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RESUMEN

En la practica forense son utilizados los marcadores del tipo STR por su gran poder
discriminativo para identificar genéticamente a personas involucradas en un proceso
judicial, en el Pert actualmente se utilizan un minimo de 20 STRs de acuerdo a las
recomendaciones del CODIS. En el presente estudio se caracterizaron 21 marcadores
STR autosémicos del kit Globalfiler express, en una poblacion peruana mestiza con
aplicacion a la practica forense. Las frecuencias alélicas absolutas fueron estimadas en
300 individuos no emparentados provenientes de diferentes provincias del Peru. Con los
datos obtenidos se realiz6 un andlisis de los parametros estadisticos forenses como el
poder de discriminacién (PD), poder de exclusion (PE), contenido de informacion
polimorfica (PIC), heterocigosidad observada (Ho) y heterocigosidad esperada (He).
Todos los loci estudiados estuvieron en equilibrio de Hardy-Weinberg, tras aplicar la
correccion de Bonferroni a los marcadores D10S1248 y D2S1338. El marcador SE33
resulto el mas polimérfico con un indice de 90.95%, mientras que el menor indice se
registré en el marcador D22S1045 con el 50.71%. La poblacion peruana presento alelos
que no se observan en la poblacion hispana, entre estos alelos tenemos al 29.2 y 35.2
del marcador D21S11, alelos 17, 25.3 y 49.2 en el marcador FGA, el alelo 15 en el
marcador D5S818, el alelo 11 en el marcador D3S1358, el alelo 18 en el marcador
D10S1248, los alelos 17.2, 19.2 y 23 en el marcador SE33. Asimismo, existen algunos
alelos que se observaron en la poblacién hispana y no se registraron en la poblacion
peruana como los alelos 11, 12 y 17.3 en el marcador VWA, los alelos 24.2, 28.2, 33 y 35
en el marcador D21S11. El poder de discriminacién total fue mayor a 99.99999% vy el
poder de exclusién total fue de 99.99997%. Existe diferencia de 2.9357% entre las
frecuencias alélicas absolutas de la poblacién mestiza peruana y la poblacién hispana,
esta diferencia es significativa en los calculos probabilisticos de vinculos biolégicos y en
la identificacion genética.

Palabras claves: Alelos, discriminacién, exclusion, frecuencia alélica, marcador,

poblacion.
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ABSTRACT

In the forensic practice are the same, markers of type STR, for its great
discriminative power to identify genetically people involved in a judicial process, in Peru,
currently, it is a minimum of 20 STR according to the recommendations of the CODIS In
the present study, 21 autosomal STR markers of the Globalfiler express kit are
characterized in a Peruvian population with practice to practice. The absolute allelic
frequencies were estimated in 300 unrelated individuals from different provinces of Peru.
Statistical data are published analyzing forensic statistical parameters such as the power
of discrimination (PD), power of exclusion (PE), content of polymorphic information (PIC),
heterozygosity observed (Ho) and heterozygosity expected (He). All the loci studied in the
Hardy-Weinberg equilibrium, after the application of the Bonferroni correction to the
markers D10S1248 and D2S1338. The marker SE33 is the most polymorphic with an
index of 90.95%, while the lowest index is identified in the marker D22S51045 with 50.71%.
The Peruvian population is present in numbers 29.2 and 35.2 of marker D21S11, alleles
17, 25.3 and 49.2 in the FGA marker, allele 15 in marker D5S818, allele 11 in marker
D3S1358, allele 18 in marker D10S1248, the alleles 17.2, 19.2 and 23 in the marker
SE33. Likewise, there are some alleles that are observed in the Hispanic population and
are not recorded in the population such as alleles 11, 12 and 17.3 in the VWA marker,
alleles 24.2, 28.2, 33 and 35 in marker D21S11. The power of total discrimination was
99.99999% and the power of total exclusion of 99.99997%. There is a difference of
2.9357% between the absolute allelic frequencies of the Peruvian population and the
Hispanic population, this difference is significant in the probabilistic calculations of the
biological links and in the genetic identification.

Key words: Alleles, discrimination, exclusion, allelic frequency, marker, population.
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1. INTRODUCCION

Establecer métodos que garanticen la identificacion humana dentro de un
grupo poblacional fue siempre un gran reto en la sociedad cientifica cuando se
tenia que resolver casos en las investigaciones criminales o dar por cierto el
grado de parentesco entre individuos alegados (Franca, 2001). Durante muchas
décadas, fueron apareciendo diferentes técnicas bioldgicas para identificar a las
personas, con el fin de individualizarlas. Entre estas técnicas encontramos a las
huellas dactilares, estudios antropolégicos y los analisis de los grupos sanguineos
(Hirszfeld and Hirszfeld, 1919). Afios mas tarde, cuando se describié la estructura
del ADN en 1953, los cientificos logran identificar polimorfismos en el sistema
antigeno leucocitario humano, convirtiendo los anadlisis del ADN en técnica
esencial para resolver casos de genética forense desde 1980, cuando se

comenzd a utilizar las regiones polimorficas del ADN (Hammond et al, 1994).

El estudio de los polimorfismos en el ADN nuclear humano es considerado util
por la comunidad cientifica de genética forense por contribuir a la individualizacion
de las personas, pues su alto grado de variabilidad genética en los marcadores
utilizados genera un perfil genético exclusivo en cada persona, exceptuando a los
gemelos monocigotos, ademas que este perfil genético, por encontrarse
registrado en todas las células del individuo de forma invariable a lo largo de su

vida, logra identificar a las personas.

Estas regiones del ADN nuclear fueron localizadas en los diferentes
cromosomas humanos y tienen la particularidad de repetirse en tandem, para su
denominacion dependera de la unidad de repeticidn, por lo tanto seran llamados
ADN satélite cuando las unidades de repeticion son de 100 a 10 000 nucledétidos,
cuando las unidades de repeticion estan entre 10 a 100 nucleétidos se denominan
ADN minisatélite y si la unidad de repeticion esta entre 2 a 6 nucleotidos se
llaman ADN microsatélites (Butler, 2005; Butler et al, 2012; Hamada et al.1982,
Tuatz y Renz, 1984). En el presente estudio se utilizaron en total 21
microsatélites, de los cuales 20 microsatélites presentan regiones polimérficas



tetranucleotidicas, y un microsatélite, el marcador D22S1045, con regiones
polimorficas de trinucledtidos.

En el ambito forense, el analisis de muestras del ADN comprende el estudio
de un conjunto de marcadores microsatélites, que van de la mano con los
avances tecnolégicos. Siguiendo las recomendaciones del CODIS, desde enero
del 2017 se agruparon veinte loci para formar un perfil genético unico por
individuo. Durante las investigaciones civiles o penales, el ADN nuclear es
obtenido directamente de los individuos cuando se trate del sospechoso o victima,
en el caso de indicios 0 evidencias generalmente se recupera de vestigios
abandonados en la escena del crimen y/o de soportes fijos que contengan fluidos
corporales como sangre, semen, saliva; asimismo de muestras biolégicas como
vellos, cabellos, unas, restos 6seos y de piel, entre otras. El éxito de una
identificacion genética esta relacionada cuando al obtener un perfil Unico o mezcla
a partir de las muestras procesadas del caso especifico, se enfrenta a un perfil
genético conocido que generalmente se encuentre organizado en un banco de
datos, logrando identificar al agresor o victima durante la investigacion criminal
(Oz et al, 1999; Sanchez, 2001; Sweet, 2007).

En sus inicios, la comunidad forense realizé estudios en grupos poblacionales
de ascendencia afroamericana, caucdasica, hispana, asiatica, lejano oriente y
nativo americano, obteniendo 41 conjuntos de datos poblacionales, de estos
datos genéticos se obtuvo la frecuencia de perfiles estimados por grupo
poblacional, (Budowle et al, 2001). Actualmente se han desarrollado nuevos
sistemas de PCR multiplex en los kits forenses, por ello es necesario implementar
los laboratorios forenses de acuerdo a los avances tecnologicos. Con los aportes
cientificos se determina que existen diferencias significativas entre los grupos
poblacionales en determinados marcadores genéticos y sus respectivos alelos;
por ello es importante que en cada grupo o region de la poblacion se tenga
estudios de frecuencias poblacionales para incluirlos en las estimaciones
estadisticas.



A nivel mundial, las investigaciones en genética forense necesitan de estudios
cientificos que reporten frecuencias alélicas absolutas entre grupos poblacionales,
pues al observar que ciertos alelos son mas frecuentes o ausentes en ciertas
poblaciones, es que se realizan estudios con el fin de obtener resultados mas
confiables. La poblacion peruana al igual que en los paises de la comunidad
Latinoamericana son mestizas, porque existi6 una mezcla genémica entre la
poblacion nativa Latinoamericana y los conquistadores europeos, dando como
resultado una poblacion mestiza (Wang, 2008). Asimismo segun Sandoval et al.
(2004), en el Peru existe un mestizaje generalizado, donde las migraciones
continuas y el accidente geografico marcado, a través de los siglos han sido
factores determinantes para la variabilidad interpoblacional y también observar
homogeneidad genética en ciertos grupos de poblaciones aisladas o inaccesibles.
Por ello la subestructura de una poblacién, segun lannacone et al. (2011), se
refiere cuando una poblacién adquiere frecuencias alélicas que las hace
diferentes a otras poblaciones y el Peru no es ajeno a ello. Segun Lewontin
(1972), las poblaciones humanas presentan diversidad genética solo en una
fraccion pequefa de ellas y se puede atribuir a diferencias que existen entre
grupos humanos pero que la mayor parte de esta diversidad se debe a
variabilidad intragrupal, la cual es medida en términos de variacion de las

frecuencias alélicas.

El presente estudio caracterizé genéticamente a la poblacion peruana a través
de la variabilidad génica y haplotipica de polimorfismos autosémicos en una
muestra poblacional mestiza peruana, con la finalidad de ser aplicado en la
practica forense, para identificar a los individuos que por diversas razones se
encuentran involucrados en un proceso judicial. Las frecuencias alélicas absolutas
obtenidas fueron enfrentadas a parametros estadisticos forenses para evidenciar
su peso en los calculos probabilisticos de identificacidn o parentesco, asi como
probar el poder de discriminacién e indice de coincidencia.



2. ANTECEDENTES

2.1. Estudio del ADN en la ciencia forense

La ciencia forense es una disciplina enfocada a socorrer al llamado de
la justicia para resolver casos tanto en el ambito civil como en el penal.
Durante las ultimas décadas los analisis del ADN nuclear revolucionaron las
investigaciones forenses; fue a partir del ano 1987 que empieza a tomar
protagonismo cuando se utilizd la huella genética digital (HDG) o “DNA
fingerprinting” en los procesos criminales seguidos en Inglaterra y Estados
Unidos. En la actualidad, los estudios genéticos de STRs para la
identificacion humana son considerados esenciales cuando se tienen restos
bioldgicos y son utilizados en los tribunales de justicia en el mundo por su
gran confiabilidad cientifica (Gonzélez, 2006).

La complejidad del genoma humano fue revelada en su totalidad
durante el desarrollo del Proyecto del Genoma Humano, que logré
caracterizar la secuencia de todo el genoma y que finalizé el afio 2003. El
Genoma Humano haploide esta formado por 3x10° pares de bases, se
puede clasificar en: ADN codificante y ADN no codificante, de acuerdo a la
funcién bioldgica que desemperien. EI ADN codificante, esta constituido por
genes, secuencias ordenadas de nucleétidos en la molécula de ADN, cada
uno de los cuales contiene la informacion necesaria para la sintesis de una
macromolécula con funcion celular especifica, habitualmente proteinas, pero
también diferentes tipos de ARN (ARNt, ARNr) (Fowler et al, 1988; IHGSC,
2004). Por otro lado el ADN no codificante, que no es transcrito a ARN,
comprende secuencias de ADN cuya funcion es en gran parte desconocida,
pero que probablemente incluyen zonas con funcién reguladora (Ecker et al,
2012). EI ADN codificante soporta gran presion selectiva, por lo que muestra,
en general, una reducida variabilidad de secuencia entre individuos; mientras
que el ADN no codificante, al no estar sujeto a presion selectiva tan intensa
soporta mayores niveles de variacion entre individuos, por lo que tiene gran
interés en identificacién humana debido a su alto polimorfismo (Butler et al,
2005; Fowler et al, 1988; y Vera, 2003).
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Los polimorfismos genéticos, también conocidos como marcadores
genéticos, permiten utilizar la informacién genética a la hora de identificar a
las personas, por su gran variabilidad en las secuencias de lugares
especificos (Venter et al, 2001).

El analisis de polimorfismos del ADN alcanzé gran relevancia social al
aplicarse en casos criminales, permitiendo comparar el ADN de un individuo
con el obtenido a partir de los indicios o evidencias recogidas de la escena
del crimen con el propésito de vincularlas en el caso criminal o excluirlos
(Roewer, 2013). En la ciencia forense el objetivo de mayor relevancia es la
diferenciacion entre personas, permitiendo que él individuo vinculado al caso
criminal fuera identificado entre los individuos de la poblacién estudiada
(Strachan, 2002).

Los organismos bioldgicos contienen ADN, por lo cual cualquier resto
proveniente de ellos que se encuentre relacionado a un proceso judicial
brinda la informacién necesaria para relacionarlo en la hipétesis planteada
por el investigador y en muchos casos se llega al origen de este resto
bioldgico. La genética forense es relativamente nueva y desde sus inicios
revoluciond las investigaciones para la identificacion humana, pasando a ser
de gran ayuda en las decisiones de los administradores de justicia. El
principal objetivo de esta disciplina es que a través del estudio del ADN
nuclear se pueda identificar el origen de las muestras biologicas levantadas
de la escena donde ocurrieron los hechos; asimismo, identificar entre los
miembros del grupo poblacional a la persona responsable de cometer el
delito penal o a la victima. Esta individualidad se logr6 gracias al
descubrimiento de las regiones hipervariables en el ADN (Jeffreys y Wilson,
1985a), por ello las pruebas genéticas ya sea en la identificacion humana,
casos criminales o para establecer parentesco, no indican caracteristicas
fisicas o patolégicas de la persona, ya que se analizan secuencias que no
codifican proteinas, lo que significa que no tienen una funcion especifica

para el organismo (Carracedo, 1995)



Para caracterizar genéticamente a las poblaciones, se utilizan los
polimorfismos de los STRs o microsatélites, los mismos que también se
emplean para realizar estudios evolutivos y para fines de identificacién en
medicina forense (Gusmao y Alves, 2010). En el fundamento de las
formulas mateméaticas del teorema de Bayes planteadas en 1763, se
extrapola para calcular la probabilidad a priori y a posteriori en los casos

investigados en la practica forense (Jobling et al, 2004).

2.2. Identificacion humana

En sus inicios, la identificacion humana se basaba en parametros
morfolégicos; con el avance tecnolégico y cientifico del disefio de primers
para la secuenciacidn de marcadores genéticos, se desarrollé la genética
forense para identificar personas a través del analisis de vestigios bioldgicos
recogidos en la escena del crimen, restos éseos o cadavéricos. Asimismo se
utiliza en estudios de variabilidad genética en las poblaciones humanas.
Durante el siglo XX se logr6 procesar muestras biolégicas con el fin de
identificar personas, para ello se utilizd6 marcadores, siendo los primeros
marcadores los eritrocitarios ABO (conocidos como polimorfismos clasicos)
que se utilizaron después de su descubrimiento en 1900 (Landsteiner, 1900).
Estos marcadores genéticos clasicos se derivaron de los antigenos
eritrocitarios como el D del sistema Rh, del grupo sanguineo ABO y del MN,
(Joblin, 2004). Mas tarde se fueron descubriendo diversos polimorfismos en
las proteinas séricas leucocitarias y eritrociticas que al ser analizadas a la
vez resultaban eficaces para la identificacién de personas (Carracedo ,1999
y Murch, 1986), sin embargo, su potencial resulté ser limitado debido a la
poca variabilidad interindividual en esos marcadores (Boyd, 1950; Fernandez
et al, 1999).

En la ciencia forense a partir de 1980, con el desarrollo de la PCR se
pudo utilizar los polimorfismos del ADN para la identificacién humana. En
1984 cuando Alec Jeffreys y colaboradores describieron unos elementos

extremadamente variables y heredables en las regiones del ADN en tandem,
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que fueron analizados mediante sondas multilocus, conocidos como “DNA
fingerprinting” o huella genética (Jeffreys y Wilson, 1985a); describieron la
forma de andlisis para individualizar, teniendo como fundamento la

diversidad genética humana en la poblacion.

Los polimorfismos del ADN, descubiertos por Wyman y White en 1980,
fueron utilizados posteriormente con grandes posibilidades en la
identificacion humana por Jeffreys en 1985, teniendo un incremento, en mas
del 99% de los rangos de probabilidad para excluir a los investigados de
casos civiles y penales.

La aplicacion de esta tecnologia pronto tuvo sus frutos, lograndose
resolver el primer caso judicial en Gran Bretafa aplicando la técnica
molecular de caracterizaciébn de polimorfismos hipervariables del ADN
(Hammond et al, 1994). Posteriormente una corte civil inglesa resuelve una
paternidad discutida utilizando muestras del ADN y fue a partir de 1987 que
la técnica del ADN es admitida en los juzgados de Gran Bretana y Estados
Unidos (Lander et al, 2001).

En 1990, el U.S Congress Office of Technology Assessment concluye
que las técnicas del ADN son cientificamente validas para la identificacion de
individuos, siempre que se disponga de la certeza metodologica en su
realizacion. Por ello, estandarizaron las técnicas en los laboratorios del FBl y
se empez0 a analizar muestras de tejido dafiado, que gracias a esta técnica
del ADN se tuvo posibilidades de estimar un gran numero de sitios variables
localizados en zonas diferentes del genoma (Edwards et al., 1992).
Posteriormente se descubre un gran numero de regiones polimorficas
(Roewer L, 2013), lo cual hizo posible realizar estudios en los diversos
grupos poblacionales logrando caracterizarlos y brindar soporte cientifico en
la validez de las pruebas genéticas.



2.3. Polimorfismos del ADN

Los estudios de identificacién humana utilizan muestras biologicas de
las cuales se puede extraer el ADN para su posterior estudio a través del
analisis de regiones polimdrficas o hipervariables, las cuales se caracterizan
por presentar especificamente secuencias de bases que se repiten
consecutivamente. En 1940, Ford fue quien utilizé por primera vez el término
polimorfismo definiéndolo como la aparicion conjunta en un lugar de dos o
mas formas discontinuas de una especie, de tal modo que la mas rara de
ellas no se pueda mantener simplemente a través de la mutacién espontanea
(Ford, 1940).

Las regiones hipervariables del ADN poseen elevado poder de
discriminacion y permiten una confiabilidad del 99.9%, asi como pueden
excluir a un individuo de manera erronea. La molécula del ADN tiene
regiones diferentes entre personas, cada persona posee 3 000 millones de
nucleétidos en su genoma y es aproximadamente el 0.1% del total del ADN,
es decir 3 millones de nucledétidos los que son diferentes en cada individuo.
Estas diferencias durante siglos han definido a las etnias (Agrawal et al,
20014; Kruglya L, 2001; Silva et al, 2006).

El estudio de los polimorfismos tiene muchas aplicaciones en medicina,
investigaciones bioldgicas y procesos juridicos. En la identificacion humana
se puede definir un marcador genético como un polimorfismo que permite
diferenciar cromosomas e individuos, asi como establecer sus relaciones
biolégicas de parentesco (Rangel, 2010). Los polimorfismos expresan la
variabilidad existente en un fragmento del ADN. Se puede inferir que a
mayor numero de alelos, hay mayor polimorfismo y mayor poder para
identificar a un individuo (Lorente JA, Lorente AM, 1995; Guizar, 1994;
Aranguren et al, 2005).

A nivel del ADN, los polimorfismos pueden ser desde la mutacion de
una sola base hasta el cambio en el numero de unidades repetidas en
tandem en ciertas regiones del ADN y se suelen clasificar en: a)



Polimorfismos de secuencia, producidos por el cambio de uno 6 mas
nucleétidos en una secuencia de ADN; b) Polimorfismos de longitud,
producidos por inserciones o0 delecciones de uno o mas nucleotidos. Este
tipo de polimorfismo es el que se observa mas frecuentemente en el ADN

repetitivo nuclear (Checa C et al, 2007).

El ADN repetitivo en tandem esta formado por bloques de ADN que se
repiten consecutivamente y se suele dividir en ADN satélite, ADN minisatélite
y ADN microsatélite. Los microsatélites son por excelencia los polimorfismos
andnimos utilizados en el diagnéstico genético, corresponden a la repeticion
en tandem de secuencias de entre 2 y 6 nucleotidos; presentan dos
caracteristicas que los hacen ideales para ser utilizados: I) estan distribuidos
de forma casi homogénea por todo el genoma y IlI) presentan un ndmero
elevado de alelos con frecuencias similares entre si, de forma que la
probabilidad de que un individuo sea heterocigoto es muy elevada
(presentan una alta heterocigosis) (Weber y Wong, 1993). Los microsatélites
o STRs, se componen de secuencias nucleotidicas repetidas cortas (p. ejem.
GATC) que dan lugar a diversos alelos que se nombran por el nimero de
veces que se encuentre la secuencia repetida; por ejemplo, el alelo tres
presentara tres veces la secuencia GATC (es decir, GATC, GATC, GATC),
con la misma légica para todos los alelos. En la poblacion podrian existir los
alelos 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, etc., y un niumero aun mayor de genotipos
(por ejemplo, 6/6, 6/7, 6/9, 7/7, 7/9, 10/12, etc.) (Rangel, 2010).

Si se analizan mas de trece regiones polimérficas o STRs, aumentara
el grado de confianza para distinguir distintos individuos en un grupo
poblacional; esta caracteristica discriminante es muy importante en la
genética forense y en los procesos judicializados. Analizando las regiones
polimérficas, se logra determinar el genotipo de una persona a partir de
muestras de cabellos, sangre en soportes, células de la piel, saliva, restos
0seos, entre otras. Aun con cantidades pequenas del ADN, luego de tipificar
el perfil genético de la muestra encontrada y se compara con el genotipo del
individuo “sospechoso”, victima, o padre alegado, es decir se busca el

vinculo genético existente dependiendo de la hipotesis del fiscal o de quien
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realiza la investigacion, con el propdsito de solucionar el conflicto y llegar a
una conclusién (Checa C, 2007). Asimismo los marcadores STR, por su alto
indice polimérfico, son utilizados en estudios de genética poblacional,
genética médica y estudios de evolucién (Gourraud PA et al, 2004)

Los laboratorios de genética forense aprovechan los polimorfismos del
ADN, que estdn implementados en técnicas de constante evolucion,
obteniendo rapidez y precision para la identificacion de individuos mediante
el ADN (Corach et al, 1995). La metodologia utilizada por consenso es la
misma en todo el mundo y consiste en el analisis de 20 marcadores STR
autosomicos mediante PCR Multiplex, en la cual se combina en una sola
reaccion las regiones que se quiere amplificar. En los vinculos biologicos se
debe tener en cuenta que la herencia del padre imputado y madre real en
cada uno de los marcadores genéticos testados es del 50% en relacién al
hijo o hija. (Lagos ML et al, 2011).

En la investigacion forense, para obtener un perfil genético compuesto
por una serie de marcadores genéticos se utiliza la PCR, mediante la cual se
obtiene el tipificado del ADN forense (Mullis et al, 1986). Al permitir
amplificarse pequenas cantidades del ADN que van de 0.5 a 2 ng mediante
PCR, se incrementa la sensibilidad en la técnica (Helmuth R et al., 1990).
Aun por la gran demanda de los STR nucleares en la genética forense, no
son exclusivos estos marcadores. También se tiene que los SNPs que son
polimorfismos de mayor abundancia en el genoma humano y que se van
utilizando dentro del area forense (Budowle B and Van Daal, 2008).
Actualmente, mediante SNPs se caracteriza el fenotipo del individuo que
deja su muestra ante un hecho criminal, brindando datos especificos del
grupo poblacional al que pertenece. Esta caracteristica, en forense, es
importante cuando al desconocer la procedencia del aportante de la muestra
te acerca a su grupo poblacional, agilizando la blUsqueda para su
identificacion. Asimismo son de gran ayuda en la identificacién genética los
STRs sexuales de los cromosomas X e Y (Jobling MA and Tyler S, 1995), y
el ADN mitocondrial (Anderson et al., 1981).
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2.4. Clasificacion de los STRs

Los STRs representan aproximadamente el 20% del genoma humano
(Goldstein D, 1999). La variabilidad del tamario alélico en los microsatélites
los vuelve polimoérficos y esa caracteristica los pone en ventaja ante otra
técnica (Edwards A et al, 1992), asimismo por su capacidad de trabajarlos
por PCR multiplex (Butler JM et al., 2012), permiten obtener el perfil genético
en una reaccion, facilitando su estudio (Carracedo A et al, 1997).

Los microsatélites son regiones que se repiten en el ADN y se
distribuyen en el genoma humano, existe un microsatélite por cada 5 000 a
10 000 nucledtidos y estan formados por secuencias de 1 a 6 nucleétidos
repetitivos que pueden ser de 3 a 50 veces (Butler JM, 2005). Son
marcadores altamente polimérficos que sirven para realizar micro

diferenciacion genética entre grupos poblacionales (Jeran et al., 2007).

Segun el patréon de repeticion, los STR se clasifican en categorias
(Butler JM, 2005), dependiendo del numero de nucleétidos que forman la
unidad de repeticion, pudiendo ser mononucledtidos, dinucledtidos,
trinucledtidos, tetranucleétido, pentanucleétidos y hexanucleétidos. Debido a
qgue la tasa de mutacién en una generacion es elevada (de 102 a 10°
mutaciones por loci), (Chakraborty et al, 1997), el alto grado de polimorfismo
que presenta por las variaciones en el numero de unidades que se repiten
los vuelven de gran interés en la genética forense, originando diversidad en
la cantidad de alelos por grupo poblacional. Asi se registra alta
heterocigosidad, asi como poder de discriminacion, herencia no ligada o
independiente y poseen probabilidad muy baja de coincidencia cuando
actian en conjunto. Por tener alelos tan pequefios o mini STR, permite
analizar muestras antiguas y que se encuentren degradadas (Chambers GK
et al., 2000; Walker Mr, 1999). Todas estas ventajas aumentan la
discriminacion entre perfiles genéticos y la disminucion en el tiempo de

andlisis.
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2.5. Nomenclatura de los STRs

La nomenclatura de los STR, esta compuesta por una primera letra que
generalmente es una “D” que significa DNA, le sigue el numero que
representa al cromosoma donde se encuentra localizado, luego sigue la letra
“S” por secuencia de copia unica y al final se escribe el numero del locus
donde fue descrito el marcador (Butler JM, 2005), obteniéndose la
denominacion D # S ###.

D 18 S 351
DNA — L 5| NuUmero de locus
v l
Localizacién en el Secuencia copia
cromosoma Unica

Figura 1: Nomenclatura del marcador loci D18S351.
Fuente adaptada de Butler JM (2005).

En la Figura 1, se esquematiza la nomenclatura del marcador
D18S351 (Base de datos GenBank 18333), mientras que para los loci
STRs o marcador genético que estan dentro de una region codificante de
proteinas se debe usar la hebra codificante; ejemplo: VWA (GenBank
M25716) su denominacién viene de su ubicacion en el sitio que codifica
para el factor von Willebrand. (Gill et al, 2001).

2.6. Seleccion de los STRs para uso forense

Cada vez las técnicas moleculares se van sofisticando en sistema
multiplex, permitiendo, en un solo paso, el estudio de los STRs
recomendados por el CODIS, estos marcadores son seleccionados por su

gran capacidad discriminante y estan localizados en regiones no
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codificantes. Actualmente es comun el estudio de estos loci como
marcadores; los laboratorios comerciales elaboran kits utilizando los STRs
marcados con sustancias fluorescentes, y son elegidos cuando presentan
alto polimorfismo y tienen poder discriminante en la identificacion humana
(Lorente et al, 2007).

Un Kit comercial actualmente permite amplificar hasta 27 loci en una
reaccion, el marcaje del fluorécromo es en el extremo 5’, cada grupo de STR
es marcado con un color representativo; asi existen seis colores que marcan
a los STRs y son: el fluorécromo 6-FAM para el color azul, el VIC para el
color verde, el NED para el color amarillo, TAZ para el color rojo, LIZ para el
color naranja, SID para el color morado. Estos fluorocromos emiten su
fluorescencia a diferentes longitudes de onda, los cuales se separan en el
proceso en colores de diferentes componentes espectrales. Por lo tanto los
kits comerciales contienen: Mezcla de primers para cada STR marcados con
fluorocromo, mezcla de buffer de PCR con ADN polimerasa, ladder alélico,
size standard y ADN control positivo (su amplificacién permite comprobar
que todos los reactivos del kit estén funcionando adecuadamente). Un ladder
alélico sirven como estandar o regla alélica para cada STR, es una mezcla
artificial de los alelos comunes presentes en las poblaciones humanas
(Butler JM, 2011; Sajantila et al, 1992).

Este sistema, por ser multiplex, brinda informacion de todos los loci en
una reaccién disminuyendo asi el tiempo del analisis con menor cantidad de
templado y de reactivos. La construccion de bases de datos es rapida
usando este tipo de sistemas (Lins et al, 1996). Asimismo estudios
poblacionales reportan que existe diferencias entre las frecuencias alélicas
en grupos poblacionales, por presentar alelos con frecuencias variadas o
incluso, pueden existir alelos Unicos (Gusmao et al, 2001). Los STR
autosémicos al tener herencia independiente, son buenos marcadores
individuales, presentan una elevada diversidad intrapoblacional y baja
diversidad entre poblaciones (Gonzélez EG, 2003).
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2.7. Ampliacién de los STRs CODIS

Los loci polimérficos STR son los marcadores genéticos basados en la
PCR mas informativos utilizados actualmente para intentar individualizar el
material biolégico. Para explorar todo el potencial de los loci STR, el
Laboratorio del FBI patrocin6 una comunidad de gran esfuerzo cientifico
para seleccionar y establecer los principales loci STRs para el sistema de
indice del ADN combinado (CODIS). Asi se logr6 seleccionar, en noviembre
de 1997, trece loci (Butler JM, 2006), estos loci establecidos en el CODIS
son: D21S11, D18S51, D16S539, D13S317, D8S1179, D7S820, D5S818,
D3S1358, vWA , THO1, CSF1PO, FGA, TPOX, posteriormente, desde enero
del 2017, se adicionaron siete loci en las bases y son los marcadores
D22S1045, D19S433, D1S1656, D12S391, D10S1248, D2S441 y D2S1338;
estudiandose en total veinte marcadores STRs autosémicos, ademas de la
Amelogenina que tipifica el sexo, y que debe incluirse en las bases de todo
pais, con el fin de reducir la probabilidad de coincidencias aleatorias (Tamyra
et al., 2016). En cuanto a la comunidad Europea los marcadores genéticos
estandar que recomiendan son: D22S51045, D21S11, D18S51, D12S391,
D10S1248, D8S1179, D3S1358, D25441, D1S1656, FGA, THO1, VWA y en
adicion los marcadores D19S433, D16S539, D2S1338, SE33 vy
Amelogenina. Las bases de datos a través del tiempo aumentan de tamano
por el incremento de poblacién y mestizaje, por ello el intercambio entre
paises es fluido, para lograr identificar en tiempo record a personas que
fueron forzosamente desaparecidas, victimados o incriminados en algun

delito.

Los marcadores STRs estan conformados por conjuntos de alelos y es
la Comision de DNA de la ISFG, quien hace recomendaciones para nombrar
los alelos STR de acuerdo al nimero de unidades de repeticiones completas
que tenga. Cuando alguno tuviera una UR incompleto, se designa el numero
de unidad de referencia completa seguida por un punto y se escribe el
namero de pares de bases de la UR incompleta; ejemplo: alelo 30, alelo
32.2. (Figura 5, en Anexo 2)

14



Actualmente existe muchas bases de datos disponibles (Budowle et al.
2001; Litt M et al. 1989; Weber JL et al. 1989), que agrupan perfiles STR
autosdmicos y sexuales, las cuales estan disponible en la European Network
of Forensic Science Institutes (ENFSI) y el National Institute of Standards
and Technology (NIST). Estas bases son publicas y accesibles en el internet
y tienen valor para la realizacion de analisis estadisticos en casos de
identificacidon genética humana (Ruitberg CM et al, 2001 y Urquhart A et al,
1994).

2.8. Estudios con STRs realizados en algunas poblaciones

Existen estudios realizados en varios paises del mundo utilizando
marcadores STRs autosémicos, con la finalidad de caracterizar a los grupos
poblacionales. La poblacion hispana, la cual incluye a los paises donde la
influencia de la lengua y cultura espanola son notables (Chakraborty R et al,
1999), registra una serie de estudios en sus grupos poblacionales, a

continuacién mencionaremos algunos de ellos.

En Bolivia, Callisaya (2007), realiz6 un estudio en 30 individuos no
emparentados entre si, tipificando 9 loci STR autosémicos , encontré que el
marcador D16S539 representa el mayor poder de discriminaciéon y el minimo
valor para los marcadores TPOX y THO1, siendo el marcador mas
polimorfico el D7S820 quien representa también el mayor valor de
heterocigosidad.

En Colombia, Lamprea B. (2009), utilizd 15 loci STR autosémicos, para
realizar un estudio de caracterizacion genética en una poblacién de San
Andrés de Colombia, observo que los marcadores STRs mas aportantes en
pruebas de identificacién fueron: D2S1338, D18S51 y FGA por su gran PIC,
PD, PE y numero de alelos efectivos. Observé que las poblaciones del
archipiélago de San Andrés y Providencia se encontraron en equilibrio de
Hardy-Weinberg, poseen diversidad alélica y heterocigosidad mayor que la
registrada en otras poblaciones africanas y no evidenci6 eventos de

endogamia.
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En Brasil, Ocampo M et al. (2009), hicieron un estudio en una
poblacion de Santa Catalina del sur de Brasil, utilizaron 15 loci STR,
encontraron que los marcadores D21S11, Penta E y Penta D no se
encontraron en equilibrio de H-W, resultando en equilibrio al aplicar la
correccion de Bonferroni, el marcador més polimérfico fue el D18S51 y el

menos polimorfico el TPOX

En Argentina, Abovich et al. (2009), utilizaron 15 marcadores STR
autosémicos, observaron que todos los marcadores se encontraron en
equilibrio de H-W, encontraron en los marcadores FGA y D2S51338 mayor
heterocigosidad, mientras que fue menor en el marcador TPOX.
Determinaron que las frecuencias alélicas que observaron deben ser

incluidas en estudios forenses para identificacién genética.

En Panama, Nufez et al. (2009 — 2010), hicieron un estudio en una
poblacion mestiza de Panama, describieron que no se encontré en equilibrio
de H-W el marcador D16S539 por exceso de homocigotos, y que no deberia
ser reportado en casos forenses. Asimismo observan alelos raros que no se
encuentra en la poblacién hispana, siendo el alelo 3 del marcador THO1
observado en un individuo y se registr6 en estudios que este alelo
mayormente fue reportado en poblacién portuguesa, asimismo hubo un
individuo que reporto el alelo 22 del marcador VWA que fue reportado en
estudios de poblacion de Nigeria.

En Venezuela, Figuera et al (2011), realizaron un estudio en cuatro
grupos poblacionales (Aragua, Carabobo, Ta chira y Zulia), utilizaron 15 STR
autosémicos, encontraron que todos los marcadores estan en equilibrio de
H-W en los estados de Aragua, Ta chira y Zulia, mientras que en el estado
de Carabobo el marcador CSF1PO0O resulto estar en equilibrio luego de la
correccion de Bonferroni. Los resultados de los 15 marcadores resultaron
validados para ser utilizados en genética forense con similares resultados
entre las poblaciones.
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En Chile, Manriquez et al. (2011), utilizando 6 marcadores Europeos
para estudiar una poblacion hispano amerindio de Valparaiso, observaron

que el marcador SE33 fue el mas polimérfico y mas informante.

En México, Gonzalez H et al, 2010, utilizaron 15 marcadores STR para
estudiar una poblacién mestiza de Yucatan y Nayarit de México, observaron
que todos los marcadores se encontraron en equilibrio de H-W tras aplicar la
correccion de Bonferroni. No encontraron mayores diferencias de
distribucién de alelos entre estas dos poblaciones, por lo cual las frecuencias
obtenidas podrian utilizarlas en ambas poblaciones.

Villalobos et al (2013), utilizando 15 marcadores STR autosémicos para
estudiar dos poblaciones amerindia del norte y este de México, observaron a
los marcadores D18S51, D19S433, FGA, y D21S11 como mas informantes.
Todos los marcadores después de aplicar la correccidon de Bonferroni a los
marcadores D13S317 y FGA (p < 0.0033) resultaron en equilibrio de H-W.

Macias et al (2013), utilizaron 15 marcadores STRs autosémicos para
estudiar poblaciones de la region centro de México. Observaron diferencias
significativas para el marcador D3S1358. Registraron que las frecuencias
alélicas que obtuvieron del area norte del pais donde los genotipos vy
fenotipos tienen origen caucésico se diferencian del area centro de México.
Asimismo observaron las diferencias con otras poblaciones mestizas de
Latinoamérica como, Bolivia, Ecuador, Guatemala y Nicaragua. Describen
mediante el andlisis de la region control del ADN mitocondrial y los
haplotipos del cromosoma Y la marcada heterogeneidad genética entre las

poblaciones latinoamericanas.

Hernandez y Trejo (2014), realizaron un estudio en una poblacion del
estado de Zacatecas, México utilizaron 15 STR autosdmicos, obteniendo
como resultado que no se encontraron en equilibrio de H-W dos marcadores,
el D21338 y D16S539, que después de aplicar la correccién de Bonferroni
resultaron en equilibrio.
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Segun Ramirez F. (2014), quien realizé un estudio en una poblacion de
México, utilizando 22 loci STR, encontr6 que 21 estuvieron en equilibrio de
Hardy-Weinberg, y el locus D19S433 resulté en desequilibrio, pero al aplicar
la correccion de Bonferroni, demostré que este locus también estuvo en
equilibrio. Determinando que este desequilibrio exhibido se puede deber a
que se hizo una comparacion multiple al fundirse las celdas de las
frecuencias esperadas de los alelos menos frecuentes o bien a que no todos
los alelos pudieron estar bien representados. En cuanto a la heterocigosidad
individual, el marcador Penta E tuvo el valor méas alto, lo cual lo hace uno de
los marcadores que proporciona un mayor poder de discriminacién al panel,

al contrario el marcador D22S1045 presenta el valor mas bajo.

Saiz G.M., (2016), utilizé6 15 loci STR autosémicos, para realizar un
estudio en poblaciones de la region sureste de la Peninsula Iberia donde se
estudio a 245 individuos no relacionados entre si y que provinieron de
Alemania (79), Granada (94), Méalaga (79), observo que los marcadores mas
informativos son D18S51 y FGA, y el marcador menos informativo es el
TPOX, y todos los loci estudiados se encontraron en equilibrio de H-W (p
mayor a 0.05), presentaron valores normales de heterocigosidad y segun el
analisis AMOVA no mostraron subestructura genética significativa entre los
individuos de las tres provincias por lo cual les agruparon en una misma
poblacion. Estos resultados confirmaron a los STR como unos buenos
marcadores forenses capaces de diferenciar individuos de una misma

poblacion entre si de una forma muy eficaz.

El Peru, esta constituido por pobladores en las tres regiones definidas
del Peru (costa, sierra y selva) y que se caracteriza por ser multirracial,
multilingle y pluricultural. ElI Perd tiene una poblacion mestiza que es el
resultado de una mezcla entre americano nativo (principalmente Quechuas y
Aymaras), espafoles y en menor grado africanos (Talledo M et al, 2010). En
el Pert fueron realizados algunos estudios, entre ellos tenemos a Tito
(2003), quien utilizd6 un marcador genético (D16S539) en 33 individuos de
ascendencia ancashina, encontrandose en equilibrio de H-W.
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Pérez (2003) determin6 las frecuencias alélicas de 13 locis STRs
pertenecientes (CSF1PO, D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317,
D16S539, D18S51, D21S11, FGA, THO1, TPOX, vWA) en una poblacion de
100 individuos provenientes de Lima, Huancayo, Iquitos, Piura y Huaraz. En
el ano 2006, De la Cruz, realizd un estudio de la variabilidad genética en
dos loci (TPOX y THO1) en 49 personas de la provincia de Andahuaylas-
Apurimac, concluyd que en la muestra estudiada existe subdivision genética
significativa en los loci TPOX y THO1 con poblaciones caucasicas, asiaticas,
africanas y oceanicas. Barletta, C. F. (2010), realizé una investigacion en
una poblacion de Lima con 282 individuos no emparentados, analizando 8
marcadores (CSF1PO, THO1, TPOX, VWA, D3S1358, D8S1179, D18S51 y
Penta E), en ese mismo ano Talledo, realizo un estudio con once
marcadores, en poblaciones de los departamentos de Arequipa, Cajamarca,
Chiclayo, Huancayo, Lima, Piura y Trujillo, reportd que no existieron
variaciones significativas entre sus pobladores y que la distribucién genética
es similar, por ello es confiable utilizar frecuencias poblacionales en
poblaciones mestizas del Perl como base unica para identificacion humana
en genética forense. En el 2017, Tineo, realizé un estudio en 181 personas
ashanincas utilizando 15 marcadores (D8S1179, D21S11, D7S820,
CSF1PO, D3S1358, THO1, D13S317, D16S539, D2S1338, D19S5433, VWA,
TPOX, D18S51, D5S818, FGA), el marcador D18S51 no resulto en H-W.
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3.1

3.2

3. HIPOTESIS Y OBJETIVOS

Hipotesis
Existen marcadores STRs autosémicos del kit Globalfiler express que
permiten caracterizar a la poblacion peruana, con la finalidad de identificar

individuos en la practica forense.

Objetivos

3.2.1 Objetivo General

Caracterizar 21 marcadores autosémicos del tipo STR en una

poblacion peruana mestiza con aplicacion a la practica forense.

3.2.2 Objetivos Especificos

¢ |dentificar la variabilidad de las frecuencias alélicas absolutas en los
marcadores STR autosdmicos en una poblacién peruana.

e Establecer los alelos de mayor y menor frecuencia en la poblacion
peruana.

¢ |dentificar diferencias entre la poblacion peruana y la hispana a nivel
de variabilidad de frecuencias alélicas.

e Aplicar las frecuencias alélicas de los 21 marcadores STR

autosdmicos obtenidos en la practica forense.
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4.1

4.2

4.3

4. MATERIALES Y METODOS

Poblaciéon y muestra de estudio

El estudio realizado es de tipo descriptivo de corte transversal, en el cual se
eligieron 300 muestras del ADN de individuos que proceden de diferentes
departamentos del Peru: Tumbes, Piura, Amazonas, Lambayeque,
Cajamarca, Loreto, San Martin, La Libertad, Ancash, Lima, Ica, Huanuco,
Junin, Huancavelica, Ucayali, Pasco, Ayacucho, Apurimac, Moquegua,
Madre de Dios, Arequipa, Cusco, Puno, Tacna; entre ellos no emparentados,
no se encontraron casos de isonimia y que por diversos motivos legales
fueron voluntariamente sometidos a pruebas de identificacion genética.
Estuvo representado por 113 mujeres (37.67 %) y 187 (62.33 %) varones,
ver anexo 3.
Criterios de exclusidén: Individuos que en los Ultimos 6 meses tuvieron
trasplante de médula 6sea o transfusion sanguinea.
Criterios de inclusion: Individuos de 18 afos a mas, que no guarden
parentesco bioldgico entre ellos, que hayan firmado el consentimiento
informado, disociando la identidad del aportante de la muestra colectada
para respetar la confidencialidad.

Toma de muestra y extraccion del ADN

Se tomé con lanceta de su dedo indice una muestra de sangre por puncién
capilar. Las muestras fueron depositadas en soportes FTA (Whatman cards).
Las tarjetas FTA contienen un soporte tratado quimicamente que lisa a
células de tejidos depositadas en ella (por ejemplo sangre, mucosa bucal,
entre otros). Después de lisar las células, el ADN es liberado para unirse al
soporte de la tarjeta donde la matriz protege a los acidos nucleicos de
agentes que puedan danarlo y/o degradarlo (GE Healthcare Life Sciences,
2011).

Obtencidn del perfil genético
El perfil genético fue obtenido mediante amplificacién directa de los
marcadores genéticos del ADN no codificante con el kit GlobalFiler™
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Express siguiendo las indicaciones del fabricante (Life Technologies). El
proceso de la amplificacion se encuentra detallado en el Anexo 4.

La amplificacion de los STRs, se realizé mediante la técnica de PCR
multiplex. Los productos amplificados fueron detectados por el Analizador
Genético Applied Biosystems TM 3500, por medio de electroforesis capilar
con deteccion por fluorescencia.

Luego de la electroforesis capilar, los datos se importaron al software
GeneMapper® ID-X v1.1 para la tipificacion genética, con este se obtuvo y
edité los perfiles genéticos. Se revis6 la presencia de picos en el control
negativo y el blanco de reaccidn, para descartar contaminacion. Los perfiles
genéticos se corroboraron con un marcador estandar interno de referencia,
con el cual se revisa que esté correctamente asignado tal como se aprecia

en la figura 2.

Figura 2. Eléctroferograma del size standard Liz 600. Se muestra las
longitudes de los fragmentos en pares de bases de 20 a 600 pb.

Los pesos moleculares de los fragmentos del ADN que componen el
estandar interno utilizado es revisado en cada muestra y son asignados
desde los 20 pb a los 600 pb (20, 40, 60, 80, 100, 114, 120, 140, 160, 180,
200, 214, 220, 240, 260, 280, 300, 314, 320, 340, 360, 380, 400,414, 420,
450, 440, 460, 480, 500, 514, 520, 540, 560, 580 y 600 pb), representados
en la Figura 2.
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4.4

Los picos observados son evaluados por los tamanos que refieren en el
eléctroferograma y se consideraron los que estuvieron por encima de 50
RFU y no presentaron artefactos. La asignacidon de alelos se realizd
siguiendo como guia una escalera alélica. En el Anexo 5 se aprecia el perfil
genético de una muestra, asimismo en el Anexo 6 se puede observar la
escalera alélica.

Finalmente, cuando pasaron satisfactoriamente las pruebas de control de
calidad, se procedid6 a exportar los perfiles genéticos al software
GeneMapper® ID-X v1.1 en forma de cddigos numéricos (Tabla 1).

Anadlisis estadistico

Para caracterizar los 21 marcadores STR autosomicos de la poblacién
peruana en estudio, se calcularon los siguientes parametros estadisticos
forenses: El poder de exclusiéon (PE), el poder de exclusién total (PE total), la
probabilidad de coincidencia o match (PM), el poder de discriminacién (PD),
el poder de discriminacién total (PD total), el contenido de informacién
polimérfica (PIC), la heterocigosidad observada (Ho), heterocigosidad
esperada (He) y el equilibrio de Hardy-Weinberg (H-W o p-value) (Tabla 1).
Todos estos pardmetros ayudaron a determinar la utilidad de dichos
marcadores en la resolucion de casos forenses mediante los programas
Power Stats V12.Xls (Tereba A, 1999), Arlequin® (Schneider S, et. al, 2000).
Asimismo para aquellos alelos que aparecen en menores veces, se calculé

la frecuencia alélica minima (FAM).

4.4.1 Estimacion de frecuencias
Para estimar la frecuencia alélica se cuenta el numero de copias

de un alelo en la poblacién y se divide entre el total de alelos en esa
poblacion (Butler, J.M. 2005 y Cavalli et al., 1981). Es por ello que la
suma de frecuencias alélicas sera 1 0 100 %. Se utilizé el programa
informatico Power Stats v12, para estimar las frecuencias alélicas en
la poblacion estudiada (Tereba A, 1999). Las frecuencias alélicas se
calculan mediante la siguiente férmula:
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Xi pi = frecuencia del alelo i

Pi

_ Xi = nUmero de alelos i observados

N n = nimero total de alelos estudiados

Las frecuencias genotipicas son obtenidas con las siguientes
formulas.

# genotipos
f(genotipicas) =

# muestras
f(genotipicas) % = f(genotipicas) x 100 %

En el presente estudio se determind la frecuencia alélica
minima (FAM), de los polimorfismos de STRs, siguiendo la
siguiente formula:

1 |-

Pmin - = l—(l—{l”); :

Doénde:
Pmin, es la frecuencia alélica minima
a, es el nivel de significancia (0.05)

¢, es el niumero de alelos comunes estimados a partir de Hobs
n, es el tamano de la muestra

De acuerdo a las recomendaciones de la National Research
Council de 1996. “cada alelo deberia observarse al menos cinco
veces para ser incluido confiablemente en los calculos estadisticos”
y se debe utilizar cuando se presenten alelos raros o poco
frecuentes, asi como en la inferencia de alelos nulos. Por este

motivo se debe utilizar la siguiente férmula simplificada:

> n= nUmero de muestras
n
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4.4.2 indice de contenido polimérfico (PIC)
El valor del PIC es entre 0 y 1, similar a la heterocigosidad. Este

indice evalua un marcador en la poblacién segun frecuencia alélica.
Es el producto de la probabilidad de cada cruzamiento por la
probabilidad de que se pueda identificar al progenitor del cual procede
el alelo (Hernandez A y Trejo F, 2014) y se calcula mediante la

siguiente formula:

n n-1 n

PIC =1- (pi?) —2pi2p2; i=1 i=1 j=1-

Donde “pi...pj” son las frecuencias de los “n” alelos.

De acuerdo a la clasificacién de Botstein et al. (1980), cuando se
tienen valores superiores a 0.5 de PIC, los marcadores son
considerados muy informativos, de 0.25 a 0.50 son medianamente
informativos y menores a 0.25 son poco informativos. Segun Foissac et
al. (1997), se considera buen marcador informativo si el STR presenta
mas de 5 alelos y el PIC por encima de 0.75. En el estudio realizado, el
PIC fue calculado en el programa Power Stats.v12 (Tereba A, 1999).

4.4.3 Heterocigosidad
Es estudiada como heterocigosidad observada (Hobs) vy

heterocigosidad esperada (Hesp). La Hobs revela la frecuencia de
individuos heterocigotos observados, en la muestra poblacional para
cualquiera de los loci estudiados (Crow et al., 1970) y se obtiene de

acuerdo a la siguiente formula:

Hobs = 1 - } frecuencias

25



4.4.4

Por otro lado la Hesp, es conocida como diversidad génica, se
refiere a la posibilidad de que resulten diferentes dos alelos tomados
al azar de la poblacién (Nei M, 1977). En una poblacién, es la
estimacion de heterocigosidad con mayor precision (Crow et al.,
1970). En el estudio realizado, la Hobs se calculé utilizando el
programa Power Stats.v12 (Tereba A, 1999) y la Hesp mediante el
programa Arlequin (Excoffier L, 2015), empleando la siguiente

formula.

Hesp = 1 - Y frecuencias?

Poder de exclusion (PE)
Es la probabilidad para excluir a un individuo que se encuentre

involucrado en algun caso criminal. Aplicando a casos de paternidad,
es la probabilidad para excluir a un padre errébneamente inculpado
(Jamieson A, 1994; Krenke B et al, 2002 y Lee HS et al, 1998). Este
parametro por lo tanto establece la proporcién de involucrados sin
relacion o falsos en un peritaje.

El Grupo Espanol- Portugués ISFG, contempla que un laboratorio
es calificado para realizar estas pruebas genéticas, si presenta
indices PE por encima de 99,9%. (Rosado FF, 2008) En el estudio
realizado, el PE se calculé en el programa Power Stats.v12 (Tereba A,
1999), también se puede realizar siguiendo la siguiente formula:

PE = a1 — 2a2 + a3 + 3(azas — as) — 2(az?-as)
n

Donde: an =) xi" y xi es la frecuencia de cada alelo i
i=1
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En el estudio también se analizd la probabilidad de exclusién total
(PE total) de acuerdo a la siguiente férmula:

PEiota = 1 — (1-peq)(1-pe2)... (1-pen)

13 ”

Donde “pe” representa la probabilidad de exclusion, y “n” representa

el nimero total de loci involucrados.

4.4.5 Probabilidad de coincidencia o de match (PM o PC)

4.4.6

Fue descrita por Jones DA (1972), y es la probabilidad que dos
individuos que fueron elegidos al azar en una poblacion, resulten con
idénticos genotipos, es decir que compartan el mismo perfil genético.

Esta probabilidad puede ser coincidente cuando se realizan match
utilizando perfiles genéticos parciales, bien sea por degradaciéon o por
un numero menor de locus establecidos. Asimismo esta coincidencia
aumenta si el inculpado y el culpable real son parientes o proceden de
una misma subpoblacion. Se excluyen de estos valores a los casos
con gemelos monocigotos, por compartir el mismo perfil genético. La

PM se calcul6 mediante el programa Power Stats.v12.

Poder de discriminacion (PD)
Es la probabilidad que dos individuos seleccionados al azar

resulten genéticamente diferentes (no relacionados entre si) en un
analisis de un STR o un conjunto de STRs (Smalldon KW, Moffat AC.
1973).

El PD esta influenciado por el polimorfismo del STR y el niumero
de STRs analizados. En el estudio realizado, el PD fue calculado
mediante el programa PowerStats.v12 (Tereba A, 1999), asimismo se
puede calcular de acuerdo a la siguiente férmula:
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4.4.7

PD =1-) pi

- Siendo pi la frecuencia del genotipo i
1=

Asimismo, se calcul6 el poder de discriminacion total (PD total), por
ser indicativo de la probabilidad de discriminacion para una serie de
loci 0 sistema genético y se estima disminuyendo a 1 la probabilidad
de no discriminacion de dos genotipos (PM o PC) de todos los loci. Se

calcula mediante la siguiente formula:
PDiota = 1 — (PC1.PCo2...PCy)

Equilibrio de Hardy-Weinberg

El principio de Hardy-Weinberg, propuesta por George Hardy vy
Wilhelm Weinberg en 1908, establece que en una poblacion con
apareamientos al azar, libre de la influencia de fuerza evolutiva como
migracion, mutacién y seleccién, se mantienen constantes las
frecuencias alélicas y genotipicas tras generaciones. En este marco,
permaneceran constantes las frecuencias alélicas en una poblacion
grande y que presenten matrimonios al azar (Li YC, et al, 2002; Lobo
RB, 2006; Moreno SP, Badia MG, 1999 y Stark AE, 2005).

Cuando algunos loci en ciertas poblaciones no se encuentren en
equilibrio de H-W, se puede deber a la seleccidén en la poblaciéon de
estudio o por presencia de alelos nulos (cuando uno de los alelos no
son amplificados en la PCR, es decir, el individuo puede ser
considerado homocigoto). Si la poblaciéon se encuentra en equilibro H-
W, estaria genéticamente inalterada, con inercia evolutiva. Sin
embargo, existen factores evolutivos que influyen en las poblaciones,

presentando loci polimorficos, caracterizando la variabilidad en las
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4.5

4.6

especies a nivel individual y poblacional (Stark AE, 2005) En el
estudio realizado, el equiliorio de H-W fue calculado mediante el

programa Arlequin (Schneider, et al., 2000).

Comparacion entre frecuencias alélicas de la poblacion peruana y la
poblacién hispana.

Fue realizada para descubrir si existen diferencias estadisticamente
significativas entre las poblaciones peruanas e hispanas para cada STR

analizado. Se utilizé la hoja de célculo de Microsoft Excel 2013.

Aplicacion en la practica forense de las frecuencias alélicas de los 21
marcadores STR autosomicos.
Las frecuencias alélicas de los 21 marcadores STR autosémicos
obtenidos, fueron puestas en la practica en casos forenses, para lo cual se
utilizé el software Familias v.3.2.2, 2017.

Se presentaron dos casos para establecer la existencia del vinculo
biolégico entre dos individuos que presumian tener parentesco.

Primer caso: Se pretende establecer el vinculo entre un presunto padre y
un hijo, se obtuvo los indices de parentesco en el software Familias v.3.2.2,
2017, utilizando las frecuencias peruana e hispana para realizar el
comparativo.
Segundo caso: se busca identificar a un hermano, para los cual se obtienen
los perfiles genéticos se dos presuntos hermanos, también se utiliza el
software Familias v.3.2.2, 2017

En ambos casos para los célculos probabilisticos, se utilizaron las
frecuencias alélicas peruanas del presente estudio y las hispanas, con el
propoésito de evidenciar si existen diferencias entre los resultados obtenidos
en base a la probabilidad del vinculo de parentesco.
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5.1

5. RESULTADOS

Frecuencias alélicas y parametros estadisticos en la muestra
poblacional peruana.

En la Tabla 1, se muestra las frecuencias alélicas obtenidas de los 21
marcadores STRs autosémicos en la poblaciéon peruana estudiada. Algunos
marcadores tienen un mayor numero de alelos como el marcador SE33 el
cual presenta 31 alelos, en tanto que el marcador THO1 presenté el menor
namero de alelos (6 alelos). Se pudo demostrar que los 21 STRs estudiados
son buenos marcadores para caracterizar a la poblacién peruana por
presentar un alto polimorfismo. Teniendo como referencia que un
microsatélite es considerado como buen marcador informativo si presenta

mas de 5 alelos (Foissac et al., 1997).

En la Tabla 2, se muestra que los STRs mas informativos, por su contenido
de informacién polimérfica (PIC), fueron el SE33 (0.9095), el FGA (0.8460) y
el D18S51 (0.8404), mientras que el marcador que presenta el indice mas
bajo es el D2251045 (0.5071). Los marcadores estudiados tuvieron valores

del PIC mayores a 0.5, que cumple con la condicion de ser informativos.

El PD se calcul6 para verificar la probabilidad de diferenciar una muestra
entre las demés (Desmarais et al, 1998). En la muestra poblacional peruana
el marcador SE33 presento el PD mas alto (0.9841), seguido del FGA y el
D18S51 con 0.9642 y 0.9627 respectivamente; mientras que el D2S441 con
0.7635 fue el marcador con el indice de PD mas bajo. El PD total fue de
99.999999%, por lo cual se evidencia que los 21 loci, interviniendo en
conjunto, son buenos discriminantes. Por otro lado, si se consideran de
manera individual los pardmetros estadisticos por marcador los indices son

relativamente mas bajos.

En cuanto al PE, este parametro nos permite establecer la proporcién de
individuos falsamente implicados en un peritaje. El marcador SE33 (0.7818)
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es el mas informativo, seguido del D18S51 (0.6559), y del D1S165 (0.6494),
mientras que los marcadores menos informativos son el D2251045 (0.2421),
D2S441 (0.2440) y D3S1358 (0.2752). Se calculé el PE total resultando un
valor mayor a 99.9999999%, por lo cual se demostr6 que los 21 loci,
interviniendo juntos en los calculos de probabilidad pueden identificar a los
individuos, excluyendo a los falsamente implicados, en concordancia con lo
mencionado por Rosado FF (2008), un Laboratorio es eficiente para realizar
pruebas genéticas de identificacion humana si estos indices son mayores al
99,9%.

En cuanto a la heterocigosidad, se estudia como Hobs y Hesp. Todos los
marcadores en la muestra poblacional peruana, tuvieron indices por encima
de 0.5. El valor promedio de Hobs fue de 0.7237 y de Hesp de 0.7395. En el
estudio se obtuvo un 72.37% de heterocigosidad, por lo cual indica que en los
STRs analizados existen alta diversidad alélica, por lo que habra un mayor
namero de genotipos posibles, aumentando el poder de discriminacion vy
disminuyendo la probabilidad de coincidencia de la muestra. En cuanto a la
heterocigosidad individual el marcador SE33 tuvo el valor mas alto (0.8933),
seguido del FGA (0.8533) y del D18S51 (0.8300), de igual manera se
aprecian a los mismos marcadores con mayor Hesp SE33 (0.9169), FGA
(0.8626) y D18S51 (0.8581), por otro lado los indices mas bajos en la Hobs
corresponden a los marcadores D2S441 (0.5585) y el D22S1045 (0.5567), y
en la Hesp los indices mas bajos son del marcador D2S441 (0.5559) vy el
TPOX (0.5856).

Segun la ISFG, para que un marcador STR sea empleado en una
poblacion en la practica forense, debe encontrase en equilibrio de H-W
(Szibor et al, 2003). En la muestra poblacional peruana el test de equilibrio de
H-W tuvo (p-value mayor a 0.05), indicé una desviacion del equilibrio en los
marcadores genéticos D10S1248 (p = 0.0467) y D2S1338 (p = 0.0074), sin
embargo esta desviacion resultd no significativa tras aplicar la correccion de
Bonferroni (1936), obteniéndose “p” mayor a 0.002 (al dividir 0.05/21). Por
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esto se determind que los 21 marcadores se encuentran en equilibrio de H-W
(p mayor a 0.002).

La frecuencia alélica minima (FAM) fue de 0.0083, se calculé para aquellos
alelos que no aparece regularmente en la poblacion y se obtuvo al dividir
cinco entre 2n ("'n” es el numero de muestras). En cuanto al coeficiente de
endogamia (F), definido como la probabilidad de que dos alelos en un
individuo resulten idénticos por descendencia, los valores de (-1) significan un
exceso de heterocigosidad, y (+1) es endogamia total. Los valores F para los
21 marcadores STR variaron entre 0.2036 y 0.8281 (Tabla N° 2); siendo el
promedio igual a 0.5894, por lo cual no se encontraron valores F que indiquen
gue en la muestra poblacional peruana exista un exceso de matrimonios de

consanguinidad o comportamiento endogamico.

Por lo tanto, los STRs estudiados en conjunto en la muestra poblacional
peruana resultaron en equilibrio de H-W. Asimismo, confirman alto
polimorfismo (70.24%), alto poder de discriminacion (>99.99%), alto poder de
exclusién (>99.99%) y alta heterocigosidad (72,37%), resultando en buenos
marcadores para la identificacion genética de individuos que se encuentren

involucrados en casos forenses o de criminalidad.
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5.2 Marcadores microsatélites analizados en la poblacion peruana

Los 21 marcadores STRs autosémicos se encuentran localizados en

diferentes cromosomas. Anexo 7.

En las siguientes tablas se presenta la distribucién de las frecuencias

alélicas por marcador genético analizado en la muestra poblacional peruana.

Asimismo, se presentan los parametros estadisticos de interés forense por

marcador.

5.2.1. Marcador D3S1358

Sus bases tetranucleotidicas repetidas son del tipo TCTA [TCTGJ?
[TCTA]'® (Butler JM, 2012).

Tabla 3: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D3S1358.

D3S1358
Alelos N° Alelos Frecuencia Alélica Frecuencia
observados Absoluta Alélica (%)
11 2 0.0033 0.33
14 13 0.0217 2.17
15 338 0.5633 56.33
16 171 0.2850 28.50
17 52 0.0867 8.67
18 22 0.0367 3.67
19 2 0.0033 0.33

Tabla 4: Parametros estadisticos forenses en el marcador D3S1358

N° 600

PD 0,7747
PIC 0,5331
PE 0,2752
Hobs 0,5867
Hesp 0,5931
P-Value 0,1640
PM 0,2253

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-

value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad Match.
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En el D3S1358 se observaron 07 alelos, siendo el alelo con mayor
frecuencia el 15 (0.5633), seguido por el alelo 16 (0.2850), en cuanto a
los alelos de menor frecuencia se observaron al 11 y al 19 con
frecuencia de 0.0033 en ambos, seguido por el alelo 18 (0.0367). El
marcador se encuentra en equilibrio de H-W con un p-value de 0.1640.

5.2.2 Marcador VWA

Con bases tetranucleotidicas repetidas de TCTA [TCTG]* [TCTA]"®
(Butler JM, 2012).

Tabla 5: Frecuencias alélicas observadas en el marcador vWA.

VWA
Alelos N° Alelos Frecuencia Alélica Frecuencia
observados Absoluta Alélica (%)
13 2 0.0033 0.33
14 8 0.0133 1.33
15 36 0.0600 6.00
16 218 0.3633 36.33
17 228 0.3800 38.00
18 79 0.1317 13.17
19 22 0.0367 3.67
20 7 0.0117 1.17

Tabla 6: Parametros estadisticos forenses en el marcador vVWA.

N° 600

PD 0,8564
PIC 0,6502
PE 0,4599
Hobs 0,7200
Hesp 0,7022
P-Value 0,7305
PM 0,1436

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacion; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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Se observd que el marcador VWA tiene 08 alelos distintos. Siendo
los alelos con mayor frecuencia el 16 y el 17 con una frecuencia de
0.3633 y 0.3800 respectivamente; los alelos con menor frecuencia son
el 13 y el 20 con una frecuencias de 0.0033 y 0.0117 respectivamente,
seguido de los alelos 14 (0.0133) y 18 (0.1317). Este marcador se
encuentra en equilibrio de H-W con un p-value de 0.7305.

5.2.3. Marcador D16S539

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [GATA]'" (Butler JM,
2012).

Tabla 7: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D16S539.

D16S539
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
8 2 0.0033 0.33
9 138 0.2300 23.00
10 150 0.2500 25.00
11 119 0.1983 19.83
12 139 0.2317 23.17
13 49 0.0817 8.17
14 3 0.0050 0.50

Tabla 8: Parametros estadisticos forenses en el marcador D16S539.

N° 600

PD 0,9210
PIC 0,7498
PE 0,5041
Hobs 0,7467
Hesp 0,7862
P-Value 0,4410
PM 0,0790

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacion Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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En este marcador se observaron 7 alelos.

El alelo con mayor

frecuencia fue el 10 (0.2500), seguido por el alelo 9 (0.2300), mientras

que tuvo menor frecuencia el alelo 8 (0.0033), seguido por el alelo 14

(0.0050). Este marcador se encontré en equilibrio de H-W con un p-
value de 0.4410.

5.2.4. Marcador CSF1PO

Con bases tetranucleotidicas repetidas de (AGAT)" (Butler JM,

2012).

Tabla 9: Frecuencias alélicas observadas en el marcador CSF1PO.

CSF1PO
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
8 2 0.0033 0.33
9 6 0.0100 1.00
10 111 0.1850 18.50
11 158 0.2633 26.33
12 267 0.4450 44.50
13 50 0.0833 8.33
14 5 0.0083 0.83
15 1 0.0017 0.17

Tabla 10: Parametros estadisticos forenses en el marcador CSF1PO

N° 600

PD 0,8560
PIC 0,6412
PE 0,3786
Hobs 0,6667
Hesp 0,6924
P-Value 0,2459
PM 0,1440

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacion Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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En este marcador se observaron 8 alelos. El alelo con mayor
frecuencia fue el 12 (0.4450), seguido por el 11 (0.2633), mientras que
el alelo con menor frecuencia fue el 15 (0.0017), seguido por el alelo 8
(0.0033). Se encontré en equilibrio de H-W con un p-value de 0.2459.

5.2.5. Marcador TPOX

Con bases tetranucleotidicas repetidas del tipo (AATG)". (Butler
JM, 2012).”

Tabla 11: Frecuencias alélicas observadas en el marcador TPOX

TPOX
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
6 3 0.0050 0.50
7 2 0.0033 0.33
8 353 0.5883 58.83
9 17 0.0283 2.83
10 10 0.0167 1.67
11 134 0.2233 22.33
12 81 0.1350 13.50

Tabla 12: Parametros estadisticos forenses en el marcador TPOX

N° 600

PD 0,7692
PIC 0,5348
PE 0,3072
Hobs 0,6133
Hesp 0,5856
P-Value 0,3186
PM 0,2308

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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En este marcador se observaron 7 alelos. Resulté con mayor
frecuencia el alelo 8 (0.5883), seguido por el alelo 11 (0.2233), en
cuanto al alelo con menor frecuencia es el 7 (0.0033), le sigue el alelo 6
(0.0050). Se encuentra en equilibrio de H-W con un p-value de 0.3186.

5.2.6. Marcador D8S1179

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [TCTA]'2 (Butler JM,
2012).

Presenta 11 alelos distintos. El alelo con mayor frecuencia es el 13
(0.3400), le sigue el alelo 14 (0.2000), en cuanto a los alelos de menor
frecuencia fueron el 17 (0,0017) y el 18 (0,0017). Se encuentra en
equilibrio de H-W con un p-value de 0.5020.

Tabla 13: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D8S1179

D8S1179
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Alélica (%)
Absoluta
8 3 0.0050 0.50
9 3 0.0050 0.50
10 43 0.0717 717
11 28 0.0467 4.67
12 111 0.1850 18.50
13 204 0.3400 34.00
14 120 0.2000 20.00
15 75 0.1250 12.50
16 11 0.0183 1.83
17 1 0.0017 0.17
18 1 0.0017 0.17
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Tabla 14: Parametros estadisticos forenses en el marcador D8S1179

N° 600

PD 0.9250
PIC 0.7578
PE 0.5387
Hobs 0.7667
Hesp 0.7882
P-Value 0,5020
PM 0.0750

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimorfica,; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

5.2.7. Marcador D21S11

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [TCTA]* [TCTG]®
[TCTA]® TA [TCTAJ]® TCA [TCTAJ> TCCATA [TCTA]'" (Butler JM,
2012).

Tabla 15: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D21S11

D21S11
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
26 1 0.0017 0.17
27 4 0.0067 0.67
28 39 0.0650 6.50
29 101 0.1683 16.83
29.2 1 0.0017 0.17
30 120 0.2000 20.00
30.2 9 0.0150 1.50
31 26 0.0433 4.33
31.2 87 0.1450 14.50
32 3 0.0050 0.50
32.2 158 0.2633 26.33
33.2 45 0.0750 7.50
34.2 4 0.0067 0.67
35.2 1 0.0017 0.17
36 1 0.0017 0.17

41



Tabla 16: Parametros estadisticos forenses en el marcador D21S11

N° 600

PD 0,9494
PIC 0,8078
PE 0,5867
Hobs 0,7933
Hesp 0,8306
P-Value 0,3572
PM 0,0506

Ne°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusiéon; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 15 alelos, es muy polimérfico. El alelo con
mayor frecuencia es el 32.2 (0.2633), seguido por el alelo 30 (0.2000),
en cuanto a los alelos de menor frecuencia resultaron el 26, 29.2 y 36

con frecuencias de 0.0017 en cada uno de ellos.

Se encuentra en equilibrio de H-H con un p-value es de 0.3572.

5.2.8. Marcador D18S51

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [AGAA]'" (Butler JM,
2012).

En las tablas 17 y 18, se observa que este marcador es muy
polimérfico, presenta 14 alelos. El alelo con mayor frecuencia es el 14
(0.22833), le sigue el alelo 13 (0.1550) y el 17 (0.1467), en cuanto a los
alelos menos frecuentes fueron el 10, 22.2 y el 24 con frecuencias de
(0,0017).

Se encuentra en equilibrio de H-W con un p-value de 0.8308.
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Tabla 17: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D18S51

D18S51
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Alélica (%)
Absoluta
10 1 0.0017 0.17
11 7 0.0117 1.17
12 75 0.1250 12.50
13 93 0.1550 15.50
14 134 0.2233 22.33
15 78 0.1300 13.00
16 63 0.1050 10.50
17 88 0.1467 14.67
18 34 0.0567 5.67
19 18 0.0300 3.00
20 4 0.0067 0.67
21 3 0.0050 0.50
22.2 1 0.0017 0.17
24 1 0.0017 0.17

Tabla 18: Parametros estadisticos forenses en el marcador D18S51

N° 600

PD 0,9627
PIC 0,8404
PE 0,6559
Hobs 0,8300
Hesp 0,8581
P-Value 0,8308
PM 0,0373

Ne°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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5.2.9. Marcador D2S441

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [TCTA]'? (Butler JM,
2012).

Presenta 8 alelos. El alelo con mayor frecuencia es el 10 (0.6271),
seguido por el alelo 11 (0.1957), en cuanto a los alelos de menor
frecuencia son el 16 (0.0067), seguido por el alelo 15 (0.0117). Se
encuentra en equilibrio de H-W con un p-value de 0.7699.

Tabla 19: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D25441

D2S441
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
10 376 0.6271 62.71
11 117 0.1957 19.57
11.3 11 0.0184 1.84
12 13 0.0217 2.17
13 8 0.0134 1.34
14 63 0.1054 10.54
15 7 0.0117 1.17
16 4 0.0067 0.67

Tabla 20: Parametros estadisticos forenses en el marcador D2S441

N° 600

PD 0,7635
PIC 0,5155
PE 0,2440
Hobs 0,5585
Hesp 0,5559
P-Value 0,7699
PM 0,2365

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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5.2.10. Marcador D19S433

Con bases tetranucleotidicas repetidas de AAGG [AAAG] AAGG
TAGG [AAGG]n " (Butler JM, 2012).

Tabla 21: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D19S433

D19S433

Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia

observados Alélica Absoluta Alélica (%)
11 2 0.0033 0.33
12 14 0.0233 2.33
12.2 7 0.0117 1.17
13 108 0.1800 18.00
13.2 73 0.1217 12.17
14 190 0.3167 31.67
14.2 25 0.0417 417
15 101 0.1683 16.83
15.2 55 0.0917 9.17
16 18 0.0300 3.00
16.2 6 0.0100 1.00
17.2 1 0.0017 0.17

Tabla 22: Parametros estadisticos forenses en el marcador D19S433

N° 600

PD 0,7635
PIC 0,5155
PE 0,2440
Hobs 0,5585
Hesp 0,5559
P-Value 0,71187
PM 0,2365

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacion Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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Presenta 12 alelos. El alelo con mayor frecuencia es el 14 (0.3167),
seguido por el alelo 13 (0.1800) y 15 (0.1683), en cuanto al alelo de
menor frecuencia es el 17.2 (0.0017). Se encuentra en equilibrio de H-
W con un p-value de 0.7187.

5.2.11. Marcador THO1

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [TCAT]® (Butler JM,
2012).

Tabla 23: Frecuencias alélicas observadas en el marcador THO1

THO1

Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta  Alélica (%)

6 153 0.2550 25.50

7 284 0.4733 47.33

8 16 0.0267 2.67

9 33 0.0550 5.50

9.3 113 0.1883 18.83

10 1 0.0017 0.17

Tabla 24: Parametros estadisticos forenses en el marcador THO1

N° 600

PD 0,8415
PIC 0,6196
PE 0,3552
Hobs 0,6500
Hesp 0,6728
P-Value 0,8787
PM 0,1585

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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Este marcador presenta 06 alelos, el alelo con mayor frecuencia
es el 7 (0.4733), seguido por el alelo 6 (0.2550) y el 9.3 (0.1883), en

cuanto al alelo con menor frecuencia es el 10 (0.0017). Se encuentra

en equilibrio de H-W con un p-value de 0.8787.

5.2.12. Marcador FGA

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [TTTC]® TTTTTTCT
[CTTT]'™®CTCC [TTCC]? (Butler JM, 2012).

Tabla 25: Frecuencias alélicas observadas en el marcador FGA

FGA

Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia

observados Alélica Absoluta Alélica (%)
17 2 0.0033 0.33
18 2 0.0033 0.33
19 60 0.1000 10.00
20 28 0.0467 4.67
21 37 0.0617 6.17
22 38 0.0633 6.33
23 70 0.1167 11.67
24 106 0.1767 17.67
25 128 0.2133 21.33
25.3 1 0.0017 0.17
26 99 0.1650 16.50
27 20 0.0333 3.33
28 6 0.0100 1.00
29 2 0.0033 0.33
49.2 1 0.0017 0.17
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Tabla 26: Parametros estadisticos forenses en el marcador FGA

N° 600

PD 0,9642
PIC 0,8460
PE 0,7014
Hobs 0,8533
Hesp 0,8626
P-Value 0,4164
PM 0,0358

Ne°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusiéon; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 15 alelos, el alelo con mayor frecuencia es
el 25 (0.2133), seguido por el alelo 24 (0.1767). En cuanto a los
alelos con menor frecuencia, estos fueron el 49.2 (0.0017), 17, 18 y
29 con 0.0033. Se encuentra en equilibrio de H-W con un p-value es
de 0.4164.

5.2.13. Marcador D22S1045

Con bases trinucleotidicas repetidas de [ATT]'* ACT [ATTJ
(Butler JM, 2012).

Tabla 27: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D22S1045

D22S1045
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
8 1 0.0017 0.17
10 1 0.0017 0.17
11 23 0.0383 3.83
12 3 0.0050 0.50
14 10 0.0167 1.67
15 258 0.4300 43.00
16 282 0.4700 47.00
17 21 0.0350 3.50
18 1 0.0017 0.17
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Tabla 28: Parametros estadisticos forenses en el marcador D22S1045

N° 600

PD 0,7584
PIC 0,5071
PE 0,2421
Hobs 0,5567
Hesp 0,5922
P-Value 0,1803
PM 0,2416

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacion; PIC: Contenido Informacién Polimorfica; PE:
Poder Exclusién; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 09 alelos, el alelo con mayor frecuencia
es el 16 (0.4700), seguido por el alelo 15 (0.4300). En cuanto a los
alelos de menor frecuencia, estos fueron los alelos 8, 10 y 18 con
frecuencias de 0.0017 cada uno. Se encuentra en equilibrio de H-W
con un p-value de 0.1803.

5.2.14. Marcador D5S818

Con bases tetranucleotidicas repetidas de (AGAT)" (Butler JM,
2012).

Tabla 29: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D5S818

D5S818
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
7 80 0.1333 13.33
8 2 0.0033 0.33
9 18 0.0300 3.00
10 26 0.0433 4.33
11 339 0.5650 56.50
12 96 0.1600 16.00
13 36 0.0600 6.00
14 2 0.0033 0.33
15 1 0.0017 0.17

49



Tabla 30: Parametros estadisticos forenses en el marcador D5S818

N° 600

PD 0,8230
PIC 0,5977
PE 0,2990
Hobs 0,6067
Hesp 0,6321
P-Value 0,1080
PM 0,1770

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimorfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 9 alelos, el alelo con mayor frecuencia
fue el 11 (0.5650), en cuanto al alelo de menor frecuencia fue el 15
(0.0017), seguido por el alelo 8 (0.0033). Se encuentra en equilibrio
de H-W con un p-value de 0.1080.

5.2.15. Marcador D13S317

Con bases tetranucleotidicas repetidas de (TATC)" (Butler JM,
2012).

Tabla 31: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D13S317

D13S317
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
8 11 0.0183 1.83
9 220 0.3667 36.67
10 80 0.1333 13.33
11 77 0.1283 12.83
12 92 0.1533 15.33
13 78 0.1300 13.00
14 42 0.0700 7.00
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Tabla 32: Parametros estadisticos forenses en el marcador D13S317

N° 600

PD 0,9263
PIC 0,7592
PE 0,5625
Hobs 0,7800
Hesp 0,7870
P-Value 0,6657
PM 0,0737

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimorfica,; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 7 alelos, el alelo con mayor frecuencia
fue el 9 (0.3667), en cuanto al alelo con menor frecuencia fue el 8
(0.0183). Se encuentra en equilibrio de H-W con un p-value de
0.657.

5.2.16. Marcador D7S820

Con bases tetranucleotidicas repetidas de (GATA)" (Butler JM,
2012).

Tabla 33: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D7S820

D7S820
Alelos N° Alelos Frecuencia Alélica Frecuencia
observados Absoluta Alélica (%)
7 8 0.0133 1.33
8 20 0.0333 3.33
9 22 0.0367 3.67
10 137 0.2283 22.83
11 236 0.3933 39.33
12 151 0.2517 25.17
13 25 0.0417 417
14 1 0.0017 0.17
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Tabla 34: Parametros estadisticos forenses en el marcador D7S820

N° 600

PD 0,8792
PIC 0,6807
PE 0,4872
Hobs 0,7367
Hesp 0,7267
P-Value 0,7125
PM 0,1208

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimorfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 8 alelos, el alelo con mayor frecuencia es
el 11 (0.3933), seguido por el alelo 12 (0.2517) y el 10 (0.2283), en
cuanto al alelo de menor frecuencia es el 14 (0.0017). Se encuentra
en equilibrio de H-W con un p-value de 0.7125.

5.2.17. Marcador SE33

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [AAAG]® AA [AAAG]'®
(Butler JM, 2012).

Tabla 35: Frecuencias alélicas observadas en el marcador SE33

SE33
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
11.2 1 0.0017 0.17
13.2 1 0.0017 0.17
14 6 0.0100 1.00
15 17 0.0283 2.83
16 37 0.0617 6.17
17 92 0.1533 15.33
17.2 2 0.0033 0.33
18 79 0.1317 13.17
18.2 2 0.0033 0.33
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19.2 2 0.0033 0.33

21 12 0.0200 2.00

22 3 0.0050 0.50

23 1 0.0017 0.17

24 1 0.0017 0.17

25.2 25 0.0417 417

27.2 38 0.0633 6.33

29.2 19 0.0317 3.17

31 1 0.0017 0.17

32.2 3 0.0050 0.50

35.2 2 0.0033 0.33

Tabla 36: Parametros estadisticos forenses en el marcador SE33

N° 600

PIC 0,9095

Hobs 0,8933

P-Value 0.1581

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacion; PIC: Contenido Informacion Polimérfica; PE:
Poder Exclusién; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

53



El marcador SE33 presenta 31 alelos, se observé ser mas
polimorfico de los 21 STRs estudiados, el alelo con mayor frecuencia
es el 17 (0.1533), seguido por el alelo 19 (0.1250). En cuanto a los
alelos con menor frecuencia, estos fueron el 11.2, 13.2, 21.2, 23, 24,
31 con 0.0017 cada uno de ellos. Se encontré en equilibrio de H-W

con un p-value de 0.1581.

5.2.18. Marcador D10S1248

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [GGAA]'® (Butler JM,
2012).

Presenta 9 alelos, el alelo con mayor frecuencia fue el 14
(0.4950), seguido por el alelo 15 (0.2317) y el 13 (0.2100). En cuanto
a los alelos con menor frecuencia, estos fueron el 10 y el 18 con
0.0017. Tuvo un p-value de 0.0467, desviacion que resulto no
significativa después de la correccién de Bonferroni, se obtuvo un p
mayor a 0.002 al dividir (0.05/21). Por lo cual también se encuentra en

equilibrio.

Tabla 37: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D10S1248

D10S1248
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta Alélica (%)
10 1 0.0017 0.17
11 3 0.0050 0.50
12 11 0.0183 1.83
13 126 0.2100 21.00
14 297 0.4950 49.50
15 139 0.2317 23.17
16 17 0.0283 2.83
17 5 0.0083 0.83
18 1 0.0017 0.17
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Tabla 38: Parametros estadisticos forenses en el marcador D10S1248

N° 600

PD 0,8258
PIC 0,6025
PE 0,3156
Hobs 0,6200
Hesp 0,6571
P-Value 0,0467
PM 0,1742

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimorfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

5.2.19. Marcador D1S1656

Con bases tetranucleotidicas [TAGA]'[TGA][TAGA][TAGG]'[TG]®
(Butler JM, 2012).

Tabla 39: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D1S1656

D1S1656

Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia

observados Alélica Absoluta  Alélica (%)
11 5 0.0083 0.83
12 17 0.0283 2.83
13 97 0.1617 16.17
14 63 0.1050 10.50
15 83 0.1383 13.83
15.3 5 0.0083 0.83
16 142 0.2367 23.67
16.3 18 0.0300 3.00
17 30 0.0500 5.00
17.3 109 0.1817 18.17
18 4 0.0067 0.67
18.3 19 0.0317 3.17
19.3 7 0.0117 1.17
20.3 1 0.0017 0.17
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Tabla 40: Parametros estadisticos forenses en el marcador D1S1656

N° 600

PD 0,9594
PIC 0,8318
PE 0,6494
Hobs 0,8267
Hesp 0,8506
P-Value 0,8164
PM 0,0406

N°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacion; PIC: Contenido Informacién Polimorfica,; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.

Este marcador presenta 14 alelos, el alelo con mayor frecuencia es
el 16 (0.2367), seguido por el alelo 17.3 (0.1817). En cuanto a los
alelos con menor frecuencia, estos fueron el 20.3 (0.0017) y 18
(0.0067), asi como el 11 y 15.3 con frecuencias de 0.0083. Se
encontrd en equilibrio de H-W con un p-value de 0.8164.

5.2.20. Marcador D12S391

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [AGAT]® GAT [AGAT]’
[AGAC]® AGAT (Butler JM, 2012).

Tabla 41: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D12S391

D12S391
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Absoluta  Alélica (%)
15 1 0.0017 0.17
16 4 0.0067 0.67
17 20 0.0333 3.33
17.3 2 0.0033 0.33
18 102 0.1700 17.00
19 178 0.2967 29.67
19.3 3 0.0050 0.50
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20 166 0.2767 27.67

21 45 0.0750 7.50
22 28 0.0467 4.67
23 30 0.0500 5.00
24 13 0.0217 2.17
25 7 0.0117 1.17
26 1 0.0017 0.17

Tabla 42: Parametros estadisticos forenses en el marcador D12S391

N° 600

PD 0,9282
PIC 0,7667
PE 0,5565
Hobs 0,7767
Hesp 0,7958
P-Value 0,6381
PM 0,0718

Ne°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
Este marcador presenta 14 alelos, el alelo con mayor frecuencia es
el 19 (0.2967), seguido por el alelo 20 (0.2767). En cuanto a los alelos
con menor frecuencia, estos fueron el 15 y 26 con 0.0017. Se

encontro en equilibrio de H-W con un p-value de 0.6381.

5.2.21. Marcador D2S1338

Con bases tetranucleotidicas repetidas de [TGCCI¢[TTCC]'
(Butler JM, 2012).

En las tablas 43 y 44, se aprecia que presenta 10 alelos, el
alelo con mayor frecuencia fue el 19 (0.2867), seguido por el alelo 23
(0.1650) y 20 (0.1600). En cuanto al alelo de menor frecuencia fue el
16 (0.0100). El P-value fue de 0.0074, resultando desviacién no
significativa después de atribuir correccién de Bonferroni. Por lo cual

también resulto en equilibrio.
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Tabla 43: Frecuencias alélicas observadas en el marcador D2S1338

D2S1338
Alelos N° Alelos Frecuencia Frecuencia
observados Alélica Alélica (%)
Absoluta
16 6 0.0100 1.00
17 87 0.1450 14.50
18 54 0.0900 9.00
19 172 0.2867 28.67
20 96 0.1600 16.00
21 16 0.0267 2.67
22 39 0.0650 6.50
23 99 0.1650 16.50
24 21 0.0350 3.50
25 10 0.0167 1.67

Tabla 44: Parametros estadisticos forenses en el marcador D2S51338

N° 600

PD 0,9466
PIC 0,8089
PE 0,6240
Hobs 0,8133
Hesp 0,8307
P-Value 0,0074
PM 0,0534

Ne°: nimero de alelos; PD: Poder Discriminacién; PIC: Contenido Informacién Polimérfica; PE:
Poder Exclusion; Hobs: Heterocigosidad observada; Hesp: Heterocigosidad esperada; P-
value: Equilibrio de Hardy-Weinberg; PM: Probabilidad de coincidencia.
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5.3 Alelos con mayor y menor frecuencia en la poblaciéon peruana.

En la siguiente tabla se observan los alelos que resultaron con mayor y

menor frecuencia en la muestra poblacional peruana.

Tabla 45: Alelos con mayor y menor frecuencia en la poblacion peruana.

Marcadores Alelos con mayor Alelos con menor
frecuencia frecuencia
D3S1358 15 11/19
vWA 17 13
D16S539 10 14
CSF1PO 12 15
TPOX 8 7
D8S1179 13 17/18
D21S11 32.2 26/29.2/35.2/36
D18S51 14 10/22.2/24
D2S441 10 16
D195433 14 17.2
THO1 7 10
FGA 25 25.3/49.2
D22S1045 16 8/10/18
D5S818 11 15
D13S317 9 8
D7S820 11 14
SE33 17 11.2/13.2/21.2/23/24/31
D10S1248 14 10/18
D1S1656 16 20.3
D12S391 19 15/26
D2S1338 19 16
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5.4 Variabilidad de frecuencias alélicas en la poblacion peruana e hispana.
Al realizar la comparacion entre los marcadores STRs autosémicos

entre la muestra poblacional peruana e hispana se aprecia la existencia

de alelos propios tanto para la poblacién peruana y la hispana. Asimismo

se observa que existen alelos que se encuentran con mayor frecuencia en

la poblacion peruana que en la poblacion hispana y viceversa.

En la tabla 46, se realiza el comparativo de las frecuencias alélicas
entre la muestra poblacional peruana y las frecuencias hispanas
proporcionado por el manual de Globalfiler by Life Technologies For

Forensic or Paternity 2013, con la finalidad de observar sus variaciones.

Tabla 46: Variacion de frecuencias alélicas en la poblacion peruana y la

hispana
POBLACION POBLACION . POBLACION POBLACION .
Alelos PERUANA  HISPANA Fr;c‘:;‘l‘:i':s Alelos PERUANA  HISPANA Fr::;::::i':s
(n=300) (n=368) (n=300) (n=368)
Marcador D3S1358 Marcador TPOX
9 % 0.0014 0.0014 6 0.0050 0.0054 0.0004
11 0.0033 x 0.0033 7 0.0033 0.0014 0.0019
12 x 0.0014 0.0014 8 0.5883 04783 0.1100
13 x 0.0041 0.0041 9 0.0283 0.0802 0.0519
14 0.0217 0.0910 0.0693 10 0.0167 0.0611 0.0444
15 0.5633 0.3465 02168 11 0.2233 0.2636 0.0403
16 0.2850 0.2690 0.0160 12 0.1350 0.1073 0.0277
17 0.0867 0.1793 0.0926 13 x 0.0014 0.0014
18 0.0367 0.0992 0.0625 14 x 0.0014 0.0014
19 0.0033 0.0082 0.0049 Marcador D8S1179
Marcador YWA 8 0.0050 0.0068 0.0018
11 x 0.0014 0.0014 9 0.0050 0.0027 0.0023
12 x 0.0027 0.0027 10 0.0717 0.0951 0.0234
13 0.0033 0.0014 0.0019 11 0.0467 0.0503 0.0036
14 0.0133 0.0652 0.0519 12 0.1850 0.1250 0.0600
15 0.0600 0.0978 0.0378 13 0.3400 0.3315 0.0085
16 0.3633 03057 0.0576 14 0.2000 0.2323 0.0323
17 0.3800 02717 0.1083 15 0.1250 0.1141 0.0109
17.3 x 0.0014 0.0014 16 0.0183 0.0353 0.0170
18 0.1317 0.1807 0.0490 17 0.0017 0.0068 0.0051
19 0.0367 0.0639 0.0272 18 0.0017 x 0.0017
20 0.0117 0.0082 0.0035

(*) No se registraron alelos
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POBLACION POBLACION

POBLACION POBLACION

Alelos PERUANA  HISPANA D ierencia Alelos  PERUANA  HISPANA Dierencia
(n=300) (n=368) Frecuencias (n=300) (n=368) Frecuencias
Marcador D16S539 Marcador CSF1PO
6 g 0.0014 0.0014 7 & 0.0095 0.0095
8 0.0033 0.0204 0.0171 8 0.0033 0.0054 0.0021
9 0.2300 0.1019 0.1281 9 0.0100 0.0258 0.0158
10 0.2500 0.1576 0.0924 10 0.1850 0.2514 0.0664
11 0.1983 0.3179 0.1196 11 0.2633 0.2745 0.0112
12 0.2317 0.2418 0.0101 11.1 * 0.0014 0.0014
13 0.0817 0.1440 0.0623 12 0.4450 0.3791 0.0659
14 0.0050 0.0122 0.0072 13 0.0833 0.0462 0.0371
15 i 0.0027 0.0027 14 0.0083 0.0054 0.0029
Marcador D18S51 15 0.0017 0.0014 0.0003
9 e 0.0014 0.0014 Marcador THO1
10 0.0017 0.0068 0.0051 6 0.2550 0.2717 0.0167
11 0.0117 0.0122 0.0005 7 0.4733 0.3274 0.1459
12 0.1250 0.1046 0.0204 8 0.0267 0.0870 0.0603
13 0.1550 0.1141 0.0409 9 0.0550 0.1277 0.0727
14 0.2233 0.1630 0.0603 93 0.1883 0.1712 0.0171
14.2 & 0.0014 0.0014 10 0.0017 0.0149 0.0132
15 0.1300 0.1223 0.0077 Marcador D2S441
15.2 & 0.0014 0.0014 9 & 0.0014 0.0014
16 0.1050 0.1291 0.0241 10 0.6271 0.3030 0.3241
17 0.1467 0.1739 0.0272 11 0.1957 0.3193 0.1236
18 0.0567 0.0774 0.0207 11.3 0.0184 0.0462 0.0278
19 0.0300 0.0353 0.0053 12 0.0217 0.0380 0.0167
20 0.0067 0.0190 0.0123 12.3 * 0.0041 0.0041
21 0.0050 0.0217 0.0167 13 0.0134 0.0190 0.0056
22 * 0.0068 0.0068 14 0.1054 0.2310 0.1256
22.2 0.0017 & 0.0017 15 0.0117 0.0340 0.0223
23 * 0.0054 0.0054 16 0.0067 0.0041 0.0026
24 0.0017 0.0027 0.0010 Marcador FGA
25 * 0.0014 0.0014 17 0.0033 & 0.0033
Marcador D21S11 18 0.0033 0.0068 0.0035
24.2 & 0.0027 0.0027 19 0.1000 0.0761 0.0239
26 0.0017 0.0041 0.0024 20 0.0467 0.0870 0.0403
27 0.0067 0.0149 0.0082 20.2 & 0.0027 0.0027
28 0.0650 0.1141 0.0491 21 0.0617 0.1345 0.0728
28.2 & 0.0014 0.0014 22 0.0633 0.1440 0.0807
29 0.1683 0.2106 0.0423 22.2 * 0.0054 0.0054
29.2 0.0017 & 0.0017 23 0.1167 0.1291 0.0124
30 0.2000 0.2717 0.0717 23.2 * 0.0041 0.0041
30.2 0.0150 0.0177 0.0027 24 0.1767 0.1562 0.0205
31 0.0433 0.0516 0.0083 25 0.2133 0.1372 0.0761
31.2 0.1450 0.1114 0.0336 253 0.0017 & 0.0017
32 0.0050 0.0136 0.0086 26 0.1650 0.0707 0.0943
322 0.2633 0.1250 0.1383 27 0.0333 0.0312 0.0021
33 * 0.0014 0.0014 28 0.0100 0.0095 0.0005
33.2 0.0750 0.0530 0.0220 29 0.0033 0.0041 0.0008
34.2 0.0067 0.0014 0.0053 30 * 0.0014 0.0014
35 & 0.0027 0.0027 49.2 0.0017 &3 0.0017
35.2 0.0017 * 0.0017
36 0.0017 0.0014 0.0003
38 * 0.0014 0.0014

(*) No se registraron alelos
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POBLACION POBLACION POBLACION POBLACION

Alelos PERUANA  HISPANA F?;ie:::ccl‘:s Alelos PERUANA  HISPANA Flzie:::;':s
(n=300) (n=368) (n=300) (n=368)

Marcador D19S433 Marcador SE33
10 * 0.0041 0.0041 11.2 0.0017 0.0014 0.0003
11 0.0033 0.0163 0.0130 12 x 0.0014 0.0014
11.2 x 0.0027 0.0027 122 x 0.0014 0.0014
12 0.0233 0.0842 0.0609 13 x 0.0122 0.0122
122 0.0117 0.0149 0.0032 13.2 0.0017 0.0014 0.0003
13 0.1800 0.1848 0.0048 14 0.0100 0.0177 0.0008
13.2 0.1217 0.0693 0.0524 14.2 x 0.0082 0.0082
14 03167 0.3071 0.0096 15 0.0283 0.0489 0.0206
14.2 0.0417 0.0462 0.0045 152 x 0.0014 0.0014
15 0.1683 0.1304 0.0379 16 0.0617 0.0557 0.0060
15.2 0.0917 0.0679 0.0238 16.2 x 0.0027 0.0027
16 0.0300 0.0408 0.0108 16.3 x 0.0014 0.0014
16.2 0.0100 0.0217 0.0117 17 0.1533 0.0870 0.0663
17 x 0.0054 0.0054 172 0.0033 x 0.0033
17.2 0.0017 0.0041 0.0024 18 0.1317 0.1005 0.0312
Marcador D2251045 182 0.0033 0.0027 0.0006
8 0.0017 x 0.0017 19 0.1250 0.0815 0.0435
10 0.0017 0.0068 0.0051 192 0.0033 x 0.0033
11 0.0383 0.0761 0.0378 20 0.0783 0.0448 0.0335
12 0.0050 0.0095 0.0045 202 x 0.0082 0.0082
13 x 0.0109 0.0109 21 0.0200 0.0312 0.0112
14 0.0167 0.0204 0.0037 212 0.0017 0.0109 0.0092
15 0.4300 0.4348 0.0048 22 0.0050 0.0109 0.0059
16 0.4700 0.3465 0.1235 222 0.0100 0.0231 0.0131
17 0.0350 0.0842 0.0492 23 0.0017 x 0.0017
18 0.0017 0.0095 0.0078 232 0.0117 0.0285 0.0168
20 x 0.0014 0.0014 233 x 0.0014 0.0014
Marcador D5S818 24 0.0017 0.0014 0.0003
7 0.1333 0.0530 0.0803 242 0.0133 0.0231 0.0098
8 0.0033 0.0149 00116 252 0.0417 0.0312 0.0105
9 0.0300 0.0503 0.0203 26 x 0.0027 0.0027
10 0.0433 0.0435 0.0002 262 0.0683 0.0639 0.0044
11 0.5650 0.3818 0.1832 272 0.0633 0.0707 0.0074
12 0.1600 0.3016 0.1416 273 x 0.0014 0.0014
13 0.0600 0.1454 0.0854 282 0.0483 0.0625 0.0142
14 0.0033 0.0095 0.0062 292 0.0317 0.0584 0.0267
15 0.0017 x 0.0017 30.2 0.0467 0.0380 0.0087
Marcador D13S317 31 0.0017 0.0014 0.0003
8 0.0183 0.0897 0.0714 312 0.0183 0.0231 0.0048
9 0.3667 0.1630 0.2037 322 0.0050 0.0204 0.0154
10 0.1333 0.0965 0.0368 33 x 0.0041 0.0041
11 0.1283 0.2283 0.1000 332 0.0050 0.0054 0.0004
12 0.1533 0.2745 0.1212 34 x 0.0041 0.0041
13 0.1300 0.1005 0.0295 342 x 0.0027 0.0027
14 0.0700 0.0476 0.0224 352 0.0033 x 0.0033
37 x 0.0014 0.0014

(*) No se registraron alelos
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POBLACION POBLACION POBLACION POBLACION

Alelos PERUANA  HISPANA F?lielfz:;l:s Alelos PERUANA  HISPANA F?lif::;‘:s
(n=300) (n=368) (n=300) (n=368)
Marcador D7S820 Marcador D1S1656
7 0.0133 0.0109 0.0024 9 x 0.0014 0.0014
8 0.0333 0.1250 0.0917 10 x 0.0041 0.0041
9 0.0367 0.0829 0.0462 11 0.0083 0.0394 0.0311
10 0.2283 02514 0.0231 12 0.0283 0.0938 0.0655
103 0.0000 0.0014 0.0014 13 0.1617 0.0707 0.0910
11 0.3933 0.2935 0.0998 14 0.1050 0.1128 0.0078
11.3 x 0.0014 0.0014 14.3 x 0.0027 0.0027
12 02517 0.1902 0.0615 15 0.1383 0.1549 0.0166
13 0.0417 0.0394 0.0023 15.3 0.0083 0.0299 0.0216
14 0.0017 0.0041 0.0024 16 0.2367 0.1508 0.0859
Marcador D10S1248 16.1 x 0.0027 0.0027
8 * 0.0014 0.0014 16.3 0.0300 0.0516 0.0216
9 x 0.0014 0.0014 17 0.0500 0.0679 0.0179
10 0.0017 0.0014 0.0003 17.3 0.1817 0.1576 0.0241
11 0.0050 0.0027 0.0023 18 0.0067 0.0082 0.0015
12 0.0183 0.0448 0.0265 18.3 0.0317 0.0448 0.0131
13 0.2100 0.2595 0.0495 19.3 00117 0.0068 0.0049
14 0.4950 03614 0.1336 203 0.0017 x 0.0017
15 0.2317 0.2269 0.0048 Marcador D12S391
16 0.0283 0.0774 0.0491 13 x 0.0014 0.0014
17 0.0083 0.0231 0.0148 14 x 0.0014 0.0014
18 0.0017 x 0.0017 15 0.0017 0.0408 0.0391
Marcador D2S1338 16 0.0067 0.0503 0.0436
16 0.0100 0.0380 0.0280 17 0.0333 0.0734 0.0401
17 0.1450 0.1780 0.0330 17.1 x 0.0027 0.0027
18 0.0900 0.0652 0.0248 17.3 0.0033 0.0122 0.0089
19 0.2867 0.1753 0.1114 18 0.1700 0.1970 0.0270
20 0.1600 0.1386 0.0214 18.3 x 0.0217 0.0217
21 0.0267 0.0367 0.0100 19 0.2967 0.1875 0.1092
22 0.0650 0.0652 0.0002 19.3 0.0050 0.0122 0.0072
23 0.1650 0.1427 0.0223 20 0.2767 0.1712 0.1055
24 0.0350 0.0883 0.0533 21 0.0750 0.0870 0.0120
25 0.0167 0.0543 0.0376 22 0.0467 0.0679 0.0212
26 x 0.0149 0.0149 23 0.0500 0.0367 0.0133
27 x 0.0014 0.0014 24 0.0217 0.0190 0.0027
28 x 0.0014 0.0014 25 0.0117 0.0136 0.0019
26 0.0017 0.0027 0.0010
(*) No se registraron alelos 27 o 0.0014 0.0014

A continuacién se describen las diferencias encontradas entre la poblacion
peruana y la hispana, por cada marcador estudiado del kit Globalfiler
express.
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5.4.1 Marcador D3S1358

En este marcador la poblacién peruana posee el alelo 11 que no lo
tiene la poblacion hispana; asimismo los alelos 9, 12 y 13 estan
presentes de la poblacidén hispana. El alelo con mayor frecuencia en
la poblacién peruana es el 15 con 56.33%, en cambio en la poblacion
hispana esta representado con 34.65%, en cuanto a los alelos con
menor frecuencia en la poblacién peruana fueron el 11 y 19; en la
poblacion hispana fue el alelo 9 que no se encuentra presente en la
poblacion peruana.

5.4.2 Marcador vVWA
En este marcador los alelos 11, 12 y 17.3 estan presentes en la
poblacion peruana y no se registran en la poblacién hispana. Los
alelos con mayor frecuencia en la poblacion peruana fueron el 17 con
38% vy el 16 con 36.33%, en cambio en la poblacion hispana fueron
los alelos 16 con 30.57 y el 17 con 27.17%, en cuanto a los alelos con
menor frecuencia en la poblacion peruana fue el 13, y en la hispana

fueron los alelos 11, 13y 17.3.

5.4.3 Marcador D16S539

En este marcador los alelos 6 y 15 estan presentes en la poblacién
peruana y ausentes en la poblacién hispana. Los alelos con mayor
frecuencia en la poblacién peruana fueron el 10 (25%), 9 (23%) y 12
(23.17%), en cuanto a la poblacion hispana fueron los alelos 11
(31.79%) y 12 (24.18). Los alelos con menor frecuencia en la
poblacion peruana fue el 8 (0.33%) y en la hispana fue el alelo 6
(0.14%) y 15 (0.27%).

5.4.4 Marcador CSF1PO
En este marcador los alelos 7 y el alelo variante 11.1 se
encuentran presentes en la poblacion hispana, pero no se observa en
la peruana, el aleo con mayor frecuencia para ambas poblaciones fue

el 12 observado en poblaciéon peruana en un 44.5% y en poblacién
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hispana en un 37.91%; mientras que el alelo con menor frecuencia en

ambas poblaciones es el alelo 15, seguido del alelo 8 y 14.

5.4.5 Marcador TPOX
En este marcador los alelos 13 y 14 se observan en la poblacion
hispana, pero no se observan en la poblacion peruana. El alelo 8 se
encuentra con mayor frecuencia en ambas poblaciones con 58.83%
en la poblacion peruana y 47.83% en la poblacion hispana; el alelo
con menor frecuencia en la poblacién peruana es el 6 con 0.5 % y en

la poblacion hispana es el 7, 13y 14 con 0.14%.

5.4.6 Marcador D8S1179
En este marcador el alelo 18 con una frecuencia de 0.17%, se
observa en la poblacion peruana y no se registra en la poblacién
hispana. El alelo con mayor frecuencia para ambas poblaciones es el
13, mientras que el alelo con menor frecuencia en la poblacion

peruanaes el 17y 18 y en la hispanael alelo9y 17.

5.4.7 Marcador D18S51

En la Tabla 24 se puede observar para este marcador que el alelo
variante 22.2 se observa en la poblacién peruana y no se observa en
la poblacién hispana, asimismo los alelos 9, 14.2, 15.2, 22 y 25 se
encuentran solo en la poblacion hispana. El alelo con mayor
frecuencia en la poblacidén peruana es el 14 con 22.33% y con menor
frecuencia estan los alelos 10, 22.2 y 24 con 0.17%; mientras que en
la poblacion hispana el alelo mas frecuente es el 17 con 17.39%, y los
menos frecuente son los alelos 9y 25 con 0.14%.”

5.4.8 Marcador D21S11
En este marcador los alelo variantes 29.2 y 35.2 se observan en la
poblacion peruana con frecuencias de 0.17%, estos alelos no se
observan en la poblacién hispana; asimismo la poblacion peruana no
posee los alelos 24.2, 28.2, 233, 35 y 38 que se observan en la
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poblacion hispana. El alelo con mayor frecuencia en la poblacion
peruana es el 32.2 con 26.33% y con menor frecuencia fueron los
alelos 26, 35.2 y 36; en cambio en la poblacién hispana el aleo 30
presenta mayor frecuencia con 27.17% y con menor frecuencia los
alelos 36 y 38.

5.4.9 Marcador D2S441
En este marcador los alelos 9 y 12.3 se observan solo en la
poblacion hispana. El alelo con mayor frecuencia en la poblacion
peruana fue el 10 con 62.71% y con menor frecuencia el alelo 16 con
0.67%; mientras que en la poblacién hispana se observa en mayor
frecuencia los alelo 10 con 30.30% y el 11 con 31.93%, y con menor
frecuencia al alelo 9 con 0.14%.

5.4.10 Marcador D19S5433
En este marcador los alelos 10, 11.2 y 17 se observan solo en la
poblacién hispana. El alelo con mayor frecuencia en la poblacién
peruana es el 14 con 31.67% y con menor frecuencia el alelo 17.2
con 0.17%; mientras que para la poblacion hispana el alelo con
mayor frecuencia es el 14 con 30.71% y menor frecuencia son el 10
y 17.2 con 0.41%.

5.4.11 Marcador THO1
En este marcador los alelos 6, 7, 8, 9, 9.3 y 10 se encuentran
presentes tanto en la poblacion peruana y en la poblacion hispana. El
alelo con mayor frecuencia es el 7 para ambas poblaciones y con

menor frecuencia el alelo 10.

5.4.12 Marcador FGA
En este marcador los alelos 17, 25.3 y 49.2 se observan solo en la
poblacion peruana, asimismo los alelos 20.2, 22.2, 23.2 y 30 se
encuentran presentes solo en la poblacion hispana. El alelo con
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mayor frecuencia en la poblacion peruana es el 25 con 21.33%,
mientras que en la poblacion hispana es el alelo 24 con 15.62%; por
otro lado el alelo con menor frecuencia es el 49.2 con 0.17% para la
poblacion peruana, y para la poblacién hispana es el alelo 30 con
0.14%.

5.4.13 Marcador D22S1045

En este marcador el alelo 8 se observa solo en la poblacién
peruana, mientras que los alelos 13 y 20 se observan solo en la
poblacion hispana. Los alelos con mayor frecuencia en la poblacion
peruana fueron los alelos 16 (47%) y 15 (43%) y con menor
frecuencia fueron los alelos 8, 10 y 18 con 0.17%; mientras que en la
poblacion hispana el alelo con mayor frecuencia es el 15 (43.48) y 16
(34.65%) y con menor frecuencia el alelo 20 con 0.14%.

5.4.14 Marcador D5S818
En este marcador el alelo 15 se observa solo en la poblacion
peruana, el alelo con mayor frecuencia en ambas poblaciones es el
alelo 11 con 56.5% en peruanos y 38.18% en hispanos y el alelo
con menor frecuencia en la poblacién peruana es el 15 con 0.17% y

en poblacion hispana el 14 con 0.95%.

5.4.15 Marcador D13S317
En este marcador los alelos del 8 al 14 se observan en ambas
poblaciones. El alelo con mayor frecuencia en la poblacién peruana
es el 9 con 36.67% y en poblacion hispana el 12 con 27.45%;
mientras que el alelo con menor frecuencia en la poblacién peruana

fue el 8 con 1.83% y en poblacién hispana el alelo 14 con 4.76%.

5.4.16 Marcador D7S820
En este marcador los alelos 10.3 y 11.3 se observan solo en la

poblacion hispana. El alelo con mayor frecuencia en ambas
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poblaciones es el alelo 11 con 39.33% en poblacion peruana y
29.35% en poblacién hispana; mientras que el alelo con menor
frecuencia en poblacion peruana es el 14 con 0.17% y en poblacion
hispana es el 11.3 con 0.14%.

5.4.17 Marcador D10S1248

En este marcador el alelo 18 se observa solo en la poblacion
peruana, mientras que los alelos 8 y 9 son observados solo en la
poblacion hispana. El alelo con mayor frecuencia en ambas
poblaciones es el alelo 14 con 49.5% en poblacién peruana y 36.14%
en poblacion hispana; mientras que el alelo con menor frecuencia en
poblacion peruana es el 10 y 18 con 0.17% y en poblacion hispana
son los alelos 8,9y 10 con 0.14%.

5.4.18 Marcador D1S1656

En este marcador el alelo 20.3 se observa solo en la poblacion
peruana, mientras que los alelos 9, 10, 14.3, y 16.1 son observados
solo en la poblacién hispana. El alelo con mayor frecuencia en la
poblacion peruana es el 16 con 23.67% y en la poblacidén hispana es
el 17.3 con 15.76%; mientras que el alelo con menor frecuencia en
poblacion peruana es el 20.3 con 0.17% y en poblacién hispana son
los alelos 9y 10 con 0.14%.

5.4.19 Marcador SE33

En este marcador los alelos 17.2, 19.2, 23 y 35.2 se observan solo
en la poblacion peruana, mientras que los alelos 12, 12.2, 13, 14.2,
15.2, 16.2, 16.3, 20.2, 23.2, 26, 33, 34, 34.2, y 37 se observan solo en
la poblacién hispana. El alelo con mayor frecuencia es el alelo 17 con
15.33% en poblacion peruana y el alelo 18 con 10.05% en poblacion
hispana, mientras que los alelos con menor frecuencia son el 11.2,
13.2, 23 y 24 con 0.17% en poblacion peruana y los alelos 11.2, 13.2,
24, 31 con 0.03% en poblacién hispana.
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5.4.20 Marcador D12S391
En este marcador los alelos 13, 14, 17.1, 18.3 y 27 se observan
solo en la poblacién hispana. El alelo con mayor frecuencia en la
poblacion peruana es el 19 con 29.67% y en la poblacién hispana es
el alelo 18 con 19.70%; mientras que los alelos con menor frecuencia
en poblacién peruana es el 15y 26 con 0.17% y en poblacién hispana
el alelo 26 con 0.10%.

5.4.21 Marcador D2S1338
En este marcador los alelos 26, 27 y 28 se observan solo en la
poblacion hispana, el alelo con mayor frecuencia en la poblacion
peruana es el 19 con 28.67% y en la poblacién hispana es el 17 con
17.80%; mientras que el alelo con menor frecuencia en la poblacion
peruana es el 16 con 1% y en poblacion hispana los alelos 27 y 28
con 0.14%.

A continuacion en la Tabla 47, se aprecia una comparacion entre las
poblaciones hispanas, peruanas del presente estudio y estudios realizados en
poblaciones de los departamentos del Perd como: Arequipa, Cajamarca, Chiclayo,
Huancayo, Lima, Piura, Trujillo, se observan los alelos mas frecuentes en 11
marcadores estudiados (frecuencias extraidas de Talledo, 2010). Asimismo en la
Tabla 48, se realiz6 una comparacion entre los alelos con mayor frecuencia en 15
loci de las poblaciones peruana, hispana y ashaninca (frecuencias de la poblacion
ashaninca, extraido de Tineo DH, 2017).

69



Tabla 47: Comparacion de alelos con mayor frecuencia entre poblaciones peruanas

Marcadores Peruana Hispana  Arequipa Cajamarca Chiclayo Huancayo Lima Piura Trujillo

D3S1358 15 15 15 15 15 15 15 15 15
VWA 17/16 16/17 17/16 16/17 16/17 16/17 16/17 16/17 16/17

D16S539 12/11 11/12 9/12 10/12 11/10 9/10 12/11 11/9 11/9

CSF1PO 12/11 12/11 12/11 12/11 12/11 12/11 12/11 12/11 12/11
TPOX 8 8 8 8 8 8 8 8 8

D8S1179 13 13 13 13 13 13/15 13 13 13
D21S11 32.2/30/29  30/29/32.2  30/29/32.2  30/32.2/29 30/29/32.2 32.2/30/29 29/30/32.2 30/29/32.2 30/29/32.2
D18S51 14/13 14/17

D2S441 10 11

D19S433 14 14
THO1 7 7 7 7 7 7 7 7 7
FGA 25 24

D22S1045 16 15

D5S818 11 11 11 11 11 11 11 11 11

D13S317 9/12 12/9 9/11 9/12 9/11 9/12 9/12 9/12 9/12
D7S820 11/12/10 11/10/12 11/10/12 11/12/10 11/10/12 11/10/12 11/10/12 11/12/10 11/10/12
SE33 17/18/19 18/17/19

D10S1248 14 14

D1S1656 16/17.3 17.3/15

D12S391 19/18 18/19

D2S1338 19/23 19/23

Los alelos estan ordenados empezando por el de mayor frecuencia. Del
analisis de la tabla se desprende que las muestras poblacionales peruanas e
hispanas comparten en 10 marcadores el mismo alelo con el indice mas alto. En
los 11 marcadores restantes existen diferencias, como en el marcador D21S11 en
la poblacién peruana cuyo alelo de mayor frecuencia es el 32.2, mientras que en
la poblacién hispana es el 30, asimismo en el marcador D1S1656 en la poblacion
peruana el alelo de mayor frecuencia es el 16 y en la hispana el 17.3. Al hacerse
el comparativo entre las poblaciones del Peru, las frecuencias son similares entre

ellas, a diferencia del marcador D16D19539.
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Tabla 48: Comparacion de alelos con mayor frecuencia entre poblacion peruana, hispana

y ashaninca.
Marcadores Peruana Hispana Ashaninca
D3S1358 15 15 15
VWA 17/16 16/17 16/17
D16S539 12/11 11/12 12/11
CSF1PO 12/11 12/11 12/11
TPOX 8 8 11/8
D8S1179 13 13 14/13
D21S11 32.2/30/29  30/29/32.2 30/31.2
D18S51 14/13 14/17 14/15
D2S441 10 11
D19S433 14 14 14
THO1 7 7 6/7
FGA 25 24 26
D22S1045 16 15
D5S818 11 11 11
D13S317 9/12 12/9 9/13
D7S820 11/12/10 11/10/12 11/10
SE33 17/18/19 18/17/19
D10S1248 14 14
D1S1656 16/17.3 17.3/15
D12S391 19/18 18/19
D2S1338 19/23 19/23 23/17

La poblacion ashaninca en el marcador D2S1338 tiene como mas frecuentes
los alelos 23 y 17, siendo similar a las poblaciones peruana e hispana en el alelo
23, pero es diferente en al alelo 17 como mas frecuente. Asimismo, en el
marcador FGA las tres poblaciones son diferentes en cuanto al alelo mas
frecuente para este marcador. En cuanto a la variabilidad genética observada en
los ashéaninca, este resultdé ser mas similar a la poblacion peruana que a la

hispana.
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5.5 Aplicacion de las frecuencias alélicas en la practica forense.

Se realizaron los calculos probabilisticos utilizando el Software Familias
version 3.2.2, (2017). Se desarrollaron dos casos para identificacion
geneética, en el primer caso se reconoce a un hijo y en el segundo caso a un
hermano, en ambos casos se comparan los resultados obtenidos utilizando

tanto las frecuencias peruanas como las hispanas.

Primer caso: Se pretende establecer el vinculo entre un padre y un hijo,
para ello se obtuvo sangre periférica del presunto padre y del hijo, en la tabla
49 se aprecian los perfiles genéticos del padre alegado y del hijo, asimismo
indices de parentesco utilizando las frecuencias peruana e hispana para

realizar el comparativo.

Tabla 49: Calculo probabilistico para identificacion de hijo

Marcador P::as:;to Prc;si;Jonto LR |-| firse:au::scias LR - frecuencias
Peruanas

AMEL XY XY
D3S1358 |15/16 15/15 1.44314574300 0.8876264868
vWA 16/17 16/16 1.635754007 1.376273053
D16S539 |10/10 10/10 6.344543147 4
CSF1PO [ 10/11 10/12 0.9945306285 1.351216216
TPOX 11/11 11/11 3.794006070 4.477832512
D8S1179 |10/13 13/15 0.7540723982 0.7353676471
D21S11 29/30 29/29 2.3744064580 2.971182412
D18S51 12/13 12/19 2.389818356 2.0004
D2S441 (*) | 10/10 11/11 0.0003480182 0.00073005329
D19S433 |13.2/16.2 [13.2/ 7.2142857140 4.108874281
THO1 6/7 6/6 1.8400809720 1.960784314
FGA 20/25 21/25 1.8221574340 1.172058134
D22S1045 | 15/15 15/16 1.150068997 1.162906977
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D5S818 12/12 11/12 1.657824934 3.1246875
D13S317 |9/10 9/10 4.124828348 2.556969349
D7S820 10/12 10/12 2.309298841 2.0882963
SE33 17/29.2 | 17117 5.749425287 3.261578604
D10S1248 | 14/15 14/15 1.793561252 1.584031947
D1S1656 |13/17.3 |17.3/17.3 3.172906091 2.752063841
D12S391 |20/20 20/20 5.841705607 3.614745211
D2S1338 |17/23 23/23 3.503854240 3.030606061
Likelihood ratio (LR) Total 24758.7116 2692.28662
Probabilidad (W) 99.99596118% 99.96287064%

En la tabla 49 se aprecian las comparaciones de los resultados
obtenidos, tanto al utilizar las frecuencias peruanas como las hispanas.
Cuando se utilizaron frecuencias hispanas el calculo estadistico resulto con
un LR total de 24 758.7116 y una probabilidad de 99.99%, en cambio
cuando se utilizé las frecuencias de la poblacién peruana se obtuvo un LR
menor de 2 692.28662 y una probabilidad de 99.96%. En ambos calculos
se considerd una tasa de mutaciéon de 0.001 en el marcador D2S441, por
que se asumid una posible mutacidén por insercion de padre a hijo (de alelo
10a11).

El LR permite tener la probabilidad de observar los alelos de un perfil

individual o de una mezcla bajo dos hipoétesis alternativas:

El cociente entre esas dos probabilidades se llama Likelihood Ratio (LR)

Probabilidad de obtener “X” resultados genéticos si suponemos H1

LR =
Probabilidad de obtener “X” resultados genéticos si suponemos H2

Hipétesis de parentesco:
H1 = Padre “X” es el padre del hijo
H2 = Padre “X” y el Hijo no estdn emparentados
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Probabilidad genotipo del hijo suponiendo que “X” es el padre

LR

Probabilidad genotipo del hijo

Resolviendo el caso 1:

Marcador | Presunto | Presunto | LR Frecuencias LR Frecuencias
Padre | Hijo Hispanas Peruanas
D3S1358 |15/16 15/15 1.44314574300 0.8876264868

Frecuencia Peruana del alelo 15 en este marcador es 0.5633 (f 15 = 0.5633)

P(genotipo Hijo * Padre) 0.5(f 15) 0.5(0.5633)
LR = = = N
P(genotipo Hijo) (f 15)2 (0.5633)?
El resultado es 0.88762649 utilizando la frecuencia peruana
En el segundo y tercer marcador
Marcador | Presunto | Presunto | LR - frecuencias LR - frecuencias
Padre | Hijo Hispanas Peruanas
vWA 16/17 16/16 1.635754007 1.376273053
D16S539 |10/10 10/10 6.344543147 4
0.5 (f 16) 0.5 (0.3633)
LR VWA = = = 1.37627305
(f16)2 (0.3633)?
1(f10) 1 (0.2500)
LR D16S539 = = 4
(f10)2 (0.2500)2
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Se considera 0.5 porque el genotipo del padre es heterocigoto (16/17) por
lo cual se tiene la mitad de posibilidad de transmitirse al hijo; y se considera
1 cuando el genotipo del padre es homocigoto y tiene 100% de oportunidad
de transmitir su alelo al hijo.

Una vez calculado el LR individual en los marcadores, se procede a
obtener un LR total que es la multiplicacion de todos los LR individuales, en
este caso se multiplicara los LR de los 21 marcadores obteniéndose 2
692.28662.

Interpretando el resultado obtenido al utilizar las frecuencias peruanas se
dice: que es 2 692.3 veces mas probable evidenciar estos perfiles genéticos
si el Sr. “X” es el padre del Hijo, que si el Sr. “X” y el hijo no estan
relacionados. En este caso se obtuvo una probabilidad de 99,96 % por lo
cual no existe vinculo biologico entre el padre y el hijo. Si comparamos el LR
obtenido con las frecuencias hispanas la probabilidad que exista vinculo
bioldgico entre el padre y el hijo es de 99.99 %. Para la legislacion peruana
se considera certero la relacion de vinculo bioldégico cuando es mayor o igual
a 99.99%, ante este resultado se procedié a tipificar el cromosoma Y y
obtuvimos un resultado de no relacion biologia entre el padre y el hijo
estudiado, por ello es de gran importancia utilizar en los calculos de
probabilidad
procedencia del individuo imputado, ver Anexo 8.

las frecuencias poblacionales del grupo poblacional de

Segundo caso: se busca identificar a un hermano. En la tabla 50 se
observan los perfiles genéticos de los dos presuntos hermanos, se resuelve

al igual que el caso anterior.

Tabla 50: Calculo probabilistico para identificacién de hermano

Presunto Presunto . LR Frecuencias
LR Frecuencias
Marcador | Hermano1 | Hermano2 Hispanas Peruanas
(Sangre) (R.O) P
AMEL XY XY
D3S51358 14/17 14/17 9.98357195 73.89236017
vWA 17/18 17/18 3.948467361 4.025776286
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D16S539 11/13 11/13 4.241181877 10.12586653
CSF1PO 9/12 12/13 0.5797612767 0.5308707865
TPOX 9/9 8/8 0.25 0.25
D8S1179 12/13 10/13 0.6270361991 0.6176838235
D21S11 28/31.2 28/30 1.34563979 2.173269231
D18S51 13/16 13/14 1.345420684 1.056612903
D2S441 11/14 10/11 0.6415205136 0.8887966275
D19S433 13/14 14/15 0.6569928362 0.6447347648
THO1 9.3/9.3 6/7 0.25 0.25
FGA 22/25 19/25 1.161078717 0.836029067
D2251045 12/16 12/16 51.75131427 78.72061223
D5S818 10/12 10/12 13.06574896 21.95683603
D13S317 11/11 11/13 1.345159877 2.198363211
D7S820 8/13 8/10 1.2502 4.003753754
SE33 13/19 19/28.2 1.784355828 1.252
D10S1248 13/17 13/17 26.99557299 87.62091222
D1S1656 15/18.3 15/18.3 21.86388648 33.61529564
D12S391 15/17 15/17 46.76567718 2286.52239
D2S1338 20/24 18/20 1.151875902 1.031328125
Likelihood ratio (LR) Total 217113282.8 8.984566629e+012
Probabilidad (W) 99.99999954% 99.99999999999%

En la Tabla 50 se aprecian los perfiles genéticos de dos presuntos
hermanos, que se busca establecer el vinculo biolégico de hermandad. El
célculo probabilistico de los LR se realiza al igual que el caso anterior, en

este caso nos planteamos las siguientes hipotesis (H):

H1: Existe relacién de parentesco entre hermano 1 y el hermano 2 si son
hermanos completos (Provienen de la misma madre “M” y padre “P”).

H2: No existe relacién de parentesco entre ambos hermanos.
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Para el calculo se utilizé el programa Familias v.3.2.2 (2017).

La hipdtesis 1, se representa esquematicamente de la siguiente manera:

Los resultados del LR total fueron los siguientes:

LR Frecuencias Hispanas LR Frecuencias Peruanas

217 113 282.8 8 984 566 629 000.0

Cuando utilizamos las frecuencias Peruanas, se obtuvo la posibilidad de que
exista 8 984 566 629 000.0 veces mas probable evidenciar estos perfiles
genéticos si el hermano 1 y el hermano 2 provienen de una misma madre y
padre; que si no estan relacionados entre si. El porcentaje de probabilidad

se calcula:

LR 8 984 566 629 000
W= —  x100; Entonces W= x 100
LR +1 8 984 566 629 001

Obteniéndose un porcentaje de probabilidad de:

99.999999999988869802614940475188 %

Por otro lado cuando utilizamos las frecuencias hispanas se obtuvo un LR
menor; lo que se desea demostrar en este caso es observar el tamarno del
LR total, que resulto mayor y brinda mayor confianza cuando utilizamos las

frecuencias poblacionales de donde procede el individuo.
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6. DISCUSION

El andlisis de los marcadores STRs autosémicos en grupos poblacionales ha
permitido caracterizarlos y aportar cientificamente en la medicina forense para
identificar genéticamente a las personas. En los ultimos afos hubo gran avance
de la genética forense, pues se desarroll6 a la par con los avances tecnologicos,
cada vez se vuelven mas robustas las técnicas, pues logran amplificar perfiles
genéticos en evidencias con una cantidad minima del ADN. Los STRs se
convirtieron en herramienta basica para la genética forense (Budowle B et al,
1999; Butler JM et al, 2001; Butler JM y Hill CR et al, 2012; Lygo JE et al, 1994),
estos marcadores son altamente polimérficos y funcionan en PCR multiplex,
aumentando el poder discriminativo entre las muestras si incrementamos el

namero de marcadores polimorficos (Ayub et al, 2000 y White et al, 1999).

Caracterizar a los grupos poblacionales es de gran importancia, debido al
creciente uso de la tecnologia del ADN en el sistema de justicia, por tal motivo las
bases de frecuencias alélicas de las poblaciones cada vez son mas numerosas y
se corre el riesgo que exista algun match aleatorio por coincidencia. En la practica
forense se demuestra que un alelo cuanto menos frecuentes se exprese en una
poblacion, aumentara la posibilidad de inclusion, pero si este alelo es comun en la
poblacion, disminuira la posibilidad de inclusién. Por ello es necesario encontrar
todos los alelos “comunes” y cuantas veces se repiten estos alelos en multiples
muestras, para estimar con fiabilidad los alelos presentes en la poblacion de
estudio y asi establecer el peso estadistico de los perfiles genéticos, y las
confrontas genéticas en la identificacién de individuos (Butler, 2005; Berumen
1993).

Con el fin de evidenciar el grado polimorfico de los 21 STRs del kit Globalfiler
es que se analiz6 las frecuencias alélicas y genotipicas para caracterizarlos en
una muestra poblacional peruana. Segun Agrawal et al (2004), cuando se realiza
una seleccién aleatoria de dos individuos se tiene que en un 99.9 % son idénticos
genéticamente, y que el 0.1% es lo que le confiere la individualidad a la persona,
es en estas regiones variables que se localizaron a los marcadores STR

autosémicos.
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Los casos forenses cada vez van aumentando, asi como el tamafno de las
poblaciones, por ello la implementacion de perfiles genéticos en bases de datos
cada vez se vuelven mas estrictos y los cientificos brindan criterios para
seleccionar los marcadores genéticos de acuerdo a los grupos poblacionales.
Actualmente los laboratorios que trabajan con el sistema CODIS, utilizan como
minimo 20 marcadores genéticos; existen otras comunidades cientificas como la
europea en donde utilizan como estandar 15 de los 20 marcadores CODIS y
adicionan el SE33. En el estudio realizado se utilizaron 20 marcadores CODIS
mas el SE33 que en total hacen 21 loci 0 marcadores STRs. Para la identificacion
genética de personas se utilizan un mayor nimero de marcadores discriminantes
con el fin de reducir la probabilidad de coincidencia accidental. Como la
criminalidad no tiene fronteras, los paises que trabajan de acuerdo al sistema
CODIS, pueden intercambiar perfiles genéticos en un futuro préximo y de esta
manera romper barreras y poder revelar la identidad de las personas inculpadas

de cometer algun delito y que migran rapidamente para no ser identificadas.

En el estudio realizado el marcador SE33 present6é el mayor indice de
contenido de informacién polimérfica (PIC) con un 90.95%, y el menor indice lo
tiene el marcador D22S1045 con el 50.71%, si se tiene en consideracion que al
sobrepasar el 50% un marcador genético es considerado muy informante para
casos de identificacion humana, entonces los 21 marcadores moleculares
estudiados por su alto indice de polimorfismo y ser faciles de amplificar, se
consideran muy utiles en la aplicaciéon forense por ser buenos discriminadores en

la poblacion peruana y ayudar en la identificacién genética de los individuos.

En el estudio se obtuvo un PD total mayor a 0.99999999 (99.999999%),
indicandonos que son polimérficos y buenos discriminantes entre la poblacién
peruana para identificar a sus individuos, de igual manera se obtuvo un PE total
de 0.9999997 (99.9999%), este parametro permite determinar los individuos que
falsamente estén implicados en un peritaje forense. Los 21 marcadores del kit
Globalfiler cumplen con criterios para identificar genéticamente a personas

involucradas en un proceso judicial, discriminandolos entre los implicados y
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proporcionando resultados confiables, teniendo la conviccién que el identificado

realmente cometio el delito imputado.

En cuanto al indice de heterocigosidad, el marcador que exhibe el mayor
indice de Hobs es el SE33 con 89.33% y Hesp de 91.69%. En la poblacion
peruana el valor promedio de Hobs es de 72.37% y de Hesp es de 73.95%, estan
muy proximos, existiendo 1.58% de diferencia entre ambos indices. Segun Crow
et al (1970), la heterocigosidad aumenta el poder de discriminacion y disminuye la

probabilidad de coincidencia en muestras analizadas.

La cantidad de heterocigotos observados y esperados, el poder de
discriminacion y exclusion son datos necesarios para evaluar el equilibrio de H-W,
siendo el objetivo de este estudio establecer frecuencias alélicas absolutas para la
poblacion peruana que pueda ser utilizada en la practica forense. Al analizar el
test de Hardy-Weinberg se obtuvo un p-value mayor a 0.05, se observa
desviacion del equilibrio en dos marcadores genéticos D10S1248 (p = 0.0467) y
D2S1338 (p = 0.0074), sin embargo esta desviacion resulto no significativa tras
aplicar la correccién de Bonferroni (1936), obteniéndose p mayor a 0.002 al dividir
(0.05/21). Determinandose que los 21 marcadores se encuentran en equilibrio y
sus frecuencias alélicas obtenidas de estos marcadores son de gran utilidad en la

practica forense.

Existen, estudios realizados en diferentes paises utilizando marcadores STRs
autosémicos, con la finalidad de verificar si la muestra poblacional se encuentra
en equilibrio de H-W y los parametros forenses tienen resultados que les hace
significativos para ser utilizados posteriormente en la practica forense. Al
comparar los resultados obtenidos en la presente investigacién con estudios
realizados en poblaciones hispanas se aprecia que en la investigacion realizada
por Callisaya (2007), en Bolivia, en su investigacion encontré6 que el marcador
D16S539 representa el mayor poder de discriminacion y el minimo valor para los
marcadores TPOX y THO1, siendo el marcador mas polimoérfico el D7S820 quien
representa también el mayor valor de heterocigosidad. A diferencia de Bolivia en
el presente estudio la poblacibn peruana presenta el mayor poder de
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discriminacion en el marcador D1S1656 y el menor PD en los marcadores
D2S441, D22S1045 y TPOX, siendo el TPOX similar en ambas poblaciones,
estas diferencias se deben al menor nimero de marcadores utilizado en el estudio

boliviano.

En el 2009, Lamprea, realizé un estudio de caracterizacion genética en una
poblacion de San Andrés de Colombia, se observd que en la poblacion peruana al
igual que en la poblacién colombiana, los marcadores D2S1338, D18S51, FGA,
resultaron ser mas aportantes para pruebas de identificacion genética, ademas en
el presente estudio se obtuvo dos marcadores adicionales D19S433 y SES3S.
Asimismo en el 2009, Ocampo et al, hicieron un estudio en una poblacién de
Santa Catalina del sur de Brasil, utilizaron 15 loci STR, encontraron que el
marcador mas polimérfico es el D18S51 y el menos polimérfico el TPOX. En la
poblacion peruana estudiada los marcadores menos polimoérficos son D2S441,
D22S1045, TPOX y D3S1358, siendo el TPOX similar a la poblacién del sur de
Brasil, entre los marcadores mas polimorficos en la poblacion peruana también
esta el marcador D18S51. Abovich et al. (2009), realizaron un estudio en una
poblacion de Argentina, determinaron que las frecuencias alélicas que observaron
deben ser incluidas en estudios forenses para identificacion genética. Al
compararlo con los resultados obtenidos en el presente estudio se observé que
existe similar comportamiento en los marcadores estudiados, en cuanto a que se
encontraron en equilibrio de H-W y que los marcadores FGA y D2S1338 también

registraron mayor heterocigosidad y el marcador TPOX menor heterocigosidad.

Nunez et al. (2009 — 2010), hicieron un estudio en una poblacién mestiza de
Panama, al comparar los resultados obtenidos en la poblacién peruana estudiada
no encontramos exceso de homocigotos en los marcadores estudiados, asi como
no existieron alelos raros en nuestra poblacion. En el 2010, Gonzalez et al,
realizaron un estudio en una poblacién mestiza de Yucatan y Nayarit de México,
observaron al igual que en el presente estudio que todos los marcadores se
encontraron en equilibrio de H-W tras aplicar la correccion de Bonferroni. No
encontramos mayores diferencias de distribucion de alelos entre estas
poblaciones.
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En el Pera, Talledo (2010), realizo un estudio en pobladores de los
departamentos de Arequipa, Cajamarca, Chiclayo, Huancayo, Lima, Piura y
Trujillo, se observd que no presentan variaciones significativas entre sus
pobladores, asimismo el presente estudio confirmaria que en los once
marcadores comparados la distribucién genética es similar, por ello es confiable
utilizar frecuencias poblacionales en poblaciones mestizas del Perd como base
Unica para identificacidn humana en genética forense. Al comparar los resultados
con poblacion ashaninca (Tineo 2017), se puede determinar que la poblacion
ashaninca es mas similar a la poblacion peruana que a la hispana, de acuerdo a
la distribucién de frecuencias es posible utilizar las frecuencias peruanas en los

célculos probabilisticos al tratar de identificar a un individuo ashaninca.

Figuera et al (2011), realizaron un estudio en cuatro grupos poblacionales de
Venezuela, encontraron que todos los marcadores estan en equilibrio de H-W
luego de la correccion de Bonferroni. Sus resultados de 15 marcadores resultaron
validados para ser utilizados en genética forense con similares resultados entre
las poblaciones. Comportamiento similar a lo ocurrido en las muestras

poblacionales peruanas que han sido estudiadas.

Manriquez et al. (2011), estudiaron una poblacion hispano amerindio de
Valparaiso Chile, observamos que el comportamiento en cuanto al marcador mas
polimérfico SE33 es similar entre la poblaciéon peruana y la poblacion chilena

mencionada.

Villalobos Rangel et al. (2013), estudiaron dos poblaciones amerindia del
norte y este de México, el comportamiento de la poblacién peruana es similar a la
poblacion mexicana en cuanto a los marcadores mas informativos (D18S51,
D195433, FGA, y D21S11), ademas en el presente estudio se obtuvo a los
marcadores SE33, D16S539, D8S1179, D1S1656, D12S391 también como mas
informantes. Asimismo todos los marcadores en la poblacién peruana también
resultaron en equilibrio de H-W tras aplicar la correccion de Bonferroni a los
marcadores D2S1338 y D10S1248, estos Uultimos son diferentes a los
encontrados en la poblacion mexicana. Asimismo Hernandez y Trejo (2014),
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realizaron un estudio en una poblacion del estado de Zacatecas - México, en 15
STR autosdémicos, obtuvieron que el marcador D21338 no se encontrd en
equilibrio al igual que en el presente estudio, pero que posteriormente al aplicar la
correccidén de Bonferroni, resulto en equilibrio. Igualmente Ramirez (2014), realiz
un estudio en una poblacion de México, utilizando 22 loci STR, observaron que el
marcador PENTA E tuvo el valor mas alto de heterocigosidad; en tanto la
poblacion peruana tuvo al marcador SE33 con mayor heterocigosidad. En la
poblacién mexicana fue el marcador D22S1045 quien presenta el valor mas bajo,
en cambio en el presente estudio este marcador es uno de los que tienen el valor

mas alto.

En el mayor numero de investigaciones realizadas que se lograron revisar,
pocos son los estudios utilizando 21 marcadores STRs autosémicos.
Considerando el mestizaje de las poblaciones, hace que exista similitud entre
ellas, por ello al hacer la comparacién entre las poblaciones expuestas como
Argentina, Bolivia, Brasil, Ecuador, Venezuela, Colombia y Meéxico, al
confrontarlos con la poblacion peruana, las diferencias son minimas. Sin embrago
se encuentran diferencias significativas marcadas con poblaciones de la region
sureste de la Peninsula Iberia, poblacion mestiza de Panamd y poblacion
mexicana de origen caucdsico. Aun siendo estas diferencias menores en un
célculo probabilistico puede ser fatal porque se considera un 0.01% para que
pase de ser culpable a inocente o viceversa.

Al realizar el analisis de comparacién entre las poblaciones peruanas e
hispanas se observa que la poblacion peruana presenta alelos propios y otros
alelos que no los tienen pero que si los tiene la poblaciéon hispana, asimismo
alelos que estan con mayor frecuencia en la poblacién peruana que en la
poblacion hispana. Al realizar la comparacion entre las frecuencias de la
poblacion hispana y peruana, la diferencia entre frecuencias fue de 2.9357 %,
representando un 97.0643% de similitud entre ambas poblaciones, por lo cual la
diferencia estaria dado por la presencia de algunos alelos en la poblacién peruana
que no se reportaron en la poblacién hispana y viceversa, si bien las diferencias
son bajas estas cobran relevancia y el impacto se evidencia en los calculos
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probabilisticos, pues para vincular biolégicamente a un individuo se requiere
99.99% de certeza y si a ello sumamos la diferencia de 2.9357 % que existe entre
la poblacion hispana y la peruana, se podria incluir erroneamente a un individuo
peruano si utilizamos frecuencias hispanas, solo en aquellos casos que se
reporten con 99.99%.

Para la resolucién del caso forense de vinculo de paternidad (padre — hijo),
primero se determind el poder de exclusion, por el cual se verifico todas las
posibles combinaciones de padre e hijo, que puede verificarse antes de ser
sometido al calculo probabilistico. Al existir correlacion entre (padre- hijo), se
procedio a realizar el célculos probabilisticos. Para ello se determiné el indice de
paternidad el cual indica la probabilidad del presunto padre de ser el padre
verdadero del hijo, teniendo como referencia a un hombre tomado al azar de la
poblacion. Asimismo se puede encontrar vinculo biolégico entre (padre-madre-
hijo) o entre hermanos que procedan de los mismos padres o tengan el mismo
vinculo materno y diferente vinculo paterno o viceversa. Asimismo se puede
realizar homologacion de perfiles genéticos en casos de criminalidad, en donde se
busca que un perfil mezcla obtenido a partir de una evidencia (objeto material
como un arma de fuego, piedra, papel, ropa, hisopados u otro objeto) que se haya
recogido en la escena del crimen, y al ser comparado con el perfil genético del
inculpado o victima, se logre homologacion entre ellos. Ver figura 6, del anexo 9.

En el Perq, el sistema de justicia reconoce a las pruebas bioldgicas y es la
prueba del ADN por su certeza seleccionada como un medio efectivo para
esclarecer la vinculacién biolégica, sirve para confirmar las hipétesis planteadas
por el fiscal, siempre que se le atribuya el caracter de indubitable con el fin de
demostrar la existencia o no existencia de la relacién biolégica. Siendo el grado
de certeza en casos de paternidad superior o igual al 99.99%, por ello es
fundamental utilizar las frecuencias alélicas de la poblacién a la que pertenece el
individuo investigado para obtener certeza en el calculo probabilistico.

Hoy en dia por lo general el proceso de justicia concluye con el examen del
ADN con una certeza igual o mayor a 99.99%, por lo cual si observamos el caso
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uno, se podria concluir en un vinculo biolégico entre el padre y el hijo si usamos
las frecuencias hispanas por que se alcanzdé una probabilidad de 99.99%,
asumiendo una mutacion de alelo en el marcador D2S441, se tiene en
consideracion que en consenso internacional se puede establecer vinculo
biolégico hasta con dos posibles mutaciones siempre que se considere la
mutacién en el marcador y el célculo probabilistico sea igual o mayor a 99.99%.
En el mismo caso al utilizar las frecuencias peruanas obtuvimos una probabilidad
de 99.96%, por lo cual no se puede inferir un vinculo biolégico en la relacion
planteada, entonces el estudio se tuvo que ampliar, por lo que se realiz6 la
tipificacién del cromosoma Y, porque ambos individuos eran del sexo masculino y
esclarecer por linea paterna la relacion entre los investigados; si los individuos
investigados hubieran sido de sexo femenino se tendria que realizar tipificacion
del ADN mitocondrial, con el fin de obtener informacién por linea materna,
asimismo se puede realizar tipificacién del cromosoma X. Al analizar el primer
caso planteado se confirma que no es posible la relacidn de parentesco entre el
padre y el hijo, si no se hubiera realizado el estudio del caso utilizando las
frecuencias peruanas se habria dado como resultado erroneamente, la existencia

de relacion de parentesco entre el padre y el hijo.

En el segundo caso el valor de LR es mayor si consideramos para el célculo
probabilistico frecuencias peruanas, brindando mayor certeza al momento de
establecer los vinculos biolégicos. Es por ello la necesidad de utilizar frecuencias
poblacionales del grupo poblacional de donde procede la persona vinculada al
caso judicial, porque al multiplicar los alelos del perfil genético de la persona
inculpada, por la frecuencia poblacional del grupo poblacional al que pertenece el
resultado tendra certeza.
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7. CONCLUSIONES

Se observo en la muestra poblacional peruana que el marcador SE33 es el
que aporta mayor informacidén para las pruebas de identificacién genética
debido a su alto indice de poder de discriminacién (0.9841), contenido de
informacion  polimérfica  (0.9095), poder de exclusibn (0.7818),
heterocigosidad (0.8933), mayor variabilidad de alelos (del alelo 11.2 al 37) y
menor probabilidad de coincidencia (0.0159).

La heterocigosidad del panel de 21 marcadores STRs del kit Globalfiler
express fue de 72.37%, en combinacion con su poder de discriminacion
(99.99999%), poder de exclusién (99.99997%) y de su probabilidad de
coincidencia (0.1165), los hacen buenos discriminantes por ser capaces de
evitar errores de falsa inclusion, haciendo al panel una gran herramienta

para el sistema de justicia peruano.

El panel de 21 marcadores presentaron indices forenses deseables, tienen
un alto poder de discriminacién y estan en equilibrio de Hardy-Weinberg, por
lo cual se deben incluir en las investigaciones para resolver casos forenses

donde estén implicados poblacién peruana.

Existe diferencias genéticas en un 2.9357% entre la poblacién peruana y la
hispana, por lo cual existe impacto en los calculos probabilisticos de vinculos
bioldgicos y se pueden producir coincidencias o exclusiones accidentales.
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8. RECOMENDACIONES

En el presente estudio se determin6 que existen diferencias genéticas entre
la poblacién peruana y la hispana al utilizar 21 marcadores del kit Globalfiler.
Sin embargo es necesario realizar estudios con paneles que posean un
namero mayor de marcadores, para que se pueda incrementar el poder de
discriminacion y disminuir la probabilidad de coincidencia aleatoria.

Considerando que el Peru es un pais pluricultural y multilingle, las
variaciones genéticas que pudieran existir en determinados grupos se deben
determinar a través de estos estudios y poder obtener resultados mas
confiables para la identificacién genética en estos grupos poblacionales.

Realizar este tipo de investigacion y publicarlos a través de la literatura
cientifica, asimismo constituirlos en los bancos de datos genéticos para tener

resultados certeros cuando se aplique en las investigaciones forenses.
Profundizar la investigacion utilizando marcadores genéticos recomendados

por la comunidad europea, con el fin de obtener frecuencias peruanas para

estos marcadores y utilizarlos en los estudios de identificacion genética.
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10. ANEXOS

Anexo 1: Equipos y materiales de laboratorio.

EQUIPOS
e Termociclador Veriti™ de Applied Biosystems
e Vortex
¢ Analizador genético ABI 3500 HID

¢ Refrigeradora doméstica

MATERIALES
e Micropunch
e Placas de 96 tubos
e Tubos PCR de 1,5 ml
e Micropipetas de 0,5a 10 ul, 2 a 20 ul, 100 a 1000 ul.
e Tips con filtro de 10ul, 20 ul, 100 ul'y 1000 ul.
e Tarjetas Whatman FTA
e Sobres para tarjetas FTA
e Septa strip por 96
e Capilar Array de 36 cm para ABI 3500

REACTIVOS
o Kit investigator GLOBALFILER Express.
e Polimero POP-4 para ABI 3500
e DNA Size Standard 600 pb
e Formamida
e Buffer del &nodo para ABI 3500
e Buffer del catodo para ABI 3500
e Ladder alélico GloblaFiler
e Matrix STD — DS36 — DYE SET J6
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Anexo 2. Representacion en UR de dos marcadores genético.

DNA Size (bp)
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Figura 5: Alelos segun el numero de UR (Unidades de Repeticion). Los alelos 13, 14y 30
tiene UR completas, mientras que el alelo 32.2 tiene 32 UR completas y 2 UR incompleta
gue se designa separando con un punto la UR completa del nimero de nucledétidos de la
UR incompleta.
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Anexo 3:

Procedencia de las muestras.

Tabla N° 52: Procedencia de las muestras

N° Departamento Mujeres | Varones | Total
1 Tumbes 3 5 8
2 Piura 3 6 9
3 Amazonas 2 4 6
4 Lambayeque 8 9 17
5 Cajamarca 5 8 13
6 Loreto 3 6 9
7 San Martin 4 10 14
8 La libertad 4 6 10
9 Ancash 2 5 7
10 Lima 6 10 16
11 Ica 3 6 9
12 Huanuco 5 9 14
13 Junin 8 13 21
14 Huancavelica 3 10 13
15 Ucayali 4 6 10
16 Pasco 7 10 17
17 Ayacucho 7 9 16
18 Apurimac 9 11 20
19 Moquegua 4 8 12
20 Madre de Dios 7 9 16
21 Arequipa 5 8 13
22 Cusco 4 7 11
23 Puno 3 6 9
24 Tacna 4 6 10
113 187 300

En la presente tabla se muestran la procedencia de las muestras por
departamento.
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Anexo 4:  Amplificacién de las muestras

Se procedi6 a la preparacion de los reactivos para amplificar.

Reactivos Cantidad (ul)
Master Mix 6.0
Primer Set 6.0

Se agregd 12 ul del mix en cada pocillo de la microplaca por 96 pocillos.

Se adiciona la muestra (1 punch de FTA de 0.8 mm de diametro) y se
consideroé el control positivo y el control negativo.

Homogenizacién de la placa de reaccién.

Centrifugacion a 3000 rpm por 20 segundos.

Se llevé la placa al termociclador

Etapa Temperatura (2C) Tiempo Ciclos

1. lPaso |n'|<,:|al de 95.0 1 minuto )

incubacion
2. Desnaturalizacion 94.0 3 segundos

TPRY 29

3. Hlbl’lda.C,IOH/ 60.0 30 segundos

Extension
4. Extension final 60.0 8 minutos )
5. Paso final 4.0 a )

(*) Temperatura constante

Una vez concluido el protocolo de amplificacién guardamos muy bien los

amplicones a -20 °C hasta su pronta utilizacién.
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Anexo 5. Electroferograma de perfil genético
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Figura 3: Eléctroferograma de perfil genético, representando los 21 STR autosémicos.

Se observa un eléctroferograma obtenido de una muestra analizada, en él se
encuentran los 21 marcadores autosémicos polimérficos, un marcador de
Cromosoma Y y Amelogenina (para determinar el sexo). En cada locus se
observan picos que corresponden a los alelos. Los dos alelos (provenientes uno
de origen paterno y el otro de origen materno) pueden ser iguales (homocigoto) o
diferentes (heterocigoto).
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Anexo 6. Eléctroferograma de la escalera Alélica
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Figura 4. Representacion de los 21 marcadores genéticos con sus alelos.
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Anexo 7. Localizacién cromosémica de los 21 STR.

Locus designation Ch[:g;i:me Alleles included in Allelic Ladder lg::l . Egjlntrol
D351358 3p21.31 2,10, 11, 12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19, 20 &-FAM™ 15, 16
VWA 12p13.31 11,12,13, 14, 15,16, 17, 18, 19, 20, 21, 22, 23, . 14, 16

24
D145539 16q24.1 5 8.9.10, 11, 1213, 14, 15 . 9, 1D|
CSF1PO 5q33.3-34 6,7.8,9,10, 11,12, 13, 14, 15 1,12
TPOX 2p23-2per 5 6,7.8,9 10,11, 12,13, 14, 15 . 88
Y indel Y 1.2 vIc® 2
Amelogenin X: p22.1-223 %Y . XY
Y: p11.2
D851179 8g24.13 56,78, ,910, 11,12, 13, 14, 15, 15, 17, 18, . 12,13
19
D21S11 21g11.2-q21 24,242, 25, 26, 27, 28, 28.2, 29, 29.2, 30, . 28, 31
30.2, 31, 31.2, 32, 32.2, 33, 33.2, 34, 34.2, 35,
35.2, 36, 37, 38
D18S51 18q21.33 7.9,10,10.2,11, 12,13, 13.2, 14, 14.2, 15, 18, 1215
17,18, 19, 20, 21, 22, 23, 24, 25, 26, 27
DYS3N Y 78,9 10,11,12,13 | 1
D25441 2pl4 8,9,10, 11, 11.3, 12,13, 14, 15, 16, 17 NED™ 14,15
D195433 19912 67,8910 11, 12,122 13,132, 14,142, ' 14,15
15, 15.2, 16, 16.2, 17, 17.2, 18.2, 19.2
THO1 11p15.5 4.5,6,7,8,993 10,11, 133 7,93
FGA 4028 13, 14,15, 16, 17, 18, 19, 20, 21, 22, 23, 24, 24,26
25,26,262,27,28, 29,30, 30.2, 31.2, 32.2,
332,422 432, 4462, 5.2, 66.2, 47.2, 48.2,
502,512
D2251045 220123 8,9 10, 11,12, 13, 14,15, 16,17, 18, 19 TAZ™ 11,16
D55818 5g21-31 7,8,9,10, 11,12 13, 14, 15, 16, 17, 18 . 1, 1
D135317 13922-31 5 6,7.89.10,11,12 13, 14, 15, 14 . 1,1
D75820 7g11.21-22 67,8910, 11,1213, 14,15 7,12
SE33 6ql4 42,638.911,12,13, 14,15, 14,17, 18,19, 17,25.2
20,20.2,21,21.2,22.2,23.2, 242, 25.2, 262,
272,282,292, 30.2, 31.2, 32.2, 33.2, 34.2,
35, 35.2, 36, 37
D1051248 10g26.3 89,10, 11,12, 13, 14,15, 14, 17,18, 19 Sip™ 12, 15
D151456 1q42.2 9,10, 11,12, 13, 14, 14.3, 15, 15.3, 16, 16.3, 13, 16
17, 17.3, 183,193, 203
0125391 12p13.2 14,15, 16,17, 18,19, 19.3, 20, 21, 22, 23, 24, 18,19
25,2627
0251338 2q35 11, 12,13, 14, 15, 14, 17,18, 19, 20, 21, 22, 20,23
23, 24,25, 26,27, 28

Figura 7: Localizacion cromosomica de los 21STRs

Fuente Guia del manual GlobalFiler™ Express PCR Amplification Kit, Revision Date
October 2012
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Anexo 8. Tipificacion del cromosoma Y en muestras del caso practico 1.

Tabla 51: Representacion del perfil genético del cromosoma Y del presunto padre y

presunto hijo.

Marcador Prg:;rr:o Prt:lsi}g\ 2
DYS576 18 18
DYS389I 13 13
DYS635 22 22
DYS389ll 28 31
DYS627 23 23
DYS460 10 10
DYS458 19 19
DYS19 17 17
YGATAH4 11 11
DYS448 21 20
DYS391 10 10
DYS456 14 15
DYS390 23 23
DYS438 10 11
DYS392 11 11
DYS518 37 38
DYS570 18 17
DYS437 15 15
DYS385 a/b 12 12
DYS449 28 31
DYS393 13 14
DYS439 12 13
DYS481 23 25
DYF38751 35 35
DYS533 12 12

En la presente tabla, se aprecia que el perfil del cromosoma Y del presunto
padre y del presunto hijo presenta diferencias en 10 marcadores, por lo cual
ambas muestras pertenecen a diferentes haplotipos y no existe vinculo biolégico

de padre a hijo.
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Anexo 9. Homologacién de perfiles genéticos.

Perfil genético del sospechoso

] |
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Figura 6: Homologacion de perfil genético. El perfil genético unico del
sospechoso es comparado con el perfil mezcla de la evidencia. Se aprecia que
el perfil del sospechoso no puede ser excluido en el perfil mezcla por lo cual se

puede inferir que existe relacién entre ambas muestras.
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Resumen

Introduccion: En la practica forense los marcadores del tipo STR (Short Tandem Repeat) son
utilizados por su gran poder discriminativo y por ayudar a identificar individuos genéticamente.
En Perd actualmente se utilizan como minima 20 5TR.

Objetivo: El objetivo del presente estudio es determinar las frecuencias alelicas de 71 marca-
dores genéticos de tipo STR (D351358, WA, D165539, CSFIPO, TPOX, DAS1179, D21511, D1ESS,
025441, D195433, THO1, FGA, D2251045, D55818, 0135317, DTS820, 5E33, D1051248, D151656,
0125391 v DZ51338) en una poblacion mestiza peruana.

Materiales y métodos: Las frecuencias alélicas fueron obtenidas a partir de 300 individuos no
emparentados provenientes de diferentes provincias del Peris. Con los datos obtenidos se realiza
un analisis estadistico.

Resuitados y conclusiones: Todos los loci, excepto el D1051248 y el D251338, estuvieron en
equilibrio de Hardy-Weinberg. El alelo mas frecuente del marcador D351358 es el 15, con un
56,33% en la poblacion peruana v un 34,65% en la poblacion hispana, mientras gue los alelos
menos frecuentes en la poblacion peruana son el 11 y el 19, y en la hispana es el alelo 9,
que no posee la poblacion peruana. El marcador vWA de la poblacion peruana no posee los
alelos 11, 12 y 17.3 que posee la poblacion hispana. El PD es mayor de 0,999999% y ol PE es
de 0,%999997. Al compararse las frecuencias alelicas de la poblacion mestiza peruana y las
frecuencias hispanas del manual de Globalfiler by Life Technologies For Forensic or Paternity
2013 se observan diferencias en las frecuencias alélicas de los marcadores.

& 2018 Asociacion Macional de Medicos Forenses. Publicado por Elsevier Espana, 5.L.U. Todos
los derechos reservados.
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Allele frequencies of 21 autosomal STR markers in a mixed race Peruvian population
applied to forensic practice

Abstract

Introduction: Short Tandem Repeat (5TR) markers are used in forensic practice due to their
great discriminative power and help to identify individuals genetically. At least 20 5TRs are
currently used in Peru.

Objective: The objective of the present study is to determine the allelic frequencies of 21
genetic markers of type STR (0351358, vWA, D165539, CSF1PO, TPOK, D851179, D21511, D18551,
DZ5441, D195433, THOM, FGA, D2251045, D5SE18, 135317, DTSE20, SE33, D1051248, D151656,
0125391 and D251338) in a mixed race Peruvian population.

Materials and methods: The allelic frequencies were obtained from 300 unrelated individuals
from different provinces of Peru. A statistical analysis was performed on the data obtained.
Results and conclusions: All loci, except for D1051248 and D251338, were in Hardy-Weinberg
equilibrium. The most frequent allele of the D351358 marker is 15, with 56.33% in the Perwvian
population and with 34.65% in the Hispanic population, while the alleles less frequent in the
Peruvian population were 11 and 19, and in the Hispanic one, it was the 9 allele, which the
Peruvian population does not have. The vWA marker of the Perunvdian population does not have
the 11, 12, and 17.3 alleles seen in the Hispanic population. The PD is greater than 09957399
and the PE is 0.97999%97. When comparing the allelic frequencies of the Peruvian mixed-race
population and the Hispanic frequencies of the manual of Globalfiler by Life Technologies For
Forensic or Paternity 2013, differences are observed in the allelic frequencies of the markers.
& 2018 Asociacion Macional de Medicos Forenses. Published by Elsevier Espana, 5.L.U. All rights

reserved.

Introduccion

La busqueda de metodos fiables en la identificacion humana
ha sido siempre una gran necesidad para la sociedad tanto a
la hora de resolver casos en el ambito civil como criminal’ .
A lo largo de los ahos, diferentes técnicas han sido utiliza-
das para caractorizar e individualizar a las personas; entre
ellas, ol analisis de huellas dactilares, los analisis amtropo-
logicos, los andlisis de los grupos sanguineos® y también los
analiis moleculares de los polimorfismos del sistema anti-
geno leucocitario humano (HLA). Con el descubrimiento de
la estructura del acido descedrribonucleico (ADM) en 1953
y de sus regiones polimdrficas en 1980, los analisis de ADM
s¢ han convertido en una hemmamienta indispensable para la
genética forense.

Con el analisis de muestras de ADM, cbtenidas de ves-
tigios encontrados en la escena del crimen —Como sangre,
saliva, semen, cabellos, ufias, tejidos, huesos, entre otros—,
y cuando los perfiles de dichas mwestras se organizan e un
banco de datos, se amplia considerablemente la posibilidad
de éitd on una investigacién criminal®=.

En la idemtificacidn humana, el empleo del analisis de
polimorfismos de ADM estd fundamentado en la individuali-
zacion biologica que cada ser humano posee, pues su perfil
gendtico 85 exclusive & inmutable y se encuentra registrado
en todas las células de su organismo brindandole igualdad
& imvariabilidad a todas sus células a Lo largo de su vida (se
excoptua a los casos gue involucran gemelos monocigoti-
cos). El perfil genético de un individwd 2583 COMPuSstD por
diversos marcadores que son heredados de sus progenitores.
Estos marcadores corresponden a secusncias de ADN que

varan entre individuos, denominadas regiones hipervaria-
bles o polimérficas, y estan distribuidas en los cromosomas
autosimricos v sexuales. Es asi que la variabilidad entre los
individuos estd determinada por secuencias que se repi-
ten; dependiendo del tamaho de la unidad de repeticion,
estas secuencias son denominadas ADM satélite (umidad de
repeticion de entre 100 v 10.000 nucledtidos), ADN minisa-
télite junidad de repeticion de entre 10 v 100 nucledtidos)
vy ADN microsatélites (unidad de repeticidn de entre 2y 7
nucledtidos)**.

El esfuerzo de la comunidad forense ha temido como
resultado la generacion de 41 conjuntos de datos poblacio-
nales que proporcionan una base sélida para la frecuencia
de perfiles estimados, en varias poblaciones muestreadas,
como los afroamericanos, cawcasicos, hispanos, asiati-
cos, lejano orient2 y los nmativos americancs™. Existen
diferencias significativas en cada grupo poblacional en
determinados marcadores geneticos y para determinados
alelos; por ello surge la necesidad de tener bases de frecuen-
cias poblacionales por cada grupo o region de la poblacion.

El grupo de trabajo del FBI requiere desde el 1 de enero
del 2017 que los laboratorios incorporen 7 marcadores adi-
cionales (0151656, 025441, D251328, D1051248, D125391,
0195433 y D2251045) a los 13 existentes (DI51358, DS5818,
D7S820, DES1179, D135317, D165539, D18SS1, D21S11,
CSF1PO, FGA, THOM, TPOX, vWA), lo que serna un total de
20 marcadores genéticos autdsdmicos ademas del marca-
dor Amelogenina para la tipifcacion sexual, que deben estar
en las bases de cada pais'’. Asimismo, la comunidad euro-
pea recomienda marcadores estandar (FGA, THO1, VWA,
0151656, D25S441, D3S1358, DBS1179, 01051248, D125391,

Como citar este articulo: Delgado E, Meyra CD. Frecuencias alélicas de 21 marcadores STR autosémicos en una poblacion
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18551, D21511, D2251043) y adicionales DZ51338, 165539,
D195433, 5E33 y Amelogenina. Con elle se busca reducir la
probabilidad de coincidencias accidentales, debido a que
las bases de datos van aumentando considerablemente de
tamaho y se amplia el intercambio entre pases logrando la
identificacion de personas desaparecidas o incriminadas.

Son muchas las investigaciones que proporcionan bases
de datos de frecuencias alélicas a nivel mundial, en las cua-
les s2 evidencia que las frecuencias alélicas difieren entre
poblacicnes o grupos poblacionales; se observa que ciertos
alelos son més frecuentes en las poblaciones, mientras que
hay alelos que en ciertas poblaciones se encuentran ausen-
tes. For ello se pretende caracterizar 21 marcadores STR
autosdmicos en una poblacion peruana mestiza, lo que ser-
vird para obtener una base de frecuencias genéticas como
ayuda en la practica forense. 5e debe tener en cuenta que
la poblacion pervana, al igwal que en otros panses de Lati-
noamérica, es considerada mestiza, producto de la mezcla
genomica entre los conquistadores eurcpeos y la poblacion
nativa de Latinoamérica'’.

Materiales y métodos

En el presente estudio descriptivo de corte transversal, la
poblacién estuvo constituida por personas implicadas en un
procese judicial durante el afo 2013, La poblacion estuvo
conformada por 1.000 individuos y se seleccionaren de forma
aleatoria 300 individuos no emparentados. Los criterios de
exClusion fueron: individwos que hubieran tenido trasplante
de médula dsea v/ o que hubieran recibido transfusion san-
guinea en los Gltimos 6 meses, que pudiera generar perfiles
geneticos del donante. Los criterios de inclusion fueron:
individuos no emparentados, mayores de 18 ahos y que
hubieran firmado el consentimiento informade. Para cada
muestra se obtuve el consentimiento informado firmado v la
cadena de custodia disociando la identidad del participante
de la muestra colectada, para respectar la confidencialidad.

Toma de muestra y extraccion de ADN

Se tomd una muestra de sangre de su dado indice por puncidn
dactilar con lanceta. Las muestras fueron obtenidas en tar-
jetas FTA (wWathman) separadas (incluye codigo de barras).
Las tarjetas FTA contienen una matriz tratada quimicamente
que lisa una gran variedad de tejidos {por ejemplo, san-
gre, salwa, entre otros). Luego de lisar las células, el ADM
liberado se une a la tarjeta donde la matriz protege a los
acidos nucleicos de agemtes dahinos que pudieran producir
degradacion, reduciendo de esta forma la degradacion de
los mismos™.

Obtencion del perfil genético

La determinacion del perfil genético se hizo por ampli-
ficacion directa de los marcadores genéticos del ADM no
codificante con el kit GlobalFiler™ Express, siguiendo las
indicaciones del fabricante (Life Technologies), previamente
validade.

La amplificacion de marcadores STR se realizd empleando
la técnica de amplificacion multiplex. Los productos de

amplificacion del PCR fueron detectados mediante la técnica
de electroforesis capilar con dereccion por fluorescencia en
al analizador genético Applied Biosystems™ 3500,

Seguidamente de la electroforesis capilar, los datos fue-
ron importados a un software de tipificacidn genética,
Genemapper' ID-Xw1.1, con el que se obtuvo v editd el per-
fil genético. Se revisd que el control negativo y el blanco
ne presentasen picos, con el fin de descartar contamina-
cién. Los perfiles genéticos debieron ser corroborados con
un marcador estandar de referencia. Para lo cual se eva-
lud los tamanos de los picos observados (por encima de
50 RFU), la calidad, la concentracion, la presencia o no de
interferencias y posibles alelos nulos.

Finalmente, luego de pasar satisfactoriamente las prue-
bas de control de calidad, v solo en ese caso, se Erron:edih a
exportar dichos perfiles del software GeneMapper [D-X v1.1
en forma de codigos numericos (véase tabla 1 del material
suplementario).

Analisis estadistico

Para caracterizar los 21 marcadores 5TR autosomicos de la
poblacidn peruana en estudic se calcularon los siguientes
parametros estadisticos forenses: el poder de discriminacién
{PD), & poder de discriminacion combinado, el contenido
de informacién polimérfica (PIC), el poder de exclusion
(PE}), el poder de exclusion combinado, la heterocigosidad
observada (Hobs) y la esperada (Hesp), el equilibrio de
Hardy-weinberg (p-valory v la probabilidad de coinciden-
cia (PM) (tabla 1 del material suplementario). Todos estos
parametros nos aywdaron a determinar la utilidad de dichos
marcadores en la resolucién de casos forenses mediante Los
programas PowerState.v1.2', Arlequin®'®. Asimismo, para
aquellos alelos que aparecen en menores veces se calculd la
frecuencia alélica minima (FAM).

Comparacion de frecuencias alélicas entre la
poblacion peruana en estudio vy la poblacion
hispana

Se realizd la comparacion de las frecuencias alélicas entre
la poblacion peruana estudiada y la hispana a fin de detec-
tar la existencia de diferencias significativas entre ambas
poblaciones para cada marcador analizado. Para la presente
investigacion se entiende por poblacidn pervana a aguella
quée esta constituida em las tres regiones definidas del Perd
{costa, sierra y selva) y que se caracteriza por ser multirra-
cial, multilingue y pluricultural. En el caso de la poblacién
hispana, esta incluye a los paises donde la influencia de la
lengua y cultura espahola es notable.

Resultados

Se incluyeron un total de 300 individuos (113 mujeres y 187
varones, mayores de 18 anos). Todos eran mestizos.

Frecuencias alélicas

Las frecuencias alélicas de un marcador genético indican la
cantidad de veces que se observa un alelo en la poblacion
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con relacién al nomero total de alelos de dicho marca-
dor y se representa como wna fraccidn o porcentaje. En la
tabla 1 del material suplementario se muestran las fre-
cuencias alélicas obtenidas de los 21 marcadores STR
autosomicos en la poblacion peruana en estudic. El loci mas
polimdrfico (SE33) presenta 31 alelos, mientras que el menos
pelimarfico { THOH) presenta 6 alelos. Se puede demostrar en
el estudio que los 21 5TR estudiados son buenos marcadores
gendticos para caracterizar a la poblacion peruana por pre-
sentar un alto polimorfismo. Los tres STR mas informativos
por su PIC fuercn el 5E33 (0,9095), seguido del FGA (0,8460),
y el D18551 (0,8404), mientras que ol marcador que presemtd
el indice mas bajo fue el 2251045 (0,5071). Los marcadores
estudiados twiercn valores del PIC mayores de 0,5, lo que
cumple con la condicion de ser muy informativos's.

El PD se caracteriza por la probabilidad de que dos
individuos no relacionados y seleccionados al azar pue-
dan diferenciarse genéticamente mediante ol analisis de
un marcader 0 wn conjuntd de marcadores. Analzando
los resultados expuestos en la tabla 1 del material
suplementario se puede apreciar que el indice del PD para
el marcador SE33 es de 0,9841 —es el mas alto—, seguido
del FGA con 0,9642 y del D18551 con 0,9627; mientras que
el marcador con el wndice de PD mas bajo es el D25441
con 0,7635. El promedio del PD entre los marcadores es de
0.8836.

En cuante al PE, este parametro nos permite estable-
cer la proporcidn de individwos falsamente implicados en un
peritaje. El marcador mas informativo s el SE33 (0,7818),
seguido del D18551 (0,6559) v del D15165 (0,6494), mien-
tras que los marcadores menos informativos son el D2251045
(0,2421), D25441 (0,2440) v D351358 {0,1752).

Analzando los indices Hobs y Hesp, se obtuvo que
para todos los marcadores los indices de Hesp estan muy
proximos a los observados. El valor promedio de Hobs
para la poblacion total es de 0,7237 y el de Hesp es de
0,7395; se obtuwo el mayor indice de Hobs en el marca-
dor SE33 (0,8933), seguido del FGA (0,8533) v del D18851
(0,8300); de igual manera se aprecian los mismos marca-
dores con mayor Hesp, que son SE33 (0,9169), seguido del
FGA (0,8626) v del D18551 (0,8581). En cuanto a los ndi-
ces mas bajos obtenidos, en la Hobs son los marcadores
D25441 (0,5585) v DZ251045 {0,5567), v en la Hesp, los mar-
cadores D25441 (0,5559) v TPOX (0,5856). Segun Crow vy
Kimura's, la heterocigosidad es la probabilidad de que dos
alelos del mismo locws tomado al azar de la poblacion sean
diferentes. La Hesp también es conocida como diversidad
genica.

El test de equilibrio de Hardy-Weinberg (p-valor mayor de
0,05) indicd una desviacion del equilibrio en dos marcadores
genéticos: 01051248 (p=0,0467) y D2513138 (p= 0,007 4), sin
embargo, esta desviacidn resultd no significativa tras aplicar
la correccion de Bonferroni™ . Por ello, se determing que los
21 marcadores se encuefitran en equilibrio.

Finalmenta, el marcador con &l mayor indice de probakbi-
lidad de coincidencia es el D2251045 (0,2416), seguido del
025441 (0,2365) v del DI51358 (0,2253), mientras que el
marcador con &l indice mas bajo es el SE13 (0,0159), seawido
del FGA (0,0358) y del 018551 {0,0373).

La RAM para aquellos alelos que no aparecen regular-
mente 50,0083, la cual se obtuvo al dividir 5 entre 2n («ns
&5 ol numers de Muestras).

Comparacion de frecuencias alélicas entre la
poblacion peruana estudiada y la poblacion hispana

Al realizar una comparacion entre los marcadores y ale-
los presentes en las poblaciones pervana e hispana se
obsorva que existon alelos propios que la poblacién peruana
posee y otros alelos que no los tiene (tabla 2 del material
suplementario); asimismo, se objetiva que algunos alelos
50N mas y menos frecuentes solo en la poblacion peruana
(tabla 1 del material suplementario). A continuacibn, se des-
criben las diferencias encontradas en algunos marcadores de
importancia forense.

En 2l marcador vwa para la poblacidn peruana no se pre-
sentan los alelos 11, 12 y 17.3, pero en la poblacién hispana
51 52 reportan. Los alelos mas frecuentes son el 16y el 17 en
ambas poblaciones: mientras que el alelo menos frecuents
en la poblacion peruana es el 13, y en la hispana son los
alelos 11, 13y 17.3.

En el marcador 0351358 el alelo 11 solo se encuentra en la
poblacién peruana; mientras que los alelos 9, 12y 13 solo se
encuentran en la poblacidn hispana. El alelo mas frecuente
en ambas poblaciones es el 15, mientras que los alelos menos
frecuentes en la poblacidn pervana sonel 11y el 19, yenla
mispana es el alelo 9.

El marcador 01051248 de la poblacidn peruana en estu-
dio aporta el alelo 18 que no posee la poblacién hispana,
mientras que no posee los alelos 8 v 9 que posee la pobla-
cion hispana. El alelo mas frecuente en ambas poblaciones
es el alelo 14; mientras que los alelos menos frecuentes en
poblacién peruana son el 10 y &l 18, y en poblacién hispana
son los alelos 8, 9y 10.

El marcador SE33 de la poblacibn peruvana en estudio
aporta los alelos 17.2, 19.2, 23y 35.2 que no posee la pobla-
cibn hispana, mientras que no poses los alelos 12, 12.2, 13,
14.2, 15.1, 16.2, 16.3, 20.2, 23.2, 26, 13, 34, 34.2, v 37
que poses la poblacin Mispana. EL alelo mas frecuente es
el alelo 17 en poblacion peruvana y el alelo 18 en poblacion
hispana; por otro lade, los alelos menos frecuentes son el
11.2, 13.2, 23 vy 24 en poblacion pervana v los alelos 11.2,
11.2, 24, 1 en poblacidn hispana.

El marcador 0251338 de la poblacion peruana en estudio
no posee los alelos 26, 27 v 28 que poses la poblacibn his-
pana, siendo el alelo mas frecuente en la poblacion peruana
el 19 y en la poblacidn hispana el 17: mientras que ol alelo
menos frecuente en poblacion peruana es el 16 y en pobla-
cibn hispana, los alelos 27 y 28.

Discusion

Los marcadores STR autosomicos en la aplicacion forense
cada vez van aumentando, debido a que los perfiles gené-
ticos en las bases de datos incrementan considerablemente
de tamano. Actualmente los laboratorios que trabajan de
acuwerdo con el sistema CODIS utilzan 20 marcadores gens-
tiCOS COMO Mnimo; asimismo, la comunidad eurcpea utiliza
como estandar 15 de estos marcadores y adiciona el SE33.
Lo que se busca es reducir la probabilidad de coincidencias
accidentales en la identificacion de personas desapareci-
das o incriminadas. Asimismo, se espera que en el futuro
se amplie el intercambio de perfiles genéticos entre paises
con el fin de identificar genéticamente a individuos que por

Como citar este articulo: Delgado E, Meyra CD. Frecuencias alélicas de 21 marcadores STR autosémicos en una poblacion
mestiza pervana aplicado a la practica forense. Rev Esp med Legal. 2018, https: //doi.org/ 10,1016/ 3.reml. 2018.09.002

109



+Modal
REML-257; Mo.of Pagesé

Frecuencias alélicas de 21 marcadores STR en una poblacidén mestiza peruana 5

la globalzacion migran rapidaments para Cometer Crimenes
o desaparecen.

En el 2009 se realizd un estudic en la poblacion de San
Andrés de Colombia’™ utilizando 15 loci STR avtosdmicos,
y so determind que los marcadores STR mas aporeantes
en pruebas de identificacion, por su PIC, PD, PE y namero
de alelos efectivos, eran 0251338, D18531 y FGA. Al igual
que en la poblacién colombiana, la poblacidn peruvana
estudiada tiene los mismos marcadores COMO Mas apor-
tantes para pruebas de identificacion (D251338, D18551,
FGA) ademas de los marcadores D195433 v SEIL. En el aho
009" se realizd un estudio en la poblacion argentina con
15 marcadores STR autosdmicos, v los marcadores que exhi-
bieron mayor heterccigosidad fueron los marcadores FGA
y D251338, mientras que el TPOX tuvo ol menor valor
En la poblacidn pervana estudiada se obtuweo el mismo
comportamiento en los mismos marcadores. En el 2011
mannguez et al.™ realizaron wn estudio en una pobla-
cion hispano-amerindia de valparawso, Chile, en e que
utilizaron & marcadores euwropeos, y encontraron que el
marcador SE33 fue el marcador mas polimdrfico, resul-
tando el mas informativo. El comportamiento en cuanto
al marcador mas polimdrfico SE33 es similar entre la
poblacién pervana y la poblacion chilena estudiada. Ran-
gel et al.* en el 2013 llevaron a cabo wn estudio en
la poblacibn amerindia del norte y este de México, en
el que utilizaron 15 marcadores STR, y detectaron como
marcadores mas informativos a D18551, D195433, FGA v
D21511; resultaron en equilibrio de Hardy-weinberg todos
los marcadores, después de aplicar la correccidn de Bon-
ferroni a los marcadores D135317 y FGA (p<0,0033). El
comportamiento de la poblacidn peruvana en estudio es
similar al de la poblacion mexicana en Cuanto a los
marcadores mas informativos; ademas, se tendran que
agregar los marcadores SE33, 0165539, DBS1179, D151656,
D125391.

En cuanto a la variabilidad de los marcaderes de la
poblacién peruana analizada, se observa que los marcadores
SE33, D21511, FGA, D125391, D151656 v D18551 presenta-
ron mayor variabilidad respecto al numere de alelos; se
detecta que el marcador SE33 presenta 32 alelos distim-
tos, el FGA y D21511 presentan 15 alelos y los marcadores
018551, D125391 v D151656 presentan 14 alelos distintos
cada uno. En cambio, los gue presentan menor variabilidad
de alelos son el THO1 con & alelos y los marcadores D351358,
0135317, TPOX v D165539, que presentan 7 alelos distintos
cada uno.

Realizande una comparacibn entre las frecuencias obte-
nidas de la poblacitn hispana y las obtenidas mediante el
andlisis de la poblacion peruana en estudio, el promedio
de la diferancia de las frecuencias s del 2,9357% (en una
escala del 1 al 100, es baja la diferencia), representando
un 97 ,0643% de semejarza, por lo cual la diferencia estana
dada por algunos alelos entre Lla poblacion peruana que no
se reportarcn en la poblacidn hispana y viceversa.
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