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RESUMEN

Introduccién: La Sociedad Latinoamericana de Genética Forense,
desde el afio 2003 organiza ejercicios colaborativos de comparacion
interlaboratorios a fin de apoyar el fortalecimiento de los laboratorios
de genética forense de Latinoamérica. Objetivo: presentar los
resultados del andlisis del ejercicio de calidad correspondiente al afio
2022. Metodologia: se disefié un ejercicio practico con cinco muestras:
dos hisopados bucales (M1 y M2), una muestra de sangre en FTA (M3),
una muestra mezcla de sangre-semen en FTA (M4) y un resto 4seo
(M5), siendo el ejercicio de calidad de SLAGF el tnico grupo que
incluye en su ejercicio de calidad muestras dseas. Se envié ademas un
ejercicio tedrico con seis casos; dos contenian una mutacién en un
marcador especifico, uno consistié en una exclusién materna, otro de
exclusion paterna, una paternidad sencilla trio y un caso de
identificacién de desaparecido, con muestras de referencia de presunta
hija; su madre y abuela y tios paternos, los ejercicios tedricos estan

http://slagf.org/resultados-control-slagf-2022/x

disponibles en:
Resultados: participaron 16 laboratorios y cinco peritos. En el
ejercicio practico, las muestras de mezcla y los restos dseos presentaron
los mayores desafios, el consenso por muestra fue de 100% para M1, de
93,75% para M2, de 87,5% para M3, 0% para M4 y de 75% para M5.

Rev. cienc. forenses Honduras, Volumen 8, N.°2, Ano 2022 ©Autor(es), Open Access,

CC-BY-NC 4.0 internacional

URL: http://www.bvs.hn/RCFH/html5/



REVISTA DE

Original

El abordaje estadistico en los casos de identificacién y la inclusién de mutaciones deben ser fortalecidos.
Conclusion: los desafios que enfrentan los laboratorios de genética forense latinoamericanos, reflejados por este

ejercicio son similares a los encontrados por otros grupos que realizan ejercicios de calidad en Genética Forense.

ABSTRACT

Introduction: The Latin American Society of Forensic Genetics, since 2003, organizes collaborative
interlaboratory comparison exercises in order to support the strengthening of forensic genetics laboratories in Latin
America. Objective: Present the results of the analysis of the quality exercise corresponding to the year 2022.
Methodology: a practical exercise was designed with five samples: two buccal swabs (M1 and M2), a blood sample
in FTA (M3), a mixed sample of blood-semen in FTA (M4) and a bone remainder (M5), the SLAGF quality exercise
being the only group that includes bone samples in its quality exercise. A theoretical exercise with six cases was
also sent; two contained a mutation in a specific marker, one consisted of a maternal exclusion, another of a
paternal exclusion, a trio simple paternity and a case of missing person identification, with reference samples from
a presumed daughter; his mother and grandmother and paternal uncles, the theoretical exercises are available at:
http://slagf.org/resultados-control-slagf-2022/x Results: 16 laboratories and five experts participated. In the
practical exercise, the mixture samples and the bone remains presented the greatest challenges, the consensus per
sample was 100% for M1, 93.75% for M2, 87.5% for M3, 0% for M4 and of 75% for M5. Conclusion: the challenges
faced by Latin American forensic genetics laboratories, reflected by this exercise, are similar to those encountered

by other groups that carry out quality exercises in forensic genetics.

INTRODUCCION

Los ejercicios de calidad externa, basados en la
infercomparaciéon enfre laboratorios representan
importantes beneficios para los participantes como la
deteccion de limitantes metodoldgicas, analiticas y

de conocimiento, lo cual representa una oportunidad
de mejora y permite la instauraciéon de actividades I
formativas que impacten la calidad en genética =k SLAGF
forense. S

DE GENETICA FORENSE

Desde el 2003, la Sociedad Lafinoamericana de
Genética Forense (SLAGF) realiza un ejercicio de
comparacién  inter  laboratorios  comUnmente
denominado ‘“control de calidad en genética
forense”; en el que participan de manera voluntaria
laboratorios asociados, ya sea publicos o privados de
Latinoamérica'. Recientemente se incorpord la
posibilidad de que peritos parficipen de manera
individual en el ejercicio tedrico.

Presentamos los resultados obtenidos del ejercicio
tedrico y prdctico del ano 2022.
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METODOLOGIA
1.-EJERCICIO PRACTICO

Objetivo: fipificar las muestras obligatorias mediante
los marcadores de uso habitual en el laboratorio
participante  (STR  autosémicos, Cromosoma Y,
Cromosoma X y/o ADN Mitocondrial; etc.),
informando el nombre y marca de los kifs

empleados.

-Cada laboratorio se identificd con un nimero, para
mantener el anonimato, durante la evaluacion de
los resultados.

-Un marcador participa si es reportado por tres o
mds laboratorios.

-Se establecié como consenso cuando el resultado
es reportado por mdas del 75% de participantes.

Muestras remitidas

-Se remitieron via mensajeria cinco muestras
rotuladas como:

M1y M2; muestras de hisopado de carrillo bucal.

M3; una muestra de sangre venosa impregnada en
tarjeta FTA.

M4; una mezcla 2:1 volumen/volumen (V/V), de
fluido seminal de un hombre vasectomizado
(componente mayoritario) y sangre de aportante
mujer (componente minoritario) impregnada en
tarjeta FTA; de andlisis optativo. Los participantes no
tuvieron acceso a esta informacidn solo conocian
que era una mezcla.

M5; una muestra de fragmento dseo de
aproximadamente 2 gramos de peso; de andlisis
optativo.

2.-EJERCICIO TEORICO

Se plantearon dos ejercicios tedricos, uno distribuido
a los peritos y otro distribuido a los laboratorios, que

diferian Unicamente en el planteamiento de uno de
los casos, los ejercicios tedricos estdn disponibles en:

http://slagf.org/resultados-control-slagf-2022/x

El ejercicio tedrico constd de seis casos:

La Sociedad
Latinoamericana de
Genética Forense,
desde el ano 2003
organiza ejercicios
colaborativos de

~ comparacién
interlaboratorios y es
el unico ejercicio que
pone a disposicion de
los participantes
muestras oseas.

CASO 1a (Participantes
peritos):
paternidad, duo (sin
madre), entre una mujery
su alegado padre. Se
proporcionaron los perfiles
genéticos del caso.

Prueba de

Objetivo: Que el
participante identificara la
mutacién en el sistema
DS5818 e incluyera los
cdlculos de la misma en el
andlisis estadistico.

Nivel de complejidad: Bajo

CASO 1b (Participantes
laboratorios): Este caso
consistio en una paternidad
trio simple con padre,
madre e hijo.

Objetivo: Que el
parficipante analizara el

caso e incluyera los
cdlculos estadisticos
correspondientes.

Nivel de complejidad: Bajo

Los participantes de ambos
casos debian ademds
informar el Indice de
Paternidad (IP) para cada
marcador autosémico e IP
total, en el orden
establecido e informar
probabilidad de
paternidad y conclusiones.

CASO 2 (todos los
participantes): Andilisis de
paternidad con un padre
alegado (de origen
francés) y la madre con
dos hijos mellizos recién
nacidos. Se proporcionaron
los perfiles genéticos del
Caso.
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Objetivo: Que el participante identificara la exclusién
materna y realizara el planteamiento estadistico
pertinente a este tipo de casos.

Los participantes debian informar el IP para cada
marcador autosémico e IP total, por hijo, en el orden
establecido e informar probabilidad de paternidad para
cada hijo y conclusiones.

Nivel de complejidad: Bagjo.

CASO 3a (Participantes laboratorios): Un padre alegado,
madre e hijo acuden al laboratorio para solicitar una
prueba de paternidad para fines de conocimiento
propio. Se proporcionaron los perfiles genéticos del caso.

Objetivo: Que el participante identificara la exclusion
paterna y realizara el planteamiento estadistico
pertinente a este tipo de casos.

CASO 3b (Participantes peritos): Prueba de paternidad
trio. Se proporcionaron los perfiles genéticos del caso.

Objetivo: Que el participante identificara la mutacién en
el sistema VWA e incluyera los cdlculos de esta en el
andlisis estadistico.

Nivel de complejidad: Bagjo.

Los participantes debian ademdas informar el IP para
cada marcador autosémico e IP total, en el orden
establecido e informar probabilidad de paternidad y
conclusiones.

CASO 4 (Todos los participantes): Se frata de un caso de
identificaciéon, abordado mediante la comparacién con
familiares paternos a fin de establecer filiacién entre un
hombre desaparecido y su presunta hija, la familia del
desaparecido (madre y hermanos del desaparecido)
denominados en el ejercicio como “presuntos tio 1, tio2,
tio 3 y abuela”; donaron muestras de sangre para
obtener sus perfiles genéticos. Se proporcionaron los
perfiles genéticos del caso.

Objetivos

4.1-Determinar la capacidad de los participantes en la
reconstrucciéon del perfil del “abuelo paterno” y su
contribucién alélica.

4.2-Determinar la capacidad de los participantes en la
reconstruccién de la contribucién alélica paterna, dado

Matamoros, Alape, De la Luz

el genofipo de sus
familiares (Hermanos y
madre).

4.3-Determinar la
capacidad de los
participantes de
estructurar distintos
abordajes para
determinar el vinculo
patermno (indice de
abuelidad e indice
avuncular) e inferir el
parentesco en el
proceso de
identificacién.

4.4-Determinar la
capacidad de los
participantes de
identificar algunas
caracteristicas
particulares del caso y
el impacto de estas
en el cdlculo
estadistico.

Lot # 9669181

Los participantes
debian informar el IP
para cada marcador
autosémico e IP total,
el indice de
parentesco
combinado (IPC), e
informar probabilidad
de parentesco y
conclusiones.

Nivel de complejidad:
Medio.

RESULTADOS

1.- Participantes:

Participaron 16
laboratorios y cinco
(5) peritos; el cuadro 1,
muestra la distribucion
de participantes por
pais.

Lot # 9669181

Control de Calidad 2022

M3
SANGRE

o Sg‘\GF

Rev. cienc. forenses Honduras, Volumen 8, N.°2, Ano 2022 ©Autor(es), Open Access,

CC-BY-NC 4.0 internacional URL: http://www.bvs.hn/RCFH/htmlS5/




REVISTA DE

Matamoros, Alape, De la Luz

—
Cuadro 1: Distribucion por pais y participantes
Pais Laboratorios Laboratorios Peritos Peritos Total y % de
inscritos participantes Inscritos participantes participantes por pais

Meéxico 8 7 a 3 10(47%)
Nicaragua 1 1 o 1(5%)
Panama 1 1 1(5%)
Argentina 4 4 4(19%)
Bolivia 1 1 1(5%)
Colombia 1 1 1(5%)
Ecuador 1 1 1(5%)
Espafia (0] o 2 2 2(9%)

Total 17 16 (94%) 7 5 (71%) 21(100%)

2.-Resultados del ejercicio practico

Se inscribieron 17 laboratorios, y enviaron resultados 16
(?4,11%), de manera extempordnea se recibié un
resultado, el cual no se tomd en cuenta para este
andlisis.

2.1 Marcadores utilizados

-ST

El rango de marcadores STR utilizados oscild entre 16 y
24 marcadores con una media de 23.

El 100% de los participantes (16) analizé las muestras
M1, M2, y M3, el 50% (8) analizé el perfil de mezcla M4
y Unicamente el 25% (4) analizé el resto dseo.

El porcentaje de error en M1 fue de 0%; de 6,25% en
M2, de 12,5% para M3, todos los errores fueron
atribuidos a errores de franscripcidén ya que al revisar
los electroferogramas los alelos identificados eran
correctos.  Los
porcentaje de error por muestra se resumen en el
cuadro 2.

porcentajes de coincidencia vy

La muestra en la que se observd el mayor nUmero de
discordancias fue el perfil de mezcla M4, con 33,34%,
seguido de la muestra désea con un 25%. El andlisis de
M4 mostré que el 50% (4) de los participantes
identificd Unicamente el perfil correspondiente a la
mujer en la mezcla; el 50% (4) restante, identificd un
perfii de mezcla, sin embargo, dos laboratorios
identificaron errdneamente un perfil de mezcla mujer/
mujer y dos laboratorios identificaron un perfil de
mezcla mujer/ hombre. No se alcanzé consenso en
esta muestra.

Enfre los laboratorios que identificaron el perfil de
discrepancias
observadas en los marcadores autosdémicos fueron la

mezcla, las mds frecuentemente
inclusién de alelos que no eran parte de la mezcla, y

la exclusion de alelos esperados.
-Cromosoma Y

El 69% de los laboratorios analizd M1, 62% analizé M2,
50% analizd M4 y 25% analizé M5, con marcadores del
Cromosoma Y. El Y-STR
utilizados oscilo enfre 10 y 27 marcadores con una
media de 20 Y-STR.

rango de marcadores

-Cromosoma X

Unicamente el 12% de los laboratorios realizaron

andlisis de Cromosoma X para M1, M3y M4,

-ADN Mitocondrial

Ningun laboratorio  reporté  andlisis de  ADN

mitocondrial.

2.2 Reactivos utilizados y cuantificaciéon

El 81% (13) informd la utilizacién de plataformas

comerciales, el 19,0% (3) no informd el tipo de

reactivos utilizados.

Ninguno de los participantes informé la realizacion de
cuantificacion.

3.-Resultados del Ejercicio Teérico

3.1 Ejercicio tedrico 1a (Paternidad dUo con mutacién
en DS5818).

Participantes: Laboratorios.
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Cuadro 2:Porcentaje de coincidencia por muestras
M4 mezcla
M1 bucal (16) M2 bucal (16) M3 sangre (16) sangre / semen (8) M5 resto 6seo (4)
Ne de
marcadores Ney % Ney % Ney % Ney % Ney %
Autosomicos Participantes  coincidencia  Participantes  coincidencia Participantes coincidencia Participantes coincidencia  Participantes coincidencia
16 marcadores 1 1 (100%) 1 1 (100%) 1 1 (100%) 0 No aplica 1 0 (0%)
22 marcadores 1 1 (100%) 1 1 (100%) 1 1 (100%) 0 No aplica 0 No aplica
23 marcadores 10 10(100%) 10 10(100%) 10 9 (90%) 6 4 (66.66%) 3 3 (100%)
24 marcadores 4 4 (100%) 4 3 (75%) 4 3 (75%) 2 0 (0%) 0 No aplica
Total 16 16 (100%) 16 15 (93.75%) 16 14 (87.5%) 8 4 (50,0%) 4 3 (75%)
Observaciones Un error de transcripcién Dos errores de transcripcién No consensos Un_lab sin consenso
% Error por
muestra 0% 6,25% 12,5% 50,0% 25,0%

El 69% (11) de los laboratorios participantes no incluyd el cdlculo de la mutacion, lo que condiciond que el IP
expresado en porcentaje fuera mayor al 99,9999% y que no excluyeran el vinculo biolégico. El 31 % (5) que, si
incluyd el cdlculo de la mutacién, informaron la paternidad como no concluyente y recomendaron la inclusién de
la madre, realizar el andlisis de md&s marcadores STR y del Cromosoma Y, o considerar la posibilidad que un familiar
fuese el padre.

3.2 Ejercicio tedrico 1b (Paternidad frio con padre, madre e hija). Participantes: Peritos.
Hubo consenso del 100% de los parficipantes.

3.3 Ejercicio tedrico 2 (Paternidad con exclusidn materna, dos hijos recién nacidos, padre de origen poblacional
distinto al de la madre (francés). Participantes: Laboratorios y peritos.

El 100% de los participantes identificd la exclusion de la maternidad y realizd los cdlculos estadisticos pertinentes
(paternidad duUo), en consenso. El 25%(4) de los participantes menciond en sus conclusiones comentarios sobre la
posible incidencia en el cdlculo estadistico del origen poblacional del padre; el 6% menciond la necesidad de
considerar, ademds, el origen poblacional de la madre del cual no se hace referencia en el enunciado del
ejercicio, el resto de los participantes menciond la importancia de considerar el contexto del caso y la posible
incidencia de esta informacidon en el andlisis estadistico y en la comunicacidén del resultado.

3.4 Ejercicio tedrico 3a (Paternidad trio con exclusidon paterna). Participantes: Laboratorios.
El 100% de los participantes excluyd al padre.
3.5 Ejercicio tedrico 3b (Paternidad trio con mutacién en vWA). Participantes: peritos.

El 100% de los participantes incluyd el cdiculo de la mutacién; tres utilizaron los datos de la AABB, aplicando el
método de tasa de mutacion entre la probabilidad de exclusién, uno utilizd el valor de la tasa de mutacién tasa
de mutacién como IP y el ofro no especificé el método utilizado, pero menciond la AABB vy el software familias v3.3.

3.6 Ejercicio tedrico 4 (Caso de identificacién de masculino desaparecido, utilizando como muestras de
comparacién, la de una presunta hija y la madre bioldgica de esta, ademds de las muestras de la madre, vy tres
hermanos del desaparecido).

Se solicitd

3.6.1 Reconstruir el perfil genético del presunto abuelo paterno.
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El 31% (5) no participd en la resolucidon del ejercicio.
Entre los que participaron el 25% (4/16) incluyd todos
los alelos posibles del abuelo paterno dado el perfil
genético del grupo familiar de comparacion. El 75%
(12/16) de los participantes no los incluyd,
especialmente el alelo 13, en el marcador D75820, el
cual solo lo incluyeron fres participantes.

3.6.2 Determinar los alelos obligados paternos

El 100% de los participantes del ejercicio
reconstruyeron adecuadamente los alelos paternos
obligados.

3.6.3 Informar el indice de parentesco (IP) para cada
marcador autosémico e IP total.

-Respecto al IP parcial y total se observaron
diferencias de varios grados de magnitud en la razén
de verosimilitud. En algunos casos no fue posible
realizar el seguimiento del origen de la discrepancia.
El 55% (11/20) reportaron resultados iguales, sin
embargo, no fue posible establecer un consenso
porgue no se alcanzd el 75% necesario; el 25% (5/20)
mostraron resultados correctos parciales y el 20%
(4/20) con resultados incorrectos.

-En el abordaje del cdlculo de abuelidad, dada la
reconstruccion del genotipo del abuelo, bajo la
hipdtesis que un hijo de esta pareja (abuelo/abuela),
sea el padre bioldgico de la presunta hija versus que
un individuo no emparentado lo seq; el 75%(12) realizé
el cdiculo del indice de abuelidad, el 25%(4) calculd
ademds el indice avuncular con cada uno de los tios
paternos con respecto a la hija presunta, bajo la
hipdtesis que un hermano de estos, sea el padre
bioldgico de la hija versus que un individuo no
emparentado lo sea.

-Globalmente el 25% realizd el cdlculo del indice
avuncular; al analizarlo por grupos Unicamente el 6%
de los laboratorios y el 60% de los peritos lo realizé.

3.6.4 Informar indice de parentesco combinado

-El 25 % de los participantes informé el indice de
parentesco combinado, por lo ya expuesto.

3.6.5 Conclusiones del ejercicio

Este ejercicio presentaba algunas particularidades

Matamoros, Alape, De la Luz

con respecto a los perfiles genéticos de los familiares
paternos denominados como tios, ya que al analizar
los genotipos de los “tios y la abuela” para
comprobar el parentesco entre el grupo familiar de
comparacion, se observaron algunas inconsistencias;
dados los genoftipos posibles para el abuelo paterno
en el marcador D75820, no se reflejaba uno de los
hijos; el cuadro 3, muestra el cruce entre los
genotipos posibles del abuelo paterno dado el
genotipo de "abuela materna y Tio1,Tio 2,Tio 3".

Aunqgue fodos los parficipantes concluyeron
correctamente la no exclusién del vinculo paterno,
dos remarcaron en sus conclusiones una
inconsistencia en el alelo 10 de Tia 1, sin comentar al
respecto. Un participante resaltd una inconsistencia
atribuida a una mutacién en Tios 1, 2, 3 en el
marcador D75820, pero no detalld en que alelo y en
cudl de los tios se presentd, ademds un participante
menciond una mutaciéon en el alelo 13 de Tia 2, en el
marcador D75820, explicando que el alelo 13 no
aparece en la dotacidon genética de los progenitores.

DISCUSION

El andlisis de mezclas continda siendo un drea
prioritaria a fortalecer en los laboratorios dedicados a
la genética forense 25, como lo evidencid el ejercicio;
por tal motivo es necesario fortalecer la aplicacion de
procedimientos como la cuantificacién, la
identificacion previa del tipo de fluidos que
componen la mezcla que se estd analizando, ya que
el abordaje metodoldgico varia, dependiendo del
tipo de mezcla, (especialmente en fluidos biolégicos,
distintos del semen), la adopcién de procesos de
estandarizacion y validacion interna, asi como la
aplicacién de lineamientos internacionales como ISO
17025:20176.

-Resalta el hecho que mds del 50% de los
participantes Unicamente detectaron el perfil de la
mujer en la mezcla, pese a que este era el perfil
minoritario, lo cual podria indicar una falla durante el
proceso de preparacién, manejo o traslado de la

muestra.

El ejercicio de control de calidad de SLAGF es el Unico
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Cuadro 3. Genotipos esperados para el marcador D78820, dada la abuela paterna y los genotipos probables del
abuelo paterno dados Tio 1, Tio 2 y Tio 3

MARCADOR D75820

Genotipo probable de abuelo paterno, dado Tiol, Tio2, Tio3 (hijos)

Genotipo abuela paterna 10 12 10 13 12 13
(madre de Tiol, Tio2, Tio3)
10 Tiol 10,10 D 10,12 Tiol 10,10 10,13 D 10,12 10,13
12 D 10,12 Tio3 12,12 D 10,12 Tio2 12,13 Tio3 12,12 Tio2 12,13
No refleja Tio 2 No refleja Tio3 No refleja Tio 1
Esta combinacion implicaria | Esta combinaciéon  implicaria | Esta combinacion considera
mutaciones simultaneas de +2 y +1 | mutaciones simultaneas para | alelo silente en alelo 10 para

para explicar Tio2

explicar Tio3 explicar Tiol

qgue oferta muestras de restos obseos a los
participantes, sin embargo, la muestra ésea fue la
gue tuvo el menor de nivel de participacion vy
acumuld un alto porcentaje de errores, condicionado
precisamente por la baja participacion.

En relacién con la inclusion de eventos de mutacion
en los cdlculos estadisticos un porcentaje importante
de los laboratorios no los incorpord, pese a que
mencionaron la mutacidn como una posibilidad.
Como era de esperarse, esto impacto en el resultado
al pasar de
recomendable fortalecer la capacitacion respecto a

no concluyente a inclusion. Es

la inclusion de mutacién y posibles alelos nulos en la
valoracién estadistica de la relacidon de parentesco a

examen’.
AUn se enconfraron participantes que utilizan
predicados verbales como “paternidad

practicamente probada”, en sus conclusiones, lo
cual no es recomendable.

En relaciéon el proceso de identificacién por andlisis
de parentesco con referencias familiares, se obtuvo
dispersién en los cdlculos de los IP, condicionado por
planteamiento estadistico,
porcentaje muy bajo realizd los cdlculos de indice

variaciones en el un

avuncular.

Los resultados del ejercicio de confrol de calidad de
la SLAGF 2022, reflejan avances significativos; pero
también una problemdtica comun a los laboratorios
que se dedican a la genética forense, ya reportada
por
colaborativos de control de calidad &1,

ofros grupos que organizan  ejercicios

Cinco anos después del Ultimo andlisis realizado, las
recomendaciones respecto al fortalecimiento del
ejercicio de calidad de SLAGF realizadas en 2017
contindan vigentes 12,
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