COLABORACIÓN PARA EL ENVÍO DE SECUENCIAS DE ADNmt A LA BASE DE DATOS FORENSE GESTIONADA POR EL IML DE INNSBRUCK (GEP-EMPOP)

La base de datos EMPOP (EDNAP mtDNA Population Database) es un proyecto cuyo objetivo principal es ofrecer una colección de haplotipos de la región control mitocondrial a la comunidad científica (www.empop.org). El proyecto incluye la posibilidad de realizar búsquedas de una secuencia concreta en la base de datos, con el fin de proporcionar las coincidencias entre el haplotipo buscado y los almacenados en la base. 

Está gestionada por el Institute of Legal Medicine (Innsbruck Medical University) y se nutre de secuencias enviadas por laboratorios del campo de la genética forense y de poblaciones. Los datos que contiene son de gran calidad, ya que se someten a diversos controles (calidad, análisis filogenético, chequeo de errores) antes de ser introducidos en la base. 

Actualmente (release 1) se compone de 5173 secuencias repartidas de la siguiente forma:

· 4476 haplotipos del oeste de Europa

· 162 haplotipos del este de Asia

· 187 haplotipos del sureste de Asia

· 348 haplotipos de África

Con el fin de aportar datos de interés y utilidad a dicho proyecto, la comisión de ADNmt del GEP (y animados por esa alma inquieta que tenemos en el grupo que es Leo) os propone una participación en EMPOP como grupo GEP, utilizando los datos de muestras que ya tengamos analizadas en nuestros laboratorios (muestras conocidas y de personas no relacionadas). Otros grupos de la ISFG (como el GEFI) han realizado el esfuerzo de enviar los datos en conjunto, con el fin de que el número de secuencias sea representativo. Dada la gran variabilidad de poblaciones que tenemos en el GEP, hemos pensado que sería muy útil el envío de dichas secuencias pertenecientes a poblaciones que aún no están representadas en EMPOP.

Se trata, por tanto, de un proyecto ambicioso pero de gran utilidad para todos y con él pretendemos realizar una aportación importante a la comunidad científica. No es necesario un esfuerzo en el análisis de nuevas muestras, pero el proyecto sí que exige una recopilación y ordenación de los datos que poseemos en cada laboratorio. Por otra parte, esto puede ser muy útil para cada laboratorio, pues es una forma de preparar correctamente los datos si quiere enviarlos a alguna revista para su publicación. Además, EMPOP chequeará los datos enviados escrupulosamente y por ello, si se supera este filtro, cada laboratorio tendrá más tranquilidad a la hora de publicar sus secuencias. A los laboratorios que ya tengan sus datos publicados queremos decirles que agradeceríamos igualmente que también participaran en el proyecto.

Hay dos formas de participar en EMPOP:

a) Enviando “literature data”, lo cual consiste únicamente en enviar una tabla que contenga los haplotipos

b) Enviando “forensic data”, que implica enviar además de la tabla, el dato bruto de cada muestra, es decir, todos los electroferogramas (forward y reverse).

Creemos que la primera opción es más adecuada para empezar esta colaboración, así que animamos a los laboratorios que tengan datos a participar en el proyecto. El GEP os ofrece ayuda y asistencia en la preparación y envío de estos datos. En una segunda fase, si algún laboratorio quisiera enviar “forensic data”, el GEP también le ofrecería ayuda en la preparación del dato bruto chequeando algunos electros con el fin de haceros saber si superarán los estándares fijados por EMPOP.

Para agilizar y facilitar este trabajo en equipo os relatamos a continuación algunas normas que todos hemos de cumplir y os enviamos un ejemplo de tabla para que rellenéis con vuestros datos (archivo adjunto ejemplo_dataEMPOP)

NORMAS PARA PARTICIPAR EN GEP-EMPOP

Los laboratorios interesados en participar deberán cumplir los siguientes requisitos:

1.- Haber superado con éxito la parte de ADNmt del último ejercicio colaborativo del GEP (2008). Ya que las muestras que forman la base han de ser muestras de referencia, será suficiente haber superado el apartado de paternidad del mismo (muestras M1 a M4). Es necesario que alguno de los miembros de los laboratorios participantes esté al corriente de pago de las cuotas anuales del GEP.

2.- Disponer de al menos 50 muestras (no relacionadas familiarmente por vía materna) ya analizadas para las regiones HVS1 (16024-16365) y HVS2 (73-340). Si algún laboratorio puede aportar más datos de la región control (completa, HVS3) o tiene datos de SNPs de región codificante (de interés para la asignación de haplogrupos) serán también bienvenidos. Es imprescindible además conocer la procedencia geográfica (lugar de nacimiento) de los donantes de las muestras (región/ciudad/población).

3.- Enviar una tabla Excel resumen con las lecturas de cada muestra (haplotipos). Cada muestra llevará un número asociado como en el archivo adjunto ejemplo_dataEMPOP. Este número se relacionará con el número de vuestra muestra en el laboratorio (para vuestro control) y en ningún caso con el nombre o datos del donante (código disociado).

4.- No se deben omitir en el envío los haplotipos que tengan heteroplasmias de longitud. Si eliminamos estos haplotipos porque su lectura sea dificultosa, estaremos sesgando la estima de la ocurrencia de algunos haplotipos. En estos casos lo correcto es re-analizar (o haber analizado) las muestras mediante el uso de primers internos de secuenciación, con el fin de obtener una lectura apropiada. En los tractos homopoliméricos se aconseja informar la secuencia mayoritaria. También es importante conocer el tipo de muestra (sangre, saliva…) pues puede ayudar en la interpretación.

5.- No se deben incluir muestras procedentes de controles de calidad, ni controles positivos de kits, ni ningún otro estándar o patrón.

6.- Enviar la tabla con los datos a la siguiente dirección: lourditasmt@gmail.com. Recibiréis confirmación de la recepción de forma inmediata.

7.- El plazo para entrega de datos será hasta el 15 de Diciembre de 2008, pero si los hacéis de forma progresiva y algunos labs lo envían antes podremos empezar a trabajar sobre esos datos poco a poco.

8.- Los revisores y asesores de esta colaboración serán los laboratorios que ya han enviado secuencias a EMPOP y por lo tanto tienen experiencia en esto. Hasta la fecha estos labs son:


Instituto Nacional de Toxicología y Ciencias Forenses de Barcelona


Instituto Nacional de Toxicología y Ciencias Forenses de Madrid 


Servicio de Huellas Digitales Genéticas de la Universidad de Buenos Aires 

Si existe algún laboratorio más que tenga experiencia en esto, os ruego que nos lo hagáis saber lo antes posible.

9.- En una segunda fase intentaremos enviar “forensic data”. Para ello daremos nuevas normas y enviaremos ejemplos de electros que han sido rechazados por EMPOP con el fin de que os hagáis una idea de qué calidad deben tener los registros. En este caso existen dos opciones:


a) Convertir el “literature data” que enviáis ahora en “forensic data” aportando los electroferogramas si estos son de buena calidad. 


b) Enviando nuevas muestras diferentes a las de esta primera fase, teniendo en cuenta que deben poseer registros de calidad.

