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Paternidad Tedrica:

Si bien el ejercicio de Paternidad Tedrica de este afo tenia algunas dificultades, los
ejercicios tedricos anteriores eran relativamente mas complejos, por lo menos en
cuanto al vinculo a determinar.
El planteo este afio fue el siguiente:

= Se trata de determinar la probabilidad de paternidad del presunto padre

respecto al hijo (no se cuenta con la madre)

= Seinforma la tasa de mutacién y la frecuencia de alelos silentes

* Se plantea informarlo segtn la formula m.n x10°

= Se solicita no redondear e informar el IP total con la mayor precisién disponible

Presunto Padre Hijo
CSF1PO 10/12 9/12
D13S317 11/12 11/12
D3S1358 15/18 15
D55818 12 12/13
D7S820 8/10 10/12
FGA 21/22 22/23.2
THO1 9/9.3 6/9.3
TPOX 8 8
vWA 16 17

Como se puede observar en la tabla, la determinacion del vinculo bioldgico de
paternidad es relativamente sencilla, salvo en el marcador vWA en el que encontramos
una discordancia padre/hijo, la que analizaremos en forma separada.

Participaron 116 laboratorios, nimero que se mantiene en los Ultimos ejercicios, de los
cuales 115 envian resultados para todos los marcadores y el resultados “TOTAL”, salvo
el laboratorio 564097 que no envia el resultado para VWA y “TOTAL”".

Del total de 1160 determinaciones (116 laboratorios informando 8 marcadores y el
Total) encontramos 290 (25%) determinaciones fuera del consenso, tomando como
consenso a aquel valor dado por la mayor parte de los laboratorios; 80 de estas
determinaciones fuera del consenso pertenecen a un solo marcador, el VWA.

Por otro lado, 30 de los 116 laboratorios participantes estan fuera del consenso en por
lo menos 1 marcador y de ellos 19 laboratorios concentran el 85.7% de los valores
fuera del consenso (108/126) sin tener en cuenta al marcador mas problematico, uno
de ellos (563794) se encuentra fuera del consenso en 7 de 8 marcadores no
conflictivos.



A continuacidn se presenta una distribucidon de los resultados reportados para cada
marcador:
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THO1 y TPOX
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Como puede observarse en todos los marcadores existe un valor consensuado por la
mayoria de los laboratorios y luego encontramos valores muy cercanos al valor
consenso derivado de errores en el redondeo o en el célculo de los IP parciales.
Ademas, para todos estos marcadores los valores consensuados coinciden con el valor
reportado como “correcto” por el experto que propuso el ejercicio.

Esta situacion cambia cuando analizamos el marcador vWA, en el cual encontramos
una inconsistencia padre/hijo que puede deberse a una mutaciéon de un paso o a un
alelo silente. Esto hace que encontremos una gran dispersidon en los resultados, segln
la férmula utilizadas y segun se considere mutacién, alelo silente o ambas.
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Los resultados para este marcador cambian sustancialmente, hay aproximadamente
un 30% de los laboratorios que obtiene un mismo resultado que difiere del resultado
considerado como “correcto” por el experto que propuso el ejercicio, que lo reporta
solo el 9% de los laboratorios (marcado en rojo).



Si bien la gran mayoria de los laboratorios considera para este marcador la posibilidad
de la ocurrencia de una mutacidn, o la posibilidad de la existencia de un alelo silente,
solo un pequefio grupo de laboratorios considera en el calculo ambas posibilidades,
obteneniendo una formula combinando la posibilidad de una mutacién o alelo silente.

vWA

Alelo silente (formula segun Brenner)
IP—0/q r

donde o= f,= 0.05 q"=f,;+20y 1 =f,4+20

Mutacién

B den,

donde p= tasa de mutacién= 0.001

vWA

Combinacidn alelo silente + mutacion

2f)6f0x1/2[1/2 p (f7+£p) +117] +16°x1/2 p (f171Eo)
IP=

(2f16f0+f162)x(2f17f0+f172)

donde f,)= 0.0 , f,,,=0,2886 y f,,5,=0,2254

Esta variabilidad en los resultados es la que motiva una gran dispersion en el resultado
final, con un grupo de laboratorios (=25%) que informa el valor “TOTAL” que difiere
minimamente con el valor considerado como “correcto”, que lo informa solo el 8% de
los laboratorios (marcado en rojo). Luego existe una gran dispersion de resultados,
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algunos por errores en el redondeo y otros por errores en los cdlculos; lo que hace que
se observen valores que van desde 1x107 a 7.2x10°.

Mas alla de esto, si tenemos en cuenta los valores exactos y los valores que difieren
por errores de redondeo vemos que practicamente el 96 al 99% de los laboratorios
coinciden en todos los marcadores, salvo en el VWA.

Discusion

11,21% 96,55% 1,72%
13,79% 97,41% 2,59%
3,45% 98,28% 1,72%
12,07% 94,83% 5,17%
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A continuacién se presentan los puntos mas importantes de la discusién de este
ejercicio y sobre los ejercicios tedricos en general:

1- La forma de informar los calculos, con la férmula m.nx10°, si bien resulté algo
confusa en un principio, tanto los organizadores como los participantes coincidieron en
su gran utilidad, tanto para la presentacidn de los resultados del control, como para
lograr consensos a la hora de informar los valores.

2- Todos los laboratorios participantes sugirieron la utilizacién de un mayor ndmero de
marcadores para la resolucion de estos casos lo que permitiria, ademas de arribar a
resultados mas concluyentes, acercarse a la realidad en como se resuelven estos casos
en los laboratorios.

3- En el casos del marcador VWA los participantes de las jornadas estuvieron de
acuerdo en que la mejor opcion para resolver el caso era considerando ambas
posibilidades en el calculo (mutacidn o alelo silente), aunque se aclard que no se podia
considerar como incorrecto la consideracion de solo mutacidon o solo alelo silente,
aunque por la frecuencia la segunda opcién era mas correcta que la primera.

4- De la discusion también surgié la importancia de, en un futuro, fijar qué se va a
considerar dentro y fuera del consenso:

e Los valores que informan la mayoria de los laboratorios?

e Los valores que reporta el experto organizador del ejercicio?

e Los valores exactos?

e Los valores exactos + valores con redondeo?

e Los valores exactos + valores con redondeo + los valores dentro del

orden de magnitud?



Desafio Paternidad Tedrica:

El desafio de este afio no era en cuanto a la complejidad del vinculo a determinar, sino
que apuntaba a la eleccién de las formulas a utilizar debido a las particularidades de
los perfiles genéticos de los individuos involucrados.
El planteo este aiio fue el siguiente:

= Se trata de determinar la probabilidad de paternidad de P respecto de H

asumiendo que M es la madre

= Seinforma la tasa de mutacién y la frecuencia de alelos silentes

* Se plantea informarlo segun la férmula m.n x10°

= Se solicita no redondear e informar el IP total con la mayor precisidon disponible

P M Hijo
CSFIPO  10/12  10/11  10/12
D251338 18 19 19
D351358 12/15  17/18  12/18
D55818  11/14 11 11
D75820  11/13 7/9 10/13
D8S1179 10/11  10/11  10/12
D135317 8 8 8
FGA 21/24 24 21/24
THO1 6/9 6/9 6/9
TPOX 8 8/11 8
VWA 16 16/18 16

Como se puede observar en la tabla en los marcadores D251338, D75820 y D8S1179
existen algunas inconsistencias en el trio madre/hijo/padre.

Enviaron resultados para este desafio 61 laboratorios, de los cuales un laboratorio, el
564114, informa 0 en los marcadores D251338 y D8S1179, y en el valor “Total”.

Del total de 732 determinaciones (61 laboratorios informando 11 marcadores y el
Total) encontramos 250 (34.15%) determinaciones fuera del consenso, tomando como
consenso a aquel valor dado por la mayor parte de los laboratorios; 174 de estas
determinaciones fuera del consenso pertenecen a los marcadores conflictivos
D2S1338, D8S1179 y D3S1358 y al resultado “Total”.

Por otro lado, el 69% (42/61) de los laboratorios se encuentran “fuera del consenso”
en por lo menos 1 marcador, y 25 laboratorios concentran el 84.3% de los valores
fuera del consenso(91/108), uno de ellos (563800) se encuentra fuera del consenso en
9 de 9 marcadores no conflictivos.

A continuacién se presenta una distribucion de los resultados reportados para cada
marcador:
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TPOX y vWA

I 2 I O O

TPOX 8 8/11 8 m n P
0 1,9829

vWA 16 16/18 16
4,4365

En el marcador D75820 vemos una mutacién madre/hijo, que al considerarla en el
calculo no genera inconvenientes en la formula (al anularse por estar en el numerador
y en el denominador), aunque hay laboratorios que cometieron errores en este
calculo.

Para el marcador D3S1358, si bien no existe una inconsistencia en el trio
madre/hijo/padre se observa una gran dispersién en los resultados, que en su mayoria
se debe a la utilizacidon erronea de la frecuencia del alelo 12, cuando se debia utilizar la
frecuencia minima, al ser la frecuencia del alelo menor a ésta.

D3S51358

D3S1358 12/15 17/18 12/18

92
55
93
56
26
92
92
6 2
217

En el marcador D251338 observamos que los tres individuos son homocigotas y que
hay una posible mutacidn padre/hijo o la existencia de un alelo silente, siendo esta



ultima opcidn la mas probable al observar los genotipos y asi lo considerd el 41% de los
laboratorios. No obstante esto, la consideracién para el calculo en forma combinada
de la mutacién y el alelo silente es la opcién mas correcta.

D251338

D2S51338 18

40,98%

En el marcador D851179 vemos otra inconsistencia en el trio analizado, pero esta vez
no podemos determinar si es de origen paterno o materno, es por eso que lo correcto
es considerar la posibilidad de que la mutaciéon sea de origen paterno o de origen
materno, consideracion que solo hicieron un 5% de los laboratorios (marcado en rojo).
Esta situacion es la que genera una gran dispersién en los resultados.

D8S5S1179

D8S1179 10/11 10/11 10/12

6,56%

11,48%

11,48%
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D851179

Mutacién considerando la posibilidad de
que sea paterna o materna

IP= [(2f,of; )2 x 1/2 x 1/2 1]
[(2f)0f),) x 1/2 [f, + (fpx 1/2 p)] % (2f10f11)]

donde p= tasa de mutacion= 0.001

Todos los inconvenientes encontrados en estos marcadores “conflictivos” hicieron que
en el resultado total exista una gran dispersién, sin tener un consenso claro, o
practicamente logrando tantos resultados como laboratorios participaron. Quedando
el consenso mayoritario conformado por 4 laboratorios, y en este caso coincide con el
valor aportado como “correcto” por el experto organizador.

Valor Valor
consenso correcto

2800 2800
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Desafio Teorico Forense:

El desafié tedrico forense era realmente muy sencillo lo que permitié conseguir un
gran consenso en los resultados. No obstante, su sencillez hizo que algunos
participantes busquen “trampas” que no existian.

El planteo fue el siguiente:
= Se trata de determinar si en dos casos de robo ha intervenido la misma
= Se cuenta con el perfil genético obtenido a partir de un mancha de sangre y de
un guante de latex
= Se plantea informar la “FRECUENCIA”
= Se solicita responder si existe coincidencia entre ambos perfiles

Guantes  Cristales

AMEL X/Y X/Y
D851179 13/14 13/14
D21S511 29/31.2 29/31.2
D75820 8/11 8/11
CSF1PO 11/12 11/12
D351358 16/19 16/19
THO1 6/9.3 6/9.3
D13S317 8/12 8/12
D16S539 12/13 12/13
D251338 17/20 17/20
D195433 14/15 14/15
VWA 17/18 17/18
TPOX 8 8
D18S51 14/19 14/19
D5S818 12 12
FGA 20/22 20/22

Enviaron resultados para este desafio 46 laboratorios, de los cuales 7 laboratorios no
se ajustan a la consigna de informar frecuencias e informan para cada marcador el LR
guedando fuera del consenso para todas las determinaciones. Estos laboratorios son:
564092, 564087, 564072, 564120, 564116, 564141 y 564106. Por otro lado, hay 2
laboratorios (564083 y 564071) que se encuentran fuera del consenso del valor de
frecuencia en 2 marcadores. Todos los laboratorios responden afirmativamente a la
pregunta sobre si existia coincidencia entre ambos perfiles. El valor consenso de LR fue
de 8,2x10'° y lo informé el 66% de los laboratorios participantes. A continuacion se
presenta una distribucion de los resultados reportados para cada marcador:
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Valor reportado %

LR=5,14 7 15,22%

LR=11,83

~

15,22%

LR=8,33

7

15,22%

LR=79 7 15,22%

D195433 82,61%

f=0,017 1 2,17%
.|
D21S11 82,61%

f=0,005 1 2,17%

D251338 82,61%

f=0,81 1 2,17%

D351358 f=0,01 39 84,78%

LR=11,8 1 2,17%

D5S5818 0,15 39 84,78%

13,04%

LR= 14,76

)]

)]

LR=7,57 13,04%

LR=19,8

~

15,22%

THO1 f=0,12 39 84,78%

LR=3,9 7 15,22%

VWA f=0,09 38 82,61%

f=0,04 1 2,17%
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