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STRs autosdmicos analizados

STRs autosomicos N2 Marcadores
Analizados 47
No consensuados 23

STRs autosdmicos consensuados:

D8S1179 D13S317 D5S818
D21S11 D16S539 D2S51338
D7S820 D18S51 D19S433

CSF1PO FGA PENTA D
D3S1358 VWA PENTA E
THO1 TPOX ACTBP2_SE33

F13A01
F13B

FES FPS
LPL
D1S1656 *
D12S391

* D1S1656 no consensUa para M2
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Marcadores consensuados:

STR autosomicos: 24
Incluidos en Kits comerciales:
|dentifiler: 15
Pplex 16: penta E, penta D

Incluidos en otros Kits:
FES/FPS, F13A01, F13B, LPL, ACTBP2(SE33), D1S1656, D12S391



Ejercicio Parentesco

m Discordancias en 21 laboratorios

m Diferentes causas y relevancia de las

discordancias

» Problemas con microvariantes

» Asignacion alélica erronea

» Errores de transcripcion

» Origen indeterminado, Registros “ilegibles”



Ejercicio Parentesco

m N determinaciones:
= Totales: 7939 (2008: 7489)

m Discordancias: 60 (0,76%)
- 2008: 41 (0,55%)



Ejercicio Parentesco

m Por laboratorio
m O |a

m b
3
m3

a
a
a

noratorios con 1 sola discordancia
poratorios con 2 discordancias
poratorios con 3 discordancias

noratorios conflictivos’



Ejercicio Parentesco

m ‘Conflictivos’: 50% discordancias
m 563816: 6 discordancias (2 marcadores)
m 563788: 8 discordancias (2 marcadores)
m 563806: 16 discordancias (5 marcadores)
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Caso practico de ‘parentesco’

Se comenten errores puntuales, pero no hay una importante
Incidencia de discrepancias.

N° determinaciones - M1 M 2 M3 M4 Totales
Autosodmicas 1989 1979 1989 1982 7939
discrepancias 18 9 16 17 60

Supone un empeoramiento frente a los datos del ejercicio de
parentesco de ejercicios anteriores 0,55% a 0,76%.



Ejercicio Parentesco

Es especialmente significativo lo que sucede, para D8S1179 en la
muestra M 1.

Presenta una mutacion en la zona de anillamiento del primer de
Identifiler:

11/15

Muy relevante nimero de laboratorios tienen discordancia en esta
muestra para este marcador.
En alguno es su Unico error.



D8S11/79: 563783

Para M 1:

M1_IDENT_230309.fsa 2 Blue
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D8S1179: 564146
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D8S1179: 564146
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D8S1179: 564146
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D8S1179: 564078

Name Panel
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Error de asignacion

Lovcetollouas

2009 EFFL a

GO2 espanha_2009 M1

GO3 espanha_2009 M2
200 5

100

G04 espanha_2009 M3
200 4

100

GO5 espanha_2009 M4

GO8 espanha_2009 CLO
1500
1000
500

F13A: M1

Consenso 6/7
563806 7/8

- s . o
8
F13A01
8
F13A01
8
F13A01
F13AD
8
F13A01

M2 M3

S} 3.2/7
6 4/8



Error de asignacion

m Laboratorio 563801

Consenso 8 11 8/11 8/11
563801 8 11 8/11 6/9

[ 2« hA/ /, o
EN  6c:va /w4 EW  56:M3 /M8

v i 4 et
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4 9 ¥ '

CIN 67 M4 / w4 CI  5v:m3 /M3




Error de asignacion

120 160 200 .240
19 |
0C 30 a0
¥ } ~$
C =N W .
@ 6B:A4¢M4 2009 564114 / M4 200
|
D21S11 M1 M2 M3 M4
Consenso 30/31.2 28/29 29.2/31.2 29.2/30
564114 30/31.2 28/29 29.2/31.2 30/30.2

D3S1358: No hay registro



Error de asignacion

m 563/793:

Consenso M 3: 14.2/29.2
Lab: 14/29.2

PRECINTO 563793
LABORATORIO 109
ELECTROFEROGRAMA SE33
MUESTRA M3

42 63 8 91011 1213 1‘34 151617 1819 ZD 21 2P.23.2425.26.27.282930D.31,32.33.3435 36 37
1500 - 198.1 207.111.220}&H.BHZBQBQEP@EWMBCEMBEBEBQ;EWBOBOBOEEQISSZL8

14 | 1202
1000 &b vl

500

SE33



Error de asignacion
m 563794:

Consenso M 3: 3.2/7
Lab: 4/7




Error de trascripcion

m Para D8S1179:

m 563788 11/15 13 12 13/15

M3-ID Identifile /
l D8S1179 ]
‘ s/
2700
1800
800




Errores multiples

m 564141:

m deteccidon con 3130

m cuantifica con Quantifiler!!!

Sample Name Panel SQ0 0s sQ
4M dentifiler v1 & L)
D8S1179 D21511 | | D75820 | | CSF1PO ]
1 90 150 2{30 250 390 3§B
3900-
2600+
1300+
0 ! J Ad Ak | A
al 13 al 29.2 al 11
ht 2980 ht 273 ht 666
al 15 al 30
ht 2459 ht 700




Errores multiples

m Deficiencias generales

563780 6 7/9.3 6/9 7/8

Consenso 6/9 7/9.3 6/9 7/8



Errores multiples

m D13S317
563783 11 11/12 8/11
Consenso 11/12 11/12 8/11

11
11



Analisis de las
discordancias



http://site.hylabs.co.il/upload/infocenter/info_images/08062004104355@DNA-Sequencing-Analysis.gif
http://genomics.sinica.edu.tw/genomics_doc/10/images/image002_003.jpg
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Analisis de las discordancias

Ejercicio de parentesco:
Las discordancias se acumulan en 21 laboratorios.

9 con una sola discrepancia
6 con dos

3 presentan tres discordancias

| Trgs laboratorios acumulan 6, 8 y 16 discordancias.
Ejercicio Forense:

Las discordancias se acumulan en 8 laboratorios (de 65 que analizan la
muestra M 6).

3 con una sola discrepancia

2 con dos
Tres laboratorios acumulan 4, 6 y 7 discordancias.

Dos laboratorios presentan discordancia en M 7.
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Analisis de los resultados

Hay un alto nimero de laboratorios que no cumple las
especificaciones de rellenado del formulario.

Comas o guion en lugar de barra: /

Doble dato para homozigotos

Hay un gran numero de formas de informar lo mismo:

Sin discordancia en el ejercicio de Parentesco:
F13B, LPL, ACTBP2, D12S391, D13S317, D18S51, D16S539
Curiosamente mismo numero que en 2008, pero tres son distintos




Analisis de los resultados

[ N° determinaciones autosoémicas

T ATS 475 476 Ao o) disc 2 472 468 463 710
450 | N 1o
400 + 380 380 18
350 + 17
300 + 280 5751 6
250 - 15
200 - 14
150 - 43
100 - /*\ s 12
50 - *\ j\ / \ 11
0 |_||IL—‘I/( :"_:’_‘ /f : ' /m : : : 0
<<<<?\<<Q > I <<02&6%1&9%@0&@%”@%@%&@i@@"i@\,@:@%@O/\@q?z%%\,g\"’qQJ{\@QQ%&«{‘/
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Analisis de los resultados

| a distribucion de estas discordancias no es
nomogenea

Hay marcadores con pocas determinaciones y
gran tasa de error

Gran repercusion en un laboratorio de errores
de transcripcion-copiado al formulario.
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Ejercicio Forense

El ejercicio forense consistia en dos muestras dubitadas:

Se enviaba una sola muestra de referencia:
M5

Se solicitaba analizar si se trataba de una mezcla y determinar su
naturaleza y composicion.

En el formulario se animaba a realizar estudios preliminares.
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Ejercicio Forense

Reciben estas muestras 73 (61 en 2008) laboratorios

Un laboratorio deja sin analizar la muestra forense (M 6) aunque, si
ha analizado la indubitada correspondiente.

Analizan la mancha forense (M 6) 65 laboratorios

Analizan (remiten resultados) la muestra de cabello (M 7) 39
laboratorios

Aunque 47 indican haberla extraido en la metodologia



¢,Podria la muestra forense (M 6) recogida en el lugar de los
hechos corresponderse con una mezcla? Establezca la
composicion asi como los posibles componentes de la
misma. ¢Podria pertenecer al donante de la muestra de
referencia M 5?

Todos (65) indican que podria haber contribuido el donante
de M 5.

Ejercicio Forense
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Ejercicio Forense

Se cometen cierto numero de discordancias en los
resultados del genotipado de los marcadores autosémicos
paraM 7.
De 15 laboratorios, 2 presentan  discordancia, uno Ssin
demasiada relevancia y otro acumula 7.

No se incluye en el certificado, supuestamente la muestra
se remite exclusivamente para ADN mitocondrial



Muito obrigada

m Muchas gracias
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