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Paternidad Tedrica:

Por ser la primera vez que se incluian los resultados de este ejercicio tedrico en los
certificados, la “Paternidad Tedrica” de este afio era un caso muy sencillo. No tenia ningun
tipo de dificultad, solo habia que prestar atencién al uso de frecuencias minimas y tener en
cuenta las formulas a utilizar en el caso de que la madre y el hijo/a sean heterocigotos e
iguales.
El planteo este aiio fue el siguiente:

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

respecto de Hijo.
= La base de datos a utilizar es la de la tabla anexa
» Latasa de mutacion de un paso es de 1x10
» La frecuencia de alelos silentes es de 5x107

Madre Hijo Supuesto Padre
D8S1179 14/15 13/14 13/15
D21s11 29 29/32.2 30/32.2
D7S820 11 11/14 10/14
CSF1PO 10/12 11/12 11/13
D3S1358 15 15/16 16
THO1 7/9.3 9/9.3 6/9
D13S317 9/10 10 10/12
D16S539 10/12 10/12 12
D2S1338 18/21 21 18/21
D19S433 13.2/14 13/14 13
VWA 16/17 16/18 17/18
TPOX 8/11 8/11 8/11
D18S51 12/14 14/17 17
AMEL X X XIY
D5S818 11/13 11/13 12/13
FGA 23/25 21/25 19/21

Como en ejercicios anteriores se solicita informar las X, Y e IP parciales y totales utilizando
la férmula m.n x 10° y se pide que en todos los casos NO se redondee y que el IP total se
informe con la mayor precision posible.

Participaron 106 laboratorios, 10 menos que en el ejercicio 2009, de los cuales, salvo el
laboratorio 560163, envian resultados parciales y totales para todos los marcadores.

Por otro lado, el 50% (53) de los laboratorios se encuentra fuera del consenso en por lo
menos 1 marcador, tomando como consenso el nimero exacto que informa la mayoria. En
el marcador D75820 es en el que se concentra la mayor parte de los resultados fuera del



consenso, esto se debe a que el 44% de los laboratorios no utilizaron la frecuencia minima
para realizar el calculo.

Por ultimo, al igual que en el 2009 hay 19 laboratorios que concentran la mayoria de los
resultados fuera del consenso, concentrando el 72,17% de los valores fuera del consenso
(153/212), uno de ellos (560178) se encuentra fuera del consenso en los 15 marcadores
analizados y otro laboratorio (560192) en 14. Con respecto al primero de estos dos
laboratorios, sorprende los numeros informados, del orden de 10" a 1021, teniendo los
resultados parciales correctos.

Ademas, existen 2 laboratorios (560190 y 560193) que comenten ambos el mismo error al
informar todos los marcadores, por ejemplo si tienen que informar un IP parcial de 5,1 en
vez que colocarenlatabla’5 1 0, colocan 0 5 1. Si bien el resultado no esta mal, se estd
perdiendo precision.

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

D8S1179 y D21S11 D7S820 y CSF1PO

Supuesto Valor Valor
Padre correcto correcto
m n P

D8S1179 14/15  13/14 13/15 1 6 0 1,6324
D21S11 29 29/32,2 30/32,2 5 0 0 5,0813

D8s11179 D21S11 D75820

D13S317 y D16S539

R | -
Padre correcto Padre correcto
m n P - m n P

D13S317  9/10 10 10/12 1 0 1 10,0604 D251338  18/21 21 18/21 1 3 1 13,8504
D16S539 10/12  10/12 12 2 9 0 2,9403 D19S433 13,2/14 13/14 13 4 2 0 4,2882

D13s311 D165539 D251338 D195433




vWA y TPOX D185S51 y D55818
e =l e e T

VWA 16/17  16/18 17/18 3 0 3,2342 D18S51  12/14  14/17 17 9 8 0 9,8138

TPOX 8/11 8/11 8/11 1 1,2793 Dss8l8  11/13  11/13 12/13 1 0 0 1,0109
D18s51 hEES

TOTAL

Supuesto Valor Valor
Padre correcto correcto
m P

3,01x10°

n
FGA 23/25  21/28 19/21 3 0 0 3,0211

309
22,12%
. 6,13%
369

1,92%

45,19%

S

0,96%

Como puede observarse en practicamente todos los marcadores existe un valor
consensuado al que arriban entre el 80 y el 95% de los laboratorios. Luego, encontramos
valores muy cercanos al valor consenso, derivados de errores en el redondeo o en el
calculo de los IP parciales.

Los errores por redondeo y los resultados derivados de no utilizar frecuencia minima en el
marcador D7S820 llevan a una gran dispersion en los resultados finales. Como puede
observarse en el IP total solo llegan al resultado consenso exacto el 45% de los laboratorios
y luego encontramos valores cercanos al consenso derivados de los errores anteriormente
comentados.

A partir de estos resultados surgieron algunos puntos de discusién durante la reunion,
siendo los siguientes los mas relevantes:

1- Genero mucha sorpresa la dispersién de resultados y los errores cometidos en un caso
tan simple.

2- Se hablo sobre la utilizacion de las frecuencias minimas. Si bien existen diferentes puntos
de vistas sobre su uso, ya hace varios afios se llego a un consenso y por lo tanto para el
ejercicio se deberian utilizar.

3- Ademas se discutio nuevamente lo que se deberia considerar dentro y fuera del
consenso:

Los valores que informan la mayoria de los laboratorios?

Los valores que reporta el experto organizador del ejercicio?

Los valores exactos?

Los valores exactos + valores con redondeo?

Los valores exactos + valores con redondeo + los valores dentro del orden de
magnitud?



Desafio Paternidad Tedrica:

En el desafio de este afio se buscaba la determinacidn de la probabilidad de existencia o no
de vinculo bioldgico de paternidad de un padre fallecido respecto de un hijo. Para eso
contabamos con la madre bioldgica de ese hijo y a los supuestos abuelos biolégicos. Si bien
no era un vinculo complejo de determinar, se apuntd a verificar la uniformidad en la
eleccién de las formulas a utilizar y a la resoluciéon de una posible mutacién o alelo silente
en un marcador.

El planteo este afo fue el siguiente:
= Se trata de establecer la probabilidad de existencia de vinculo biolégico de un
individuo fallecido, hijo de la pareja de presuntos abuelos, respecto de Hijo, dando
por cierta a 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 precisién disponible

Madre Hijo Presunta Abuela  Presunto Abuelo
D8S1179 10/14 10/16 13/15 13/16
D21S11 29/33.2 29/32.2 29/32.2 30/31.2
D7S820 8/11 9/11 9/12 10
CSF1PO 10/13 10/11 10/11 10/11
D3S1358 15/16 15/17 17/18 17
THO1 8/9 9/9.3 6/9.3 9.3
D13S317 10/11 11 11 11/12
D16S539 12 9/12 9/11 11/12
D2S1338 20/22.2 19/20 21/23 19
D19S433 12/14 12/14 14/15 12/14
VWA 16 12/16 12 17/18
TPOX 9/11 8/11 8 8/11
D18S51 12/14 14/17 15/18 17
AMEL X XY X XIY
D5S818 11 11/14 7 13
FGA 21/23 23/23.2 23.2/26 19/24

Solo 60 laboratorios enviaron resultados para este desafio, salvo tres laboratorios (560148,
560149 y 563764) el resto informa los resultados parciales de X e Y, los IP parciales y los
resultados totales, salvo para el marcador D55818 que resulta ser el mas conflictivo.
Sorprendentemente la proporcién de laboratorios fuera del consenso en por lo menos un
marcador es menor que en el ejercicio tedrico, con solo el 38,3%. Por otro lado, si no
tenemos en cuenta al marcador D5S818, encontramos que solo el 15% de las
determinaciones estan fuera del consenso (125/840). Ademas, del total de 60 laboratorios
8 de ellos concentran el 70% de los valores fuera del consenso, con dos (560154 y 560178)
laboratorios que se encuentran fuera del consenso en 14 de los 14 marcadores
consensuados. Nuevamente el laboratorio 560178 informa todos sus resultados con
ndmeros del orden de 10% a 10%, teniendo los resultados parciales correctos, error que
también comete en el ejercicio tedrico.



A continuacion se presenta una distribucién de los resultados reportados para cada

marcador:

D851179 yD21511
e R

9,3985
2,5407

P
D8s1179 10/14 10/16 13/18 13/16 9 3 0
D21S11 29/33.2 29/32.2 29/32.2 30/31.2 2 5 0

D8s1179 D21511

Presunta | Presunto Valor

Abuela | Abuelo correcto
4,4590
2,8626

P
D3S1358 15/16  15/17 17/18 17 0
THO1 8/9 9/9.3 6/9.3 9.3

D351358

D251338 y D195433

Presunta | Presunto Valor
Abuela | Abuelo correcto

4,5208
1,7630

D251338 20/22.2 19/20  21/23 19
D195433 12/14 12/14 14/15 12/14 1 7 0

D251338 D195433

D75820 y CSF1PO

Presunta | Presunto Valor

Abuela | Abuelo correcto
1,9857
1,7012

D78820 8/11 9/11 9/12 10
CSFIPO 10/13 10/11 10/11 10/11 1 7 0

D75820 CSF1PO

Presunta | Presunto Valor

Abuela | Abuelo correcto
2,4983
2,0610

D138317 10/11 11 11 11/12 2
D16S839 12 9/12 9/11 11/12 2 0 0

D13S3117 D16S539

Valor
correcto

9/11 8/11

5%

2% 3,33%

En el marcador vWA se pueden observar dos grupos mayoritarios de resultados, el 61% de
los laboratorios informa 1,3x10% (el numero correcto era 138,8899) y otro 28% informa
4,1x107% esta diferencia se debe a que este segundo grupo no utilizé la frecuencia minima

en el calculo.

Lo mismo pasa con el marcador FGA, donde también vemos dos grupos mayoritarios de
resultados dados por el 65% y el 30% de los laboratorios, estos uUltimos no utilizan la

frecuencia minima.



D185S51 y FGA D55818
L R T [ |l
m n - m n P
2 7 -2 ?

D18ss1 12/14 14/17 15/18 17 0 4,9068 DESBLE 11 L1 z 1

D18s51 15,52%

El marcador que mas conflicto y mas variabilidad en los resultados presenta es el D55818.
En este marcador se observa una inconsistencia entre los supuestos abuelos y el “nieto”,
siendo la madre homocigota 11, el hijo 11/14 y los abuelos unos homocigota 7 y el otro
homocigota 13.

Observando los genotipos de los abuelos podemos imaginarnos una posible mutacion, pero
no podemos saber si es una mutacién abuelo/padre o una mutacion padre/hijo, por lo
tanto la forma correcta de resolverlo es teniendo en cuenta las dos posibilidades.

D55818 D5S818

El141,38% considerd la mutacién como: Existe la posibilidad de que la mutacién sea
Abuelo - Padre

o la posibilidad de que la mutacién sea Padre
- Hijo:

El 15,52% considerd la mutacién como:

donde p= tasa de mutacién
donde p= tasa de mutacién

Siendo la forma “correcta” de resolverlo la indicada en la ultima diapositiva.

Los inconvenientes encontrados en este ultimo marcador hicieron que en el resultado total
exista una gran dispersion, sin tener un consenso claro. Quedando el consenso mayoritario
conformado por casi el 25% de los laboratorios que informan 5,1x10’. Luego observamos
un segundo consenso, informado por el 15% de los laboratorios con 1,0x108.

Si bien se observa una gran diversidad de resultados la gran mayoria de los laboratorios
arriba a resultados muy similares, dentro del mismo orden de magnitud o con una
diferencia de un orden de magnitud, lo que atribuimos a las diferencias en la resolucion del
marcador D5S818, al uso o no de las frecuencias minimas y al problema de redondeo de los
valores.



Valor
correcto

A partir de estos resultados surgieron algunos puntos de discusidon durante la reunién,
siendo los siguientes los mas relevantes:

1- El ejercicio resulto muy util y sus resultados fueron muy alentadores ya que, si bien fue
un desafio tedrico, todos los laboratorios participantes llegaron casi en la totalidad de los
marcadores al mismo resultado y la dispersién de los resultados fue menor a la del caso
tedrico, siendo éste un caso muy sencillo de paternidad.

2- En el marcador D5S818, si bien lo importante era plantear la posibilidad de que la
mutacién sea Abuelo/Padre o la posibilidad de que sea Padre/Hijo, el hecho de que la
madre sea homocigota para el alelo 7, nos hace pensar en la posibilidad de tenga un alelo
nulo. Esto generaria que el hijo de esa pareja sea heterocigota 7/14 (o 13, si la mutacion
fue Abuelo/Padre), o heterocigota “alelo nulo”/14 (o 13, si la mutacién fue Abuelo/Padre).
Como lo pudimos comprobar durante la reunién, si bien en el resultado final
numéricamente el efecto de esto es practicamente imperceptible, es importante tenerlo
en cuenta en la teoria para acercarnos a resultados cada vez exactos.



