ‘N A |

Figura 2.10: Una vez seleccionada la opcién otros, revisamos que el perfil genético de la persona este “limpio”
esto quiere decir que no tenga alteraciones (artefactos OL) para poder exportarlo correctamente.
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Figura 3.0: En esta imagen la flecha nos marca el error en el perfil genético (OL) el cual debera ser eliminado.
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Figura 3.1: En esta imagen la flecha nos sefiala que debemos dar click izquierdo y seleccionar la opcion de
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Figura 3.2: Se coloca en el recuadro la palabra “OL” y se da click en ok.
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Figura 3.4. En esta imagen ya no aparecera el artefacto “OL".
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FIIE| EQIT ANAIYSIS VIEW 10015 AQMIN Help

B0-460) Mo

L NewProject. culsN | [l ‘ ‘ X ‘ Table Setting: | |Known Sample Export v.ﬁ ‘ PER | Oe
Open Project... Ctd+0 e
b saveproject CleS bpiefie  [Sampieteme  |Sanple Type [Specimen Calegory  |Analysis bethod [Panel Size Standard Custom Carérol Ptz D [eRNM (305 [36  [35PK M [oWR [coa
Save Project As... 16 CBH_F10_| 25618 CBH Sample o Export GlobalFiler CW GlohalFiler_Express_w,|33600_LI7_(B0-460)  |None ‘ A ‘
@ Bport Tabe.. CleE - R_D10, 256-18 DFR Sample Mo Export GlobalFiler CW G\oba\FHer_Express_% G3600_LIZ_r60-460)  [Mone ‘ A ‘
18 NPR_E10_| 256-18 NPR Sample Mo Export GlobalFiler CW G\oba\FHer,Expressjk (G3600_LIZ_(60-460)  [Mone ‘ A ‘
portlatle/ogCO0R S A7 SFA_ADD 2007 SFA|Sample o Expart GloalFier OV GlobaFier_Express v}, G2800 LZ_(60-460) |Nere @ (2 [+ |@
EpritmlniEns. A7 DM6_B09, 3417 D16 |sample Mo Export GiskFler O GlobslFler_Express_v}, 05600 LIZ_(0-460) |None E] v @
Page Setup... -17 D3-A_C0E 35017 D3-4 Sample Mo Expart GlahalFiler T GlobalFiler_Express _w1,|GS600_LIZ_(60-460)  [None ‘ A, ‘
é Printu. Ctrl+p P17 D3-B_DOE 35017 D3-B Sample o Export GlobalFiler CUY GlobalFiler_Express i, |GS600_LIZ_(B0-460)  [None ‘ A ‘
& Print Preview.. - GELC_G10_|457-18 ELC Sample Mo Export GlobalFiler CW G\Uba\FHer_Express_vL (33600_LIZ_r60-460)  [MNone
18 MEXT_H11 47318 MEXT Sample Mo Export GlobalFiler CW G\oba\FHer_Express_% (G3600_LIZ_(G60-460)  MNone
Project Options _
Log Out A7 DGA_FOO|48317 D64 | Samgle [MoExpot — [GlakalFier W GikalFier_Express v, G3600_LIZ_(80-460) F--
B Alt+F4 -17 D199_GO¢ 516-17 D199 Sample Mo Expart GlahalFiler T GlobalFiler_Express _w1,|GS600_LIZ_(60-460)  [None
F] ] T3-18 AAG_AT1519-18 AAG Sample Mo Expart GlohalFiler CU G\oba\FHer_Express_vk (G3600_LIZ_(G0-460)  [Mone
14 % 53316 LFMP_C1+|533-18 LFMP Sample Mo Export GlobalFiler CUY G\nba\FMEr_ExprEss_vu GEA00_LIZ_(G0-460)  None
15 @ 533-1GLMP_B11_|533-18 LMP Saple Mo Export GlokwalFiler CW G\oba\FHer_Express_% G3600_LIZ_r60-460)  [Mone
16 % B80-17 [ 04_HOZ| 63017 D194 Satiple Mo Export GlokalFiler CW G\oba\FHer,Express,vk (GER00_LIZ (B0-460)  (Mone
17 RE 95217 A0P_C10/982-17 AOP Sample Mo Export GlobalFiler CVW GiobalFiler_Express_i,|GS600_LIZ_(B0-460)  |None
18 % 96217 APC_A10882-17 APC Sample Mo Expart GlobalFiler O GlobalFiler_Express_w1,|GS600_LIZ_(60-460)  |None
19 @ 96217 EPC_B10_|882-17 EPC Sample Ha Expoart GlobalFiler QW GlobalFiler_Express i, |GS600_LIZ_(60-460)  None
20 @ - BC_G11_07 hic|C- EC Sample Mo Export GlobalFiler CUY GlobalFiler_Express w1, |GS600_LIZ_(B0-460)  [None
kil @ C-_F11 06hid |G- Negative Cumr; o Export GlohalFiler CW G\Uba\FHer_Express_vL (33600_LIZ_r60-460)  [MNone
2 @ EXTBCOFTA_F1|EXTBCOFTA | Sample Mo Export GlobalFiler CW G\oba\FHer,Expressjk (G3600_LIZ_(60-460)  [Mone
2 RE EXT.CPFTA_DI1 |EXTCPFTA Sample Mo Export GlobalFiler CVW GiobalFiler_Express_i,|GS600_LIZ_(B0-460)  |None
§

LADDER_H11_08 | LADDER Allelic: Lavider (Mo Export GlokalFiler CW G\oba\FHer_Express_% GER00_LIZ |

Figura 3.5: Para exportar el perfil genético completo se da click en exportar tabla para codis.

HIE O ANAYSIS VIEW 100IS AOMIN HEp

&@H‘@g‘.@m‘m‘b“rahlasmng: Known Sample Export -@\p@@\g@
B afProject Samples | Anlysis Summary | Genotypes|
DR 215 Status [Sample Fils Sampls Name | Sample Type | Specimen Category | Analysis Method Parel Size Standard Custom Cortrol Plate D [4RHM [S0S [0 [ssPK [Mp( [omR [coa
1 G [2s818cEH 1025606 CB0 | Sample o Export GlobalFier GV GlobaFller_Firess i, [GS600_IZ_(60460)  [Mons ] ] ’T
2 25618 DPR_D10 [256-18DPR | Sample Mo Export GlobalFier GV GiobalFler_Express v} [65600_L1Z_(E0-460) |None ] ] ’T
3 25618 NPR_E10_|256-18NPR. | Sample Mo Export GlobaFier G GlobalFler_Express_v}[G3600_L1Z_(E0-460) |None @ ]
1 29217 SFA_AD3 (29217 SFA | Sample Mo Export GlobaFier C GiohalFer_Express_v}[G5600_UZ_(50-40) |Nane @2 = m ’._
5 G [34917 D16.B00 [38407 D16 Sample: Mo Export GlobalFier CW/ SithaFler_Express v |GS600_IZ_(E0-460) | None A ’._
5 |G [01703ACH[0AT0A | Sampe o Export GlobalFier U GlobaFller_Fgress i [6S600_IZ_(60460)  [Mone @ ] ’T
7 |§  [01703BD0E[3017038  Semple Ho Export GlobalFier GV GiobalFier_Express v} [65600_LIZ_(E0-460) |None @ ] ’T
3 |§ [718ELCGI0[45TIBELC  Sampe Mo Export GlobaFier G GiobalFler_Express_v}[G3600_L1Z_(E0-460) |None ] s (@
3 |§ |73 18NEXTHI[@3IBNET  Sample Mo Export GlobaFier G GlobalFier_Express_v}[G3600_L1Z_(E0-460) |None @ ] ’_\_
0 4TEATDI44_EOE[4TEAT D144 |Sample Ciher GlobaFier G GlobalFer_Express_v}[63600_ UZ_(50-480) |None 1A 2
| [4870CAF08 4ERAT0ES  |Sampie Mo Export GlabaFer CI" 19 001 CODIS Data for <DBERQY 21-06-20185 /
12 |G [eroeecEserme  [Sae o Export GlobalFier GV
1 51918 AAG_A1[S1218 ARG |Sample Mo Export GlobaFier OV Lockin: | % DVD RIW Drive (5:) 013un 2018 / - #eEE
14 53318 LFMP_C1"|533-1GLFMP |Sample o Export GlobalFiler GV - Export File As
15 53318LMP_B11_[53:18LMP |Sample Mo Export GlobalFier GV ‘ &} ) FAMILIARES ABRIL 2018 CMF 3.2 (xm))
16 |G |Ba0-17 D194 HOE @0.1 7019 |Sample o Export GlobaFiler O] | pecentrems | FAMILIARES DICIEMBRE 2017
17| [S02TAPCID ST ACE  |Sample Ho Export GlobaFier GV 11 PAMILIARES ENERO 2018 r€CODIS Laboratory IDs————
18 B [s8217 ARC_a10 98217 APC Sample Mo Export GlobalFier G . I FAMILIARES FEBRERO 2015 S
|1 FAMILIARES MARZO 2018
19 95217 EFC_B10_[B217EPC |Sample Mo Export GlobaFFier GV e |, FAVILIARES MAYO 2118 srcab -
20 C-EC_G11_O7 hir|C- EC Sample Mo Export GlobaFier IV |, FAMILIARES NOVIEMERE 2017 Destination:
21 C-F11_08hd |C- Megative Contrg| Mo Export GlobalFiler CWY = |, FAMILIARES OCTUBRE 2017 destlab -
22 | [EXTECOFTAEI|EXTECOFTA |Same Mo Export GlobaFier UV { J
23 |[f  [EXTCPFTA DU [EXTCRFTA Saimple o Expart GlobaFier | | My Documents
2¢ | |LADDER Hi1_08|LADDER Allslic Lacder |No Export GlobalFier GV
LY
Computer
Flename: | DBERQV 2106-2018
Network
Flles of typet | coDIS formats CMF 1,0, CVF 3.0, CMF 3,2 (*.dat, *xm) -

Figura 3.6: Se selecciona la carpeta en donde se requiera guardar el perfil genético de la persona.
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hle tdit Analysis View lools Admin Help

o H\%@\Eﬂl\@ ‘b“TﬁbleSetﬁng: Known Sample Expart v@‘ﬁé@‘ﬂ@
£ agaProject Samples | Analysis Summary | Genotypes|
R 20180 Status [SampleFle  |SampleMame  |Sample Typs  |Specimen Category | Analysis Method Panel Size Standard Custom Control Pte D [AFNM [S05 [5G [SSPK MK [OWR |
1 |G [eimce o meraced  [sams o Export GlobalFiler O GinbaFiler_Express_v||GSB00_LIZ_(0-450) |Nane [F]
2 |G [%6-180PRDIC[2%61BDPR  Sample o Export GlobalFiler O GiohalFiler_Express_v||GS600_LIZ_(B0-460) | Nane [F
3 | [286-100RREND [Z56-16NPR  |Samsle No Export GlobaFiler Y GlohalFier_Express_v||G5600_LIZ_(50-450) |None £
|G [2i7sraasema17sEA (Samos o Export GlobalFiler O GinbaFiler_Express_v||GS600_LIZ_(0-460) | Nane CHE
s |G [e7DI6 B0 BTOIE  [Samele o Export GlobalFiler A GlohalFller_Express_v||GS600_LIZ_(B0-460) |Nane
6 |G [m07DeACHEmT0RA (S o Export GlobalFiler v GinbaFiler_Express_v||GS500_LIZ_(0-450) |Nane [F]
7 |G [01703B 003017038 | sample o Export GlobalFiler O GinbaFiler_Express_v|,|GS600_LIZ_(0-460) |Nane [F]
5 |G [STISELCCI0[#TABELC  Sample o Export GlobaFiler O GitklFller_Express_vi,|GS600_LIZ_(G0-460) Mane
o [§ [ 0MBT T EMET  (Sangs o Export GlobalFiler v GinbalFiler_Express_v||GS500_LIZ_(0-450) |None [F]
10 47617 D1 #4_EQS 476-17 D144 |Semple Ciher GlobalFiler O GiohalFiler_Express_v||GS600_LIZ_(0-460] [Nane [B_@
1 |G [495-17DGAFOA 631706 |Sample o Export @bt N 9 £, o0rt CODIS Data for <DBERQY 21-06-2018> : 9
12 | [51617 D199 6057019 [Sampls o Export GlobaiFiler A
15 | 51818 A8G_ANSIGIEAAG  |Samele No Export GlobalFier G Lookin: |4 DD RW Drive (E:) 01un 2013 M
15 |G [53-10LFMR_CT[S3-16LAMP  [Samsle No Export GlobalFier O . FAMILIARES 2016
15 | [5378LMP BT 53160 [sampl o Export GlobalFiler O 'L;} |, FAMILIARES ABRIL 2018
16 |G [680-17 DIO4_HOE[BE0-A7 D156 |Sample o Exporl Siballer O] | pecentiiems | FAMILIARES DICIEMBRE 2017
17 |G [s8217 AORCI0 (2T AP [Sample o Export GlobalFler |1 FAMILIARES ENERO 2018
18 |G [59277 APC_AID[8217 4PC|Sample o Export GlobalFiler O - . Eﬁmﬂ;: ::Eg;o 2;228
19 |G [S82-7EPCBAO [BERATERC  |Sample o Export iobelFier v o L FAMILIARES MAYO 218
2 [ [cEcon oThjcE Sample o Export GlobaiFiler A || FAMILIARES NOVIEMBRE 2017 Destination:
2 |G [ oene |- Hegetive Cartry o Export GlobalFiler O . || FAMILIARES OCTUERE 2017 destiab
2 | [EXTECOFTAEI[EXTECOFTA  Sample o Export GlobaFiler O {_‘\
23 G [EXTCPFTADI [EXTCRFTA Sampls Mo Expart GlobalFiler Cw| | My Documents
2¢ |5 |LADDER_Hi1_06[LACDER Al Ladder Mo Export lobalFier Y
LY
Computer /
File name: E18-002 {
Network
Files of type: | cODIS formats CMF 1.0, CMF 3.0, CMF 3.2 (*.dat, *.xmi) -

Figura 3.7: Se coloca la clave que se requiera en el recuadro, posteriormente seleccionar el formato 3.2 y
finalmente dar click en exportar.

Organize Closesession  Eject
P—_— Narne : Detemodied  Type e
J| FAMILIARES 2016 G208 1230 PM  File folder
i Librsries J| FAMILIARES ABRIL 2018 6/3/20181038 AM  Fil folder
3 Documents J| FAMILIARES DICIEMERE 2017 6/8/20181002AM  Fil folder
J Music J| FAMILIARES ENERD 2013 6/B/20189:58 AM  File folder
& Pictures J| FAMILIARES FEBRERD 2018 6/B/018%43AM  Fie folder
B Videos J| FAMILIARES MARZO 2018 6/8/20181047 A Fie folder
J| FAMILIARES MAYO 2018 12PM  Filefolder
18 Computer J| FAMILIARES NOVIEMBRE 2017 J01B1LS6AM  Fil folder
& osic J| FAMILARES OCTUBRE 2017 G/B/20181126 M Fil folder
o ABSWEDATAD) [ EI8-002ml 107372018156 PM XML Document 5KE
4 DVD RW Drive (£ 01
|| FAMILIARES 2016
|| FAMILIARES ABRL
|| FAMILIARES DICIE
|| PAMILIARES ENER
|| PAMILIARES FEBRI
|| PAMILIARES MAR;
|| FAMILIARES MAY(
|| FAMILIARES NOVI
|| FAMILIARES OCTL
5 ADATA HDTLD (6}
(a AB Service (5]
g Netwark
E18-0020m  Date medified: 10//2018156PM  Date crested: 10/3/20181:56 PM
ML Document Size: 466 KB

Figura 3.8: Aparecera el perfil genético exportado en el disco.
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6.7 Técnicas y procedimientos.

Antes de realizar las comparaciones se verifica el software ingresando datos
de un caso donde se tiene el conocimiento de antemano de que se trata de
una maternidad y paternidad reales.

Comparacion de perfiles genéticos de occisos desconocidos con familiares
de desaparecidos utilizando un filtro de coincidencia de alelos del 50%.

Seleccion de perfiles genéticos.

BusquedaS Configurar busqueda

§
IIIIIIIIN

Grupo Marcador: AUTOSG*MICO X v
Tipo de Busqueda: 50% X v
No Coincidencias: 5

Figura 3.9: Imagen que muestra como ingresar a la basqueda para seleccion de perfiles genéticos.
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Seleccion del familiar.

BuquEdaS Seleccione las Muestras a comparar

& Carpetas v [ Y Seleccionar FAltro v

Desaparecidos Expediente
Familiaras Seleccione un E v
Indicios Capets
No Identificados
i ons Familiares X v
-~ [ Personal de Lahoratoric Tipo de Caso
-~ [ Sospechosos Seleccione un Tipo de Caso v
Vietimas Origen Muestra
Seleccione un Origen de Muestra v
Sexo
v
Lista de Muestras
5 v oregistros Buscar: 700589
Fecha Alta 4 |dentificador 1d Externo Tipo Muestra Contenedor Estatus
Del 13l 1 de | Muestras Primero | Anterior | 1 Siguiente = Ultimo

Figura 3.10: Imagen que muestra como llevar a cabo la seleccion del familiar a confrontar.
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Seleccion de todos los occisos desconocidos.

Wio|\Ved
S
Desaparedides Expediente
Familiares Seleccione un E "
Indicios
; Contenedor
No Identificados
ifi X

I Otros No Identificados v

Im Personal de Laboratorio Tipo de Caso

I sospechoses occiso desconocido X v
Vieemas QOrigen Muestra

Lista de Muestras

50 v registros Buscar:
Fecha Alta 4 Identificador Id Externo Tipo Muestra Contenedor Estatus
-—————
2018-04-2612:12 70038818 E18-0018 No Identificade No Identificados
-—————
2018-04-26 01:15 Z200390-18 £18-0007 No Identificado No Identificados

_____

Figura 4.0: Imagen que muestra como llevar a cabo la seleccion de los occisos desconocidos.

Porcesar busqueda de occisos desconocidos con familiares de
personas desaparecidas.

l - - l >
[T

mm mm
Grupo Marcador: AUTOSO"MICO
Tipo de Busqueda: ~ 50%
No Coincidencias: 5
Se compararan: 1 Muestras Se realizara la buqueda sobre: 10 Muestras

n Procesar Busqueda %

Figura 4.1: Imagen en la cual se muestra el paso siguiente a procesar la busqueda de occisos desconocidos
con familiares de desaparecidos.
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Comparacion de un familiar contra todos los occisos desconocidos.

BUSqU@daS Resultado de [a Busqueda

Exportar Nueva Busqueda

 Resultado v & Coincidencias

1315 1617 11,13 1213 812 2 XY 1314 30312 1414 10 100 1474
15,16 16,16 1012 1012 &1 2 XY 1477 2931 1418 10 1010 13132
1516 1617 1012 10.11 88 2 XY 1315 31232 1317 10 1010 15152

1516 16,16 1212 1012 810 2 XY 14 30,31 1316 10 1114 12132

Figura 4.2: Imagen en la cual se muestra la confronta entre occisos desconocidos y familiares de desaparecidos
y verificar si hay coincidencia (match).

6.8 Andlisis de datos.

Una vez hecha la comparacion se realizara el analisis de paternidad entre
las coincidencias con mas de 20 marcadores (en caso de familiar u occisa
del sexo femenino) o con mas de 22 (en caso de familiares y occisos del
sexo masculino).

6.9 Disefio estadistico.
Prueba de paternidad: con indice de paternidad (LR) y probabilidad de
paternidad en porcentaje. También se utilizan los software Patcan y

Familias para el disefio estadistico, andlisis bayesianos, LR (indice de
paternidad), probabilidad de paternidad.
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A

200589-18
m Espécimen... D351358 VWA D16S539 CSFIPO TPOX Yindel AMEL D851179 D21511 D18S51 DYS391 D25441 D195433 THOT ~FGA
200589-18 15,15 16,16 10,12 1212 912 0 XX 1315 30322 1216 0 1010 132132 77 23
1717 16,19 1011 11z &1 2 XY 14 20332 1216 10 1014 1214 67 192
1516 1517 1112 1212 8 O XX 1315 31312 1818 0 10,11 152152 9393 2%
15,15 1718 1112 10,10 911 O XX 1315 30322 1417 O 1010 13214 693 232
17 16,19 1011 11z &1 2 XY 14 26332 1216 10 1014 1214 67 19,2
16,18 1818 1112 1012 78 2 XY 1315 2829 1616 9 1113 1415 11 20,2
15,16 1518 1112 1012 &1 2 XY 124 29322 1721 1 10,11 14152 99 26,2
19 2%
6,6 3%
193 NZ
9393 102t



6.9.1 Hipotesis estadistica.

Hpf (hipotesis del fiscal) que el familiar tenga una coincidencia del 50% de

los alelos con el occiso desconocido y sea el padre bioldgico.

Hpd (hipotesis de la defensa) que el familiar que tiene coincidencia en el
50% de los alelos con el occiso no sea el padre biolégico y lo sea cualquier
otra persona tomada al azar de la poblacion.

6.9.2 Pruebas estadisticas.

Andlisis bayesianos, LR (indice de paternidad), Probabilidad de paternidad.

Uso estadistico con el software Patcan.

Resultados del Anilisis - VERIFICACION DE COINCIDENCIA
E Exportar resultados. .. {g Info. de parentesco | | .00 Decimales

Mombre del estudio: VERIFICACION DE COINCIDENCIA

Fecha: 10/08/2018 02:49:51PM

Locus FI Plw) CPI CP{w)

VWA 22746 0.694617 2.2746 0.694617424] ‘I
TPOX 19164 0.657117 4,3591 0.813401683
THO1 2,2957 0.596573 10.0071 0.909145754
SE33 2.2143 0.688895 22,1593 0.956820755
FGA 28736 0.74184 63.6761 0.984538332|
0351179 5.0013 0.83337| 3158.4639 0.9968659756
D75820 1.6431 0.621659 523.2729 0.993092597]
055815 4.073 0.802377 2131.2736 0.999531017]
0351358 1,1033 0.524549 2351361 0.999574395
025441 5.5534] 0.847523 13069.762] 0.999923493
0251338 2,3992 0.7058165 31357.35944, 0.999968111
02251045 1.0915 0.521866 34225.4905 0.9999707583
D21511 3.7313 0.788644 127707.0541 0.99959217
micizes S onis ~ znon St £one |
Resultados Globales: Anglisiz Bayesiano:

Perfil frecuendial: Flor-Puebla

P1 acumulativa: I 806545412.6298 Probabilidad a priori: I 50 % = 1.00 (Odds)
P{w) acumulativa: I 0.999999355 Probabilidad a posteriori: I 99.999999875%

Figura 4.3: Imagen en la cual se muestra el analisis estadistico utilizando el software Patcan en la cual se observa una
probabilidad del 50%.
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Uso estadistico con el software Familias.

List of pedigrees

Pedigree: Ped 1

Pedigree relations

Parent Child

| ___________
346/16 D7 346/16 RBCF
346/16 GCH 346/16 D7
LBUELO 346/16 D7
Extra Female 1 346/16 RBCF

|
|
|
|
|
| Prior probability: 0.5

| Posterior probability: >0.9999955959

| Ln likelihood: -152.491679

| Posterlor ratio wersus Ped 2: 1.465209367e+014
| Likelihood ratioc versus Ped 2: 1.465209367e+014
|
|

System Likelihood LR versus Ped 2
| _________________________
| D8S1179 0.000283947 1.987112027
| D21s511 0.00247035 6.839756472
| D75820 0.00857448 5.0359071829

Figura 4.4: Imagen en la cual se muestra andlisis estadistico a través del software Familias.

6.9.3 Procedimiento de verificacion de informacién y entrega de
dictamen.

. Valoracion de la significancia estadistica, para incluirlo como la
persona buscada por los familiares. Si resulta una probabilidad de
99.9999% y un LR mayor a 10000 se puede considerar que es un match
verdadero (pero hay que evaluar la situacion de match fortuito siempre con
datos ante mortem y post mortem en el area o de otras areas).

. Aviso al area de identificacion sobre la coincidencia genética entre los
familiares y el occiso desconocido, mediante un oficio para que ésta area
verifique su informacién ante mortem y post mortem para ubicar también
posibles coincidencias.

o Comunicacion con el ministerio publico encargado del expediente del
occiso desconocido y de los familiares.

o Respuesta del ministerio publico mediante el oficio para confrontar de
manera oficial al occiso desconocido con los familiares de desaparecidos
ingresados en la base de datos del laboratorio de genética forense.

o Respuesta al ministerio publico mediante el dictamen en el area de
geneética.

45



o Entrega del cuerpo a los familiares tras reunir toda la informacion de
las areas encargadas de identificacion humana que apliquen.

7. Logistica.

Obtencién de perfiles genéticos.

Ingreso de los perfiles genéticos a la base de datos.

o Realizar confrontas con occisos desconocidos y familiares de
personas desaparecidas.

o Verificacion de informacion en cuanto a las coincidencias (match).

. Pruebas estadisticas de paternidad obtenidas de los software Patcan
y Familias.

o Informe de lo verificado al ministerio publico.

7.1 Recursos Humanos.

Analistas (peritos) en genética de la Fiscalia General del Estado de Puebla
y ministerios publicos, personal de apoyo (tesistas y servicio social) asi
como personal administrativo.

7.2 Recursos Materiales.

Se utilizaron hojas blancas tamafo carta, libreta de anotaciones,
computadoras, equipo 3500 con software GeneMapper, equipo Maxwell
para extraccion de ADN, equipo de PCR (termociclador 9700), muestras de
restos 6seos y muestras de FTA, discos, base de datos en software DigiMed
ADN, software Familias y Patcan, dictamenes junto con los perfiles
genéticos y consentimientos informados.

7.3 Recursos Financieros.

No se usaron recursos financieros exclusivamente para este trabajo de tesis
ya que se tomaron los resultados de casos que fueron analizados como
parte del trabajo cotidiano del laboratorio de genética forense de la Fiscalia
General del Estado de Puebla, el cual depende de los recursos que le otroga
el gobierno de Puebla y recursos federales a través de la secretria de
finanzas lo cual asciende a un monto grande de recursos financieros que se
desconcocen.
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7.4 Cronograma de actividades.

Cronograma de actividades.

Etapas

Peri
6do

Dici
emb
re
201

Enero- Febrero

2018

Marzo-Abril

2018

Mayo-Junio

2018

Julio-Agosto

2018

Septiembre-
Octubre

2018

Mes
es

Sem
anas

Seleccié
n del
tema.

Elaboraci
6n del
protocolo
de
investiga
cion

32

Observar
el
proceso
de
obtencié
n de los
perfiles
genético
S a partir
de las
muestras

Busqued
a de los
proyecto
s donde
se
encuentr
an los
perfiles
genético
s

Elaboraci
6n de la
base de
datos.

Realizar
confronta
S con
occisos
descono
cidos vy
familiare
S de
personas
desapare
cidas.




Verificar

la

coincide

ncia

obtenida
con otros

dos

software
PatCan y
Familias.

Revisién
de tesis y
correccio

nes.

Analisis

de

resultado

S

redaccié
de

n
tesis.

7.4.1Gréfica de Gantt.

PROCEDIMIENTO PARA LA ACEPTACION DE MUESTRAS DE

OCCISOS DESCONOCIDOS.

ACTIVIDADES

RESPONSABLE

1.- Aceptacion del oficio de
analisis genético y
asignacion de numero de
control interno.

Instituto de Ciencias
Forenses/Lab. Genética.

TIEMPO (DIA)

=

2.- Creacion de cadena de
custodia y muestras.

Instituto de Ciencias

Forenses/Lab. Genética

3.- Formato de recepcién,
evaluacion e inventario del
indicio.

Lab. Genética/Perito

responsable del caso

4.- Descripcion y
numeracion de las
muestras recibidas.

Lab. Genética/Perito

responsable del caso

5.- Realizar un reportaje
fotografico de las
muestras recibidas antes
de proceder a su anélisis
(s6lo en casos de
anomalias).

Lab. Genética/Perito

responsable del caso

{

6.- Extraccién de ADN.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

8.- La amplificacion de
fragmentos mediante PCR
en tiempo final.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

9.- Electroforesis capilar.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

10.- Obtencion de
electroferogramas.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso
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11.- Ingresar
base de datos.

perfil a la

Lab. Genética/Personal
encargado de base de datos

|

12.- Realizar confrontas | Lab. Genética/Personal
entre . 0cclsos encargado de base de datos
desconocidos y familiares

de personas

desaparecidas.

13.- Verificar la | Lab. Genética/Personal
mfprmacmr_], las encargado de base de datos
coincidencias (match)

entre occisos

desconocidos con

familiares de personas

desaparecidas con datos
en el laboratorio y en otras

areas (estomatologia-
SEMEFO).
14.- Complementar con | Lab. Genética/Perito

software la
(match)

otros dos
coincidencia
PatCan y Familias.

responsable del caso

15.- Realizar la estadistica
de probabilidad.

Lab.
responsable del caso

Genética/Perito

|

PROCEDIMIENTO PARA LA OBTENCION DE MUESTRAS DE FAMILIARES DE
PERSONAS DESAPARECIDAS.

ACTIVIDADES

RESPONSABLE

1 Aceptacién del oficio de

Instituto de Ciencias | 1|

2

3 4

TIEMPO (DIA)
7

5/ 6

peticion de toma de | Forenses/Lab. Genética
muestra.
2.- Presentacion de | Instituto de Ciencias

familiares y formato de
consentimiento
informado.

Forenses/Lab. Genética

3.- Toma de muestra.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

4.- Creacion de cadena de
custodia.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

5.- Descripcion y
numeracion de las
muestras recibidas.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

6.- Purificacién de ADN.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

8.- La amplificacion de
fragmentos mediante PCR
en tiempo final.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso

9.- Electroforesis capilar.

Lab. Genética/Perito
responsable del caso
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10.- Obtencion de | Lab. Genética/Perito I

electroferogramas. responsable del caso
11.- Realizar base de | Lab. Genética/Perito
datos. responsable del caso
12.- Realizar confrontas | Lab. Genética/Perito
entre 0CCiSOS | responsable del caso
desconocidos y familiares

de personas

desaparecidas.

13.- Lograr las | Lab. Genética/Perito
coincidencias (match) | responsable del caso
entre occisos

desconocidos con

familiares de personas
desaparecidas.

14.- Complementar con | Lab. Genética/Perito
otros dos software la | responsable del caso
coincidencia (match)

Patcan y Familias.

15.- Realizar la estadistica | Lab. Genética/Perito
de probabilidad. responsable del caso

8. Bioética.

El personal pericial del Instituto de Ciencias Forenses se basa en los
principios de confidencialidad, compromiso, competencia, imparcialidad,
independencia, integridad, legalidad, honradez, eficiencia, y respeto a los
derechos humanos establecidos en las normas y leyes aplicables a este
instituto, para garantizar la autonomia técnica e independencia profesional
como su principal fortaleza y ejercer sus actividades.®

Se utiliza el cédigo de bioética el cual tiene como objetivo: establecer un
conjunto de principios y conductas que rijan en la actuacion del personal
pericial, garantizar la imparcialidad e independencia técnica y cientifica del
personal del instituto de ciencias forenses, para propiciar confianza asi
como cumplir con la misién, visién y politica de calidad de esta direccién.*®

Las sanciones y medidas disciplinarias se basaran en lo estipulado en la
Ley Organica de la Fiscalia General del Estado de Puebla.*®

Por otra parte al ser los datos genéticos informacion sensible, la
confidencialidad y resguardo de los mismos se apegan a la Ley Federal de
Proteccion de Datos Personales en Posesion de los Particulares. Asi mismo
para el caso de los familiares de personas desaparacecidas, se recaban las
muestras biologicas de los mismos Unicamente a traveés de un formato de
consentimiento informado, ademas de que se les explica para que servira
el andlisis de sus muestras.*®
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Con relacion al tipo de datos genéticos y la informacion que se puede
obtener de los mismos en cuanto a enfermedades de tipo hereditarias u de
otra indole, es necesario aclarar que los perfiles genéticos se obtienen de
regiones no codificacantes, por lo cual no se puede obtener informacion
relacionada con cuestiones médicas que pudieran tener un mal uso
posterior.t®

9. Anexos

Formato de resultados del electroferograma capilar.
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Instituto de Ciencias Forenses
Direccion de Laboratorios
Laboratorio de Genética Forense

Cadigo

OFTAGF LG i

Redaii: 10 i )

Pégna 1de2

Insfituto de Ciencias Forenses OF

Cadigo
TAGFLG.1.

Direccion de Laboratorios
Laboratorio de Genética Forense

Revision: 10

Pégna 2de 2

[Resultados de Electroforesis Capilar,

Tabla de Alelos GlobalFiler

OBSERVACIONES

Perfil genético de

Fecha:

Analizts:

Perfil genético de Perfil genético de

Nimero de control intemo:

Nimero e investigacidn:

Mombre del proyecto:

MARCADORES
Loci

Perfil gentico de

Perfil genético de

Perfl genético de

0351338

WA

0165339

C5F1PO

TPOX
Ainded

AMELOGENINA

Dast7e

DAsi

01855t

DY5351

D284t

0195433

THI1

FGA

D2251043

D3za13

03537

075820

5B

0103148

D151636

012531

025133

Aceptacion de:

IEERR N,

[ Lager 51 Lo ]

Control Positiva SI[ N0 L

Control Negativa STTNOT |

Elealaferagramas revisados:

Revisar.

Fecha de revision

IDENTIFICACTON DE CAMEIOS FECHA: 150616 REVISOR: FER /{(( MODIFICACION: 0.

Figura 4.5: Imagen en la cual se muestra un electroferograma capilar para la interpretacion del perfil genético completo.

9.1 Formatos de captura de datos.

Inicio para la captura de datos.
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Dashboard pégina princial

# Inicio » Dashboard

0

Expedientes Pendientes

(5]

Muestras No Procesadas

€]

16/

Expedientes Codficados

<]

3

Muestras en Proceso

<]

1

Expedientes en Proceso

6]

2068

Muestras Procesadas

€]

VERTODO

249

Expedientes Procesados

o]

86

Muestras No Viables

o]

© Tipos de Casos © Tipos de Muestra

Figura 4.6: En esta imagen se muestra como ingresar a la base de datos del software DigiMed.

Como ingresar los datos tanto de familiares de personas
desaparecidas como de occisos desconocidos.

DIfe]IM[=1a

@ Expediente

0 de Expediente

No de Oficio Av. Previa

Fecha de Oficio

Asunto

Procedencia Tipo de Caso
Seleccione la Procedencia v Seleccione un Tipo de Caso v
Laboratorio

Seleccione un Laboratorio v

Persona Entrega:

No de Muestras: Folio: Contenedor
Folio Laboratorio v Seleccione una Carp... v

Observaciones:

Fiugra 4.7: Imagen en la cual se muestra como ingresar los datos de los familiares o del occiso desconocido a la
base de datos.

Ingreso de perfil genético.

53



% Locus & Valores

| 0351358 16,16
| Wil 17,18
| 0165539 1n.12
| CSFIRO 12,12
| TROX 88

| Yindel 2

| AMEL XY
| Das1179 13.14
| D21511 32.233.2
| 18551 1217
| DYS391 "

| 02544 10,14
| 0195433 14,15
| THO1 6,93
| FGA 2527
| 02251045 15,16
| D55818 10,11
| 0135317 10,12
| D75820 8,11
| SE33 16.2.25.2
| 01051248 13.16
| D151656 13,16
| 0125391 10,20
| 0251338 19,20
| PENTAD Vacio
| PEMTAE Vacio

Figura 4.8: Imagen que muestra como ingresar un perfil genético a la base de datos.

9.2 Formato de consentimiento informado.
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Insti de Ciencias F Codigo:
I'ISt!tth'D ! 'E lencias Ore_nses OFC'TMLG1
Direccion de Laboratorios
Laboratorio de Genética Forense

Revisidn: 0

Pagina 1 de 1

| FORMATO DE ACEPTACION DE TOMA DE MUESTRAS CON COMSENTIMIENTO INFORMADO.
1) Informacion del Laboratorio de Genética Forense.

APCHEXPPROC:

M* die Oficio:

Mimem de contral interna:

Fecha de toma de muestra Hiras,

Lugsr de toma de muestra:

Tipo de muestra:

Hombre del Pento que recsba la muestra:

2) Informacion de la persona a quien se le toma la muestra.
Mombre:
Génarg: [ ) masculing |} femening.
Lugar de nacimismto:
Activided o Profiesion:
£ Ha recibido transfusion sanguinea? ( 150 | ) Mo
iHa padecido o padece alguna de  estas  enfermedades:  sifiis.  hepatiis.  VIHL  cdncer,  disbetes?

En caso de bisqueda de familiares, llenar bos datos del punto 3.
3) Datos del familiar desaparecido o persona que se busca.
Momibre del familiar desaparecido:

Edad: Sawar [ ) masculing () femening.
Lugar y fecha de desapancion:
Parentesco:

YO, autorizo [] no autorizo ] se me
recaben las musstras bioldgicas necesarias (sangre. saliva) bajo consentimiznts informado, para los fimes legales que sean
MecEsanos.

CHREDRERE
Firma de consentimiento o huella dactilar del donante de la muestra.
Wombre y firma del representante legal.
IDENTIFICACION DE CAMBIOS FECHA: 1500616 REVISOR: FER WMODIFICACION: 0.

Figura 4.9: Imagen en la cual se muestra el formato de consentimiento informado para la toma de muestra al familiar.

10.Resultados:
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Verificacion del software con un caso real de maternidad y paternidad. Se
obtuvo la coincidencia esperada del 50% para verificar que el software
arrojara resultados confiables de paternidad o maternidad usando este

medio de busqueda.

Perfil genético | Perfil genético | Perfil genético
MARCADORES 210/17 M 210/17 P 210/17 H
D3S1358 16, 17 17,17 16, 17
VWA 19,19 17,17 17,19
D16S539 11,12 10, 12 12,12
CSF1PO 10, 12 11,11 10, 11
TPOX 8,11 11,11 11,11
Yindel NA 2 2
AMELOGENINA X, X X, Y X, Y
D8S1179 13,15 14,15 15, 15
D21S11 31,322 29, 32 29, 31
D18S51 10, 12 13,21 12,21
DYS391 NA 11 11
D2S441 10, 10 10, 10 10, 10
D19S433 13,15 13.2,15 13,13.2
THO1 6,8 7,7 7,8
FGA 19, 25 19,19 19, 25
D22S1045 15, 16 15, 16 15, 15
D5S818 11,12 11,13 11,13
D13S317 10, 12 9,12 10, 12
D7S820 10, 11 11,12 10, 11
SE33 17,29.2 17,18 17,18
D10S1248 13, 14 14, 14 13, 14
D1S1656 16.3,17.3 15, 16 15,17.3
D12S391 20, 22 18.3,19 19, 22
D2S1338 19, 20 19, 24 19, 20

Obtencidn de coincidencias (match).

Se obtuvo de la comparacion de 259 perfiles genéticos de occisos
desconocidos y de 80 perfiles genéticos de familiares de desaparecidos,
una coincidencia (match). En ambas busquedas donde se obtuvo
coincidencia, los padres biolégicos se encontraban buscando a un hijo
desaparecido.

Confronta del occiso desconocido 02 con la madre bioldgica a traves
del software DigiMed ADN.
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O terestta gomez v

Busquedas Resultado de la Busqueda

Exportar Nueva Busqueda

& Resultado v I & Coincidencias v e

7””""20 Espécimen... D3S1358 VWA D165539 CSFIPO TPOX Yindel AMEL D8S1179 D21511 D18S51 DYS391 D25441 D195433 THO1 FGA

20058918 15,15 1616 10,12 1212 912 0 XX 1315 30322 1216 O 010 132132 77 23%

E-G‘Q:'-WS@ 15,15 1618 1212 12 1z 2 XY 1015 30322 1220 10 1012 132162 78 198

Figura 4.10: Imagen en la cual se muestra la confronta entre el occiso desconocido y la madre del mismo, teniendo

22 marcadores que coinciden. Por lo que podemos considerar coincidencia (match).

Confronta del occiso desconocido 02 con el padre bilégico a través del
software DigiMed ADN.

Busquedas Resultado de la Busqueda

Exportar | Q Nueva Busqueda

& Restltado v I ¢ Coincidencias viD

w,c‘,_.ao Espécimen... D3$1358 WA D165539 CSFIPO TPOX Yindel AMEL D8S1179 D21S11 D18S51 DVS391 D2S441 D195433 THOT FGA
200590-18 1516 1618 112 M1 112 XY 1015 322322 1220 10 1012 132162 69 194

00‘95-19@ 1515 1618 1212 112 112 2 XY 1015 30322 1220 10 1012 132162 79 193

Figura 5.0: Imagen la cual nos muestra la confronta entre el occiso desconocido y el padre biolégico, indicando 24

marcadores por lo cual podemos observar la coincidencia (match) entre ellos.

En virtud del software DigiMed no da una significancia estadisitica de los
resultados obtenidos en cuanto a las coincidencias encontradas, se

obtuvieron los indices de paternidad (LR) con el software Patcan. Donde se
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utilizaron los datos de frecuencias poblacionales de las frecuencias alélicas

mexicanas.

Perfil genético de los padres y del hijo desaparecido.

64/15 MAPR 64/15 JIN 105/ 132'3950'
Locus Alelo Alelo | Alelo Alelo | Alelo Alelo
1 2 1 2 1 2
D3S1358 15 15 15 16 15 15
VWA 16 16 16 18 16 18
D16S539 10 12 11 12 12 12
CSF1PO 12 12 11 11 11 12
TPOX 9 12 11 11 11 12
D8S1179 13 15 10 15 10 15
D21S11 30 322 322 322 30 32.2
D18S51 12 16 12 20 12 20
D2S441 10 10 10 12 10 12
D19S433 132 132 132 162 132 162
THO1 7 7 6 9 7 9
FGA 23 26 19 24 19 23
D22S1045 14 15 15 16 15 15
D5S818 10 11 7 11 7 11
D13S317 9 11 11 12 9 11
D7S820 11 13 11 12 11 11
SE33 242  30.2 20 25.2 20 24.2
D10S1248 14 15 14 15 14 14
D1S1656 13 14 16 16 14 16
D12S391 18 20 18 20 20 20
D2S1338 19 23 19 23 19 19
Frecuencias alélicas.
Locus Frgc. Alelo | Frequencia
min.
16 0.25750
D3S1358 0.00420 T VTG
VWA 0.00420 16 0.34870
12 0.26840
D16S539 0.00420 10 0.19480
9 0.11540
11 0.29350
CSF1PO 0.00420 12 0.35950
10 0.25250
12 0.11540
TPOX 0.00420 : e
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14 0.25150

D8S1179  0.00250 13 0.33630
32.2 0.13400

30.2 0.02010

D21S11  0.00250 30 0.27910
33.2 0.05170

13 0.12090

D18S51  0.00430 16 0.10090
12 0.10430

D2S441  0.00420 10 0.43230
13 0.17590

D19S433  0.00420 14 0.27970
7 0.37100

THO1 0.00420 6 0.26130
21 0.13710

FGA 0.00420 19 0.08700
24 0.14210

15 0.45810

12 0.00340

D22S1045 0.00420 11 0.05700
16 0.40540

7 0.07110

D5S818  0.00420 11 0.44900
10 0.11710

D13S317 0.00420 14 0.05350
9 0.20740

10 0.28260

D75820  0.00420 12 0.20070
17 0.15050

26.2 0.00760

SE33 0.00760 19 0.18820
25.2 0.00760

14 0.39460

D10S1248 0.00420 13 0.25080
18 0.00300

15 0.15210

D1S1656 0.00250 15.3 0.01810
17.3 0.16420

19 0.24610

D12S391 0.00490 21 0.09270
24 0.07190

D2S1338 0.00760 25 0.03370
20 0.14610

Interpretacion:
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Dado los resultados obtenidos, es 11806262262 real méas probable
explicarlos si los (poner 64/14 p y 64/15 m son padres biolégicos del
desconocido 2, que si lo fueran dos personas no muestreadas y

seleccionadas al

azar de

la poblacion.

maternidad/paternidad >99.9999%.

Con una probabilidad de

Resultados individuales.

Locus | Pl | P(W) | Pl acumul. | P(w) acumul. | P(w) acumul. (%)
D3S1358 1.10 0.52454889 1.1033 0.5245488880 (52.45488880 %)

VWA 3.12 0.75700227 3.4370 0.7746206992  (77.46206992 %)
D16S539 1.86 0.65070276 6.4027 0.8649139943  (86.49139943 %)
CSF1PO 3.41 0.77309625 21.8150 0.9561691137  (95.61691137 %)

TPOX 3.83 0.79308430 83.6143 0.9881816619  (98.81816619 %)
D8S1179 5.41 0.84402431 452.4581 0.9977947248  (99.77947248 %)
D21S11 2.42 0.70766400 1095.2751 0.99908782  (99.90878202 %)
D18S51 27.32 0.96469226 29925.54935 0.999966585  (99.99665849 %)
D2S441  9.96 0.90876045 298063.2406 0.999996645  (99.99966450 %)
D19S433 18.66 0.9491268 5560881.354 0.99999982  (99.99998202 %)

THO1 4591 0.8211529 25532053.97 0.999999961  (99.99999608 %)

FGA 5.747 0.85178876 146735942.3 0.999999993  (99.99999932 %)
D2251045 1.091 0.52186619 160157108 0.999999994  (99.99999938 %)
D5S818 7.032 0.87550341 1126280647 0.999999999  (99.99999991 %)
D13S317 1.235 0.55266939 1391500676 0.999999999  (99.99999993 %)
D7S820 1.643 0.62165859 2286396115 1 (99.99999996 %)

SE33  4.429 0.81579377 10125757817 1 (99.99999999 %)
D10S1248 1.267 0.55890901 12830407776 1 1
D1S1656 4.643 0.8227744 59565495712 1 1
D12S391 2.738 0.73249341 1.63104E+11 1 1

D2S1338 2.40 0.70581592 391323817203.9600

1.0000000000

(100.00000000 %) |

11. Discusion:

De acuerdo con este trabajo se pudo establecer que las bases de datos son
una herramienta importante para la busqueda de personas e identificacion
deberian ser utilizadas en todos los laboratorios de genética forense,
también es importante a la hora de realizar una base de datos, la eleccion
adecuada del software ya que en este caso DigiMed resulté util en una

etapa del analisis aunque no da una significancia estadistica.
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12. Conclusion:

Se obtuvo una concidencia (match) de las comparativas realizadas entre

occisos desconconocidos y familiares de desaparecidos.

Se verificd que el software DigiMed puede ser utilizado para buscar
coincidencias de posibles padres o hijos que buscan familiares

desaparecidos.

El uso de la estadistica (LR) resulté con una probabilidad 11806262262 que
el desconocido 02 es hijo biol6gico de las personas con numero de clave
64-15 padre y madre.

Se reconoce que el software DigiMed tiene como limitante no realizar

calculos estadisticos.

Se visualiza la utilidad de la base de datos para poder enfrentar la
problemética social que se vive actualmente en cuanto al hallazgo de
occisos desconocidos y familiares de personas desaparecidas.

Se confirma la importancia de la genética forense como una herramienta

poderosa en identificacion humana.

También fue entregado el cuerpo a los familiares del desconocido 02 el cual
actualmente se encuentra ya identificado y fue inhumado con forme a la

decision familiar.

13.Glosario.
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Adenina (A). Una de las cuatro bases del ADN.

Adenilacion. Proceso mediante el cual el grupo adenilo del
adenosintrifosfato es transferido a una molécula aceptora.

Acido desoxirribonucleico (ADN): Molécula de doble hélice constituida
por una espina dorsal de nucleétidos formados a su vez por un azucar
(desoxirribosa), un grupo fosfato y una base nitrogenada (adenina, citosina,
guanina y timina).

Acido desoxirribonucleico mitocondrial (ADNmt): ADN circular que se
encuentra en el interior de las mitocondrias, organulo celular responsable
de la obtencion de energia.

Acido desoxirribonucleico polimerasa. Enzima que interviene en la
replicacion y la reparacion del ADN.

Acido desoxirribonucleico satélite. Segmento de ADN cuya composicion
de bases es bastante diferente como para formar una banda distinta en una
centrifugacion de gradiente de cloruro de cesio; suele contener secuencias
de ADN muy repetitivas.

Acido ribonucleico (ARN). Molécula de un Gnico filamento formada por un
azucar (ribosa), un grupo de fosfato y una serie de bases (adenina, citosina,
guaninay uracilo). Existen tres tipos basicos de ARN: mensajero, ribosomal
y de transferencia.

Alelo: Cada una de las variantes que pueden estar presentes en un locus
determinado.

Autosomas: Cualquier cromosoma diferente a los cromosomas sexuales X
y Y. Las células somaticas humanas presentan 22 pares de autosomas (44
en total).

Buffer o tampon quimico: Es una mezcla en concentraciones
relativamente elevadas de un &4cido y su base conjugada, es
decir, sales hidroliticamente activas. Tienen la propiedad de mantener estable
el pH de una disolucién frente a la adicidon de cantidades relativamente
pequefias de acidos o bases fuertes.

Cariotipo: Ordenamiento de la constitucion cromosomica de un individuo
basado en su niumero y morfologia. En el caso de los humanos es 46 XX en
el sexo femenino y 46 XY en el sexo masculino.

CODIS: Siglas de “Combined DNA Index System”. Conjunto estandar de 13
marcadores STR utilizados por los laboratorios de investigacion forense en
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los Estados Unidos de América para obtener el perfil genético de una
muestra bioldgica sometida a un analisis forense.

Cromatina: Material del que estan compuestos los cromosomas (ADN y
proteinas).

Cromosoma: Estructura muy compacta que en humanos esta constituida
por ADN y proteinas. En una célula somatica humana existen 46
cromosomas (23 pares) mientras que en los gametos hay 23 cromosomas.
Se clasifican en: sexual cada uno de los dos cromosomas (X y Y) cuya
combinacion determina el sexo del individuo: femenino si la combinacion es
XX y masculino si es XY. Autosomico cada uno de los cromosomas
perteneciente a los 22 pares restantes.

Delecion: Mutacion que consiste en la pérdida de un fragmento de ADN.

Desnaturalizacion: Separacion de las dos cadenas complementarias de
una molécula de ADN mediante elevacion de la temperatura o exposicion a
agentes gquimicos como la formamida o urea.

Desoxinucleodtido trifosfato (DNTP): Provee de nucleétidos base, azucar,
fostato, a la reaccion para la sintesis de ADN.

DigiMed: Medicina Digital.

Diploide: Estado en el que una célula posee doble dotacion cromosdmica,
formada por parejas de cromosomas homoélogos. Las células somaticas
humanas son diploides.

Electroforesis: Técnica que permite la separacién de moléculas de distinto
tamafio cargadas en una matriz mediante la aplicacion de un campo
eléctrico.

Frecuencias alélicas: Es la proporcibn que se observa de un alelo
especifico respecto al conjunto de los que pueden ocupar un locus
determinado en la poblacion.

Formamida: Es un liquido claro que es miscible con agua y tiene un olor a
amoniaco, es un disolvente ionizante en tampones acuosos.

Gen: Segmento de ADN que contiene la informacién necesaria para la
sintesis de una proteina o de un ARN (acido ribonucleico). El numero total
de genes en el genoma humano se estima en unos 30, 000.

Genoma: Contenido total de ADN en una célula. EI genoma humano tiene
un tamafio aproximado de 3 000 millones de pares de bases.

Genotipo: Combinacion alélica en un locus determinado.
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Haploide: Estado en el que una célula posee una Unica dotacion
cromosoOmica. Los gametos (6vulo y espermatozoide) son haploides.

Haplotipo: Combinacion de genotipos de diferentes loci que se heredan en
bloque. Se habla de haplotipo cuando nos referimos a regiones de ADN o
cromosomas que no estan sujetos a recombinacion, como el cromosoma Y
(de herencia paterna) o el ADN mitocondrial (de herencia materna).

Heterocigoto: Individuo que para un locus determinado presenta en el
cromosoma paterno un alelo distinto al presente en el cromosoma materno.

Hibridacién: Proceso por el que dos cadenas de ADN complementarias
permanecen unidas.

Homocigoto: Individuo que para un locus determinado presenta en ambos
cromosomas homaologos el mismo alelo.

Huella genética: Patrén de bandas resultante de un andlisis de RFLP y que
es caracteristico de cada individuo.

Locus/Loci (plural). Posicidbn que ocupa una determinada secuencia de
ADN en el cromosoma.

LR: Likelihood ratio para indice de paternidad.

Marcador genético: Segmento de ADN con una ubicacion fisica
identificable en un cromosoma.

Microsatélite: Unidad de repeticion de 2 a 6 nucleétidos.

Minisatélite: Unidad de repeticion de 7 a 100 nucleétidos.

Multilocus (MLP): Reconoce secuencias presentes en diferentes locus y
su hibridacion tiene lugar en condiciones poco estrictas que requieren
menor especificidad en la union.

Multiplex: Reaccion de PCR en la que, mediante la adicion de varios pares
de cebadores en la mezcla, se amplifican simultaneamente varios
fragmentos de ADN.

Mutacion: Cambio o alteracion estructural en el ADN que puede consistir

en la sustitucion de una base por otra o en la delecidon, insercién o
traslocacion de un fragmento de ADN.
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Nucledtido. Unidad quimica de la molécula de ADN de cadena simple
constituida por un azucar, un fosfato y una base nitrogenada que puede ser:
A (adenina), C (citosina), G (guanina) o T (timina).

PCR: Siglas (Reaccién en Cadena de la Polimerasa). Técnica in vitro que
permite la obtencion de millones de copias de un fragmento de ADN
especifico a partir de una pequefia cantidad de ADN mediante una reaccion
enzimatica ciclica.

Pedigri: Es una forma de analisis genético en donde el genetista hace un
diagrama que muestra a un individuo con una caracteristica estudiada y
todos sus familiares conocidos.

Perfil genético: Combinacién de los genotipos obtenidos para multiples
loci.

Polimorfismo. Variacion en el ADN entre individuos de una misma especie.

Polimorfismo de un solo nucle6tido: Variacion de una sola base en una
posicion concreta del ADN.

Primer (cebador o iniciador): Es una cadena de acido nucleico o de una
molécula relacionada que sirve como punto de partida para la replicacion
del ADN.

Renaturalizacién: Proceso por el que las dos cadenas complementarias
de una molécula de ADN desnaturalizada vuelven a asociarse al retirar su
exposicidon al agente desnaturalizante.

RFLP (Restriction Fragment Length Polymorphism): Tipo de marcador
polimorfico de ADN consistente en variaciones en la longitud de un
segmento de ADN, generado al actuar una enzima de restriccién sobre el
ADN total de una célula.

Satélite: Unidad de repeticion de 1 000 - 10 000 nucleétidos.

Secuencia repetida en tandem: Regién de ADN repetitivo constituida por
una secuencia determinada que se repite consecutivamente, una detras de
la otra, un numero variable de veces.

Secuenciacion: Determinacion del orden de bases en una molécula o
fragmento de ADN.

SNP (Single Nucleotide Polymorphism): Polimorfismo de un solo nucleétido.
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Sonda: Fragmento de ADN de cadena simple marcado con un is6topo
radiactivo o un agente quimioluminiscente, que se utiliza para detectar la
presencia de secuencias de ADN complementarias.

STR (Short Tandem Repeats): Microsatélite. Tipo de ADN repetitivo.
(Repeticiones Cortas en Tandem). Tipo de marcador polimérfico de ADN
cuyos alelos consisten en variaciones en el nimero de veces que se repite
consecutivamente una secuencia basica de nucleotidos de entre 2 y 6.

Termociclador. Aparato en el que se lleva a cabo la reaccion en cadena de
la polimerasa (PCR) que permite un preciso calentamiento y enfriamiento
de las muestras para que la PCR tenga lugar de forma 6ptima, asi como
una gran versatilidad en cuanto a su programacion para ajustarse a cada
aplicacién concreta.

Unilocus: Reconoce una secuencia especifica en un anico locus y su
hibridacion tiene lugar en condiciones muy restrictivas.

VNTR (Variable Number of Tandem Repeats): Minisatélite. Tipo de ADN
repetitivo. (Numero Variable de Repeticiones en Tandem). Tipo de
marcador polimoérfico de ADN cuyos alelos consisten en variaciones en el
ndmero de veces gque se repite consecutivamente una secuencia basica de
nucleotidos de entre 7 y 100.

14.Bibiografia:

1.- Barros F, Carracedo A, Lareu MV. (1992). Detection of polymorphisms
of human DNA after polymerase chain reaction by minuaturized. Forensic
SCI.

2.- Griffiths, AJ.F., S. R. Wessler, R.C. Lewontin & S. B. Carroll. (2008).
Genética. MGraw-Hill Interamericana.

3.- Cristina Rodriguez Carlin, Beatriz Rodarte Murguia, Montserrat Monter
Rosales,. (Septiembre de 2010). Genetica Forense. Fuente, 2(4), 32.
Obtenido de Structural Levels of Nucleic Acids and Sequencing.

4.- Gonzélez-Andrade, F, Martinez, B. (2008). Técnicas Instrumentales en
Genética Forense. Medicina forense. Zaragoza: Coleccion Mateo Tomas
Buenaventura Orfilia y Rotger.

5.- John Biuckleton, Christopher M., Simon J. (2005). Forensic DNA
EVIDENCE INTERPRETATION. WASHINGTON: CRC PRESS.

66



6.- Caballero, P. A. (2013). Revision de métodos de extraccion de ADN a
partir de restos 0seos. Revista esparfiola de medicina legal , 62.

7.- Butler JM, Devaney JM, Marino MA, Vallone PM. (2001). Quality control
of PCR primers used in multiplex STR amplification reactions. Forensic Sci
Int.

8.- Applied Biosystems. AmpFISTR® Profiler Plus™ PCR Amplification Kit
User’s Manual. (1998). California : Perkin Elmer Corporation.

9.- Bustin, S. (2005). Real-Time PCR. Encyclopedia of Diagnostic Genomics
and proteomics. New York: Marcel Dekker.

10.- Budowle, B., Baechtel, F.S., Comey, C.T., Giusti, A.M. and Klevan, L.
(1995). Electrophoresis.

11.- Revista Poder Judicial, n°® 89. (s.f.). poder judicial .

12.- L., P.(2017). Bancos de datos de ADN en la identificacion de cadaveres
y busqueda de personas desaparecidas. Instituto de Ciencias Forenses.
Espafia: Bancos de datos de ADN en la identificacion de cadaveres y
busqueda de personas desaparecidas. Instituto de Ciencias.

13.- Combined DNA Index System (CODIS), Laboratory Services and
databases. (SEPTIEMBRE de 2012). Obtenido de Combined DNA Index
System (CODIS), Laboratory Services and databases:
https://www.fbi.gov/services/laboratory/biometric-analysis/codis.

14.- http://www.digimed.mx/sistema-de-base-de-datos-de-adn.html. (s.f.).

15.- Tirso., R. M. ( Mayo 2015). Ley Organica de la Fiscalia General del
Estado de Puebla. Puebla Pue.

67


https://www.fbi.gov/services/laboratory/biometric-analysis/codis

