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CICIO DE INTERCOMPARA
POLIMORFISMOS DE ADN E
GRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGICZ

oria la participacion con un minimo de
12 STRs, al menos 7 comunes con CODIS)

Estudio tedrico &

Estudio tedrico de parentesco simple
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O DE INTERCOMPAR
POLIMORFISMOS DE ADN E
GRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGI

Estudio teérico |~~~ | Resolucién de un caso forense simple
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“1CIO DE INTERCOMPAF
POLIMORFISMOS DE ADN EN
GRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGICA

Nivel Avanzado

Maddulo de Parentesco
|
Desafio tedrico de - Resolucidn de un caso de parentesco complejo
Parentesco (ausencias de un progenitor, familiares, mutaciones, etc...)
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CIO DE INTERCOMPARA
DE POLIMORFISMOS DE ADN EN N
ANGRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGICA

Nivel Avanzado

Maddulo Forense

—

2 muestras complejas
(meazclas, distintos fluidos, distintas matrices)

Estudio practico Identificacion y estudio genético

1 muestra de pelo/contaminacion

ADN mitocondrial en pelo

Desafio teorico
Forense

Resolucidon de un caso forense complejo

EIADN 2011




RCICIO DE INTERCOMPARACIC
D DE POLIMORFISMOS DE ADN EN MA
SANGRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGICAS

EJERCICIO 2011

M1: Sangre

‘Estudio practico M2: Saliva
[ M3: Sangre
M4 : Sangre

Whatman ® Bioscience :
Blood Stain Storage System

.............................................................................................. \1 L-I\LAL.

PREPARACION DE MUESTRAS




CICIO DE INTERCOMPAR!/
DE POLIMORFISMOS DE ADN EN
ANGRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGI

M1: Sangre

\V/ - -

. M4 : Sangre

PREPARACION DE MUESTRAS




ERCICIO DE INTERCOMPARACION
)|O DE POLIMORFISMOS DE ADN EN MA
SANGRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGICAS”

,,,,,,,,,,, 1 muestra cabello (2)
M1/M (1/1) Sin bulbo
4mlM1+4m M3+2m|ss .
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ERCICIO DE INTERCOMPARACIO
O DE POLIMORFISMOS DE ADN EN MAN
SANGRE Y OTRAS MUESTRAS BIOLOGICAS”

I !
Nivel Avanzado

@@@@@@@@@@@@@@@@@

Estudio practico

' sangre \

Bulldog ingles* %
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Estudio practico

r 100 pl I! 3 COMPONENTES | |

Esperma diluido




1 ml saliva
Se le anaden los pelos
Se deja secar
Se separan
Se envian dos cabellos




Desafio Tedrico de
Parentesco

Participantes

58

NIVEL BASICO

Teorico Forense
Practico Forense

Teorico de Parentesco
Practico de Parentesco




+
Modulo Parentesco /Modulo Forense

Nivel Basico

Pais Parentesco Forense

Espafna 42 32
|Portuga| 12 6
|Ita|ia 3 3
France 1 1
Alemania 1 1
Austria 1 1
Brasil 21 6
Argentina 14 13
Colombia 12 7
Venezuela 5 2
Uruguay 3 2
Ecuador 3 1
México 2
Costa Rica 2 1
Panama 1
Chile 1 1
Peru 1
Bolivia 1 1
|R. Dominicana 1

127 78







Parentesco.

o practico de Parentesco

- M4: muestras de referencia

*No se pretende investigar relaciones de parentesco entre ellas.




Modulo de Parentesco. Nivel basico

Participacion

Mitocondrial

41 33,3% RS

1
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Marcador | n M1 | M2 M3 M4
Resultados A-STRs y Amelogenina/A-STR markers and Amelogenin Results (N=122)
AMELOGENINA | 119 98,3% X XY XIY X

D8S1179 117 98,3% 15/16 10/15 10/16 10/13
D21S11 118 99,2% 30/32.2 31/32.2 32.2 29/30
D7S820 112 96,6% 9 10/12 9/10 12
CSF1PO 112 96,6% 11 11/13 11 10
D3S1358 119 98,3% 15/17 16/18 16/17 14/18
THO1 120 99,2% 6/8 7/9.3 8/9.3 9/9.3
D13S317 115 98,3% 12/13 12 12 10/11
D16S539 120 99,2% 12/13 9/12 12/13 13
D2S1338 107 99,1% 21/24 17/19 19/24 17/24
D19S433 108 99,1% 14/15 12/13 13/14 13/14
VWA 118 97,5% 15/16 15/16 15/16 15/17
TPOX 116 99,1% 8/9 11 9/11 8
D18S51 117 98,3% 12/17 15/16 12/15 12/16
D5S818 115 99,1% 13 10/11 11/13 11/13
FGA 118 99,2% 19/24 19/22.2 22.2124 20/24
Penta D 62 98,4% 9/13 9/12 12/13 11/13
Penta E 62 98,4% 9/13 10/13 9/13 12/13
D10S1248 41 100,0% 13/16 12/16 16 14/15
D22S1045 42 100,0% 11/15 11/14 11/14 14/17
D2S441 41 100,0% 11/11.3 11 11/11.3 10/11
D1S1656 42 95,5% 16/16.3 12/16 12/16.3 12/17
D12S391 44 97,8% 21 17.3/18.3 17.3/21 18/19.3
SE33 ACTBP2 19 95,0% 12/19 22/22.2 19/22.2 19/20.2
F13A01 21 91,3% 417 6/7 6/7 6/7
F13B 21 87,5% 6/9 6/8 6/9 10
LPL 21 87,5% 11 11/13 11/13 10/14




Y-STRs/Y-STR markers (N-86) M2 M3

DYS-456 63 98% 16 16
DYS-389 | 86 100% 13 13
DYS-390 86 100% 23 23
DYS-389 I 84 99% 29 29
DYS-458 65 98% 15 15
DYS-19 85 99% 15 15
DYS-385 84 99% 11/14 11/14
DYS-393 86 100% 13 13
DYS-391 86 100% 12 12
DYS-439 GATA A4 85 100% 13 13
DYS-635 GATA C4 67 100% 23 23
DYS-392 84 99% 13 13
GATA-H4 59 87% 12 12
DYS-437 85 100% 15 15
DYS-438 85 100% 12 12
DYS-448 65 100% 19 19
DYS-460 GATA_A71 ) 100% 10 10
GATA-A10 S 100% 15 15




‘GATAS31E08

‘GATA172D05
DXS7423
'DXS6809
DXS7132
'DXS9902
DXS6789
DXS1010

arkers (N=41)

33
33
30
34
39
31
36
29
31

r
Ul 01 0 00 00 O O1

100%
100%
100%
100%
97%
100%
91%
95%
97%
91%
100%
86%
89%
100%
100%
100%
100%
100%
100%

 100%

lo de Parentesco. Nivel
T T -
DXS8378

% 11 12
911 11 11
9 9
8
15
32
16
13
20
18
36
8

24
28
20

12

29.2

11/ 12
9/11
12/13
8/9
14
30/34
14
11/12
15/22
19
33/40.3
17/18
29.2/31
20/21



* AMELOGENINA

EN TOTAL 64 SISTEMAS




arentesco.

STRs Autosomicos

boratorios

18 Determinaciones
28 Consensuadas
rrores

oratorios con errores




Modulo de Parentesco
Nivel basico

-STR parent

» 86 |laboratorios

»2.571 determinaciones
» 2.560 consensuadas 99,6%
>4 errores 0,16%
» 2 laboratorios 2,4%




X-STR

» Laboratorios

» Determinaciones

» Consensuadas

» Errores:

» Laboratorios con errores

41 34%
1688

1616 96%
20 1,2%

38 19,5%




»Laboratorios con errores 25 20%




o de Parentesco. Nive
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) de Parentesco. Nive
ADN MITOCONDRIAL

Muestra n Haplotipo

M1 18 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T

M1 11 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A
M1 8 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C

2 Discrepantes
43 Correctas

Muestra n Haplotipo
M2 29 263G 309.1C 315.1C
M2 12 263G 309.1C 315.1C 16519C

1 Discrepante
44 Correctas

EIADN 2011




y de Parentesco. Nive
ADN MITOCONDRIAL

Muestra n Haplotipo

M3 18 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T

M3 11 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A
M3 8 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C

3 Discrepantes
42 Correctas

Muestra n Haplotipo

M4 28 73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093C 16224C 16311C 16318T 16319A
73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093C 16224C 16311C 16318T 16319A

M4 10 16463G 16519C

3 Discrepantes
42 Correctas

EIADN 2011




rrores

d

e Parentesco. Ni

ADN MITOCONDRIAL
45

aboratorios con errores

9

7/
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D de Parentesco. Nive

Laboratorios 123

e Laboratorios con discrepancias (STRs y Mitocondrial) 24
|




e Parentesco Ni
udio Teorico de Parente

de Parentesco/Kinship Module

iento/Approach

e calcular el indice de paternidad del Supuesto Padre respecto del Hij
do que la Madre es la verdadera madre biolégica del Hijo/The aim is
ity index, assuming that Mother is the biological mother

tos de frecuencias a utilizar es la de la tabla del Anexo/Frequen
Annexe

ion de un paso es de 1x103/0One step mutation rate is 1
os silentes es de 5x10°3/ Null allele frequency is

H1l=P es el padre de H
H2= Otro hombre es el p

EIADN 2011
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de Parentesco Nive
udio Teodrico de Parentesc

Limite (10%)

3,96-4,8
90-110

113 40,51% Fr(26
0,34%

7 4E+11 45 38 79% Fr 26

El/—\uw ZUIT
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Laboratorios 116 (95%)

Solamente 42(36%) laboratorios dan el valor esperado segun las
formulas a aplicar (consensuado)

Este niumero asciende a 96(82%) si se tiene en cuenta el
redondeo.

Ningun laboratorio excluye al presunto padre como padre
bioldgico

Existe también consenso en el IP de manera que considerando a
la madre como madre bioldgica los resultados obtenidos son 7,1-

7,4 E11 mas probables si el presunto padre es el padre biologico
que si fuera un hombre tomado al azar.

Mas de la mitad de los laboratorios incluyen en las conclusiones
la probabilidad de paternidad'{99,9-99,99999999999%)




de Parentesco Nive

dio Teorico de Parentes

»Laboratorios con discrepancias transcripcion 10 8,6%

»Errores en calculos parciales (IP) 30 1,7%




o de Parentesco Nivel E
studio Teorico de Parentescc

Errores detectados

X y 0

» Redondeos en los valores “X, Y, IP parciales”
» Errores en latrascripcion de datos

» Errores en la aplicacion de las féormulas

» Errores en las formulas utilizadas

Y0
96 0,5 f(14) 85,71%
ilih 1 2(f14) :

0,25 0,5(f14)

Errores

0.25 0.5f(16)

0,5 F(16)

1+3theta 2(Theta+(1-theta)Pa)

(0.1124*0.5) + (0.2392*0.5)| (0.1124*0.2392) + (0.2392*0.1124

EIADN 2011




0 de Parentesco Nive
tudio Teodrico de Parentesct

Errores detectados

Redondeos en los valores “X, Y, IP parciales”
Errores en la trascripcion de datos

Errores en la aplicacion de las formulas
Errores en las formulas utilizadas

YV VYV

RN | 110 | 95659 NN
_ X y %

I 0,25 0,5(f12) 68,70%
21 0,5 f(12)
10 1 2(f12)
0,25 0,5p(9)
(0.0095*0.5) + (0.1250*0) | 2*f(9)*(14) x 1/2 x 2*(11)*(12) x (12

Errores

EIADN 2011
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-

pnsenlNivel Basico

T —
®»

-
B o

Estudio practico forense

-

*M6: muestra.de cabello par&is de ADN mitocondrial
= |

74 la torios (95%)
3 laboratorios (94%) .

M6 38 laboratorios (49%) \/

m_x‘



e M5: muestra forense para identificacion de fluidos y
analisis genético
e ¢Podria la muestra forense M5 corresponderse con

una mezcla de fluidos? Establezca la naturaleza de los
posibles componentes de la misma.

e ¢Podria haber contribuido a la muestra M5 alguno de
los donantes de las muestras de referencia M1, M2,
M3, M4?

Sangre M3

EIADN 2011




Ilo Forense. Nivel

Podria haber contribuido a la mue
alguno de los donantes de las muest
erencia M1, M2, M3, M4?

e La analizan 73 laboratorios (94%)

e Todos los laboratorios (73)indican mezcla de M1y M3







e MS5: iPodria la muestra forense M5 corresponderse
con una mezcla de fluidos? Establezca la naturaleza de
los posibles componentes de la misma.

e PRUEBAS PRELIMINARES 49 laboratorios (67%)

 Sangre 47 POSITIVO 47
e Semen 47 NEGATIVO 47
e Saliva 29 NEGATIVO 26
INCONCLUYENTE 2
POSITIVO 1

 Falso Positivo : Saliva Phadebas

EIADN 2011




Marcador n M5 M1 M3
AMELOGENINA| 72 | 99% XIY X XIY
D8S1179 71 | 96% 10/15/16 15/16 10/16
D21S11 72 | 97% 30/32.2 30/32.2 32.2
D7S820 67 | 97% 9/10 9 9/10
CSF1PQ| 67 | 97% 11 11 11
D3S1358 70 | 96% 15/16/17 15/17 16/17
THol 72 | 99% 6/8/9.3 618 8/9.3 Modulo
D13S317] 67 | 97% 12/13 12/13 12
D16S539 71 | 97% 12/13 12/13 12/13 Forense
D2S1338 68 | 97% 19/21/24 21/24 19/24 . -8
D19S433 69 | 99% 13/14/15 14/15 13/14 Nivel Basico
VWA 71 | 97% 15/16 15/16 15/16
TPOX 67 | 97% 8/9/11 3/9 9/11 M5
D18S51 70 | 97% 12/15/17 12/17 12/15 A-STR
D5S818 66 | 96% 11/13 13 11/13
FGA| 69 | 95% 19/22.2/24 19/24 22.2/24
Penta D| 37 | 95% 9/12/13 9/13 12/13
Penta E 36 | 92% 9/13 9/13 9/13
D10S1248 31 |100% 13/16 13/16 16
D22S1045 32 |100% 11/14/15 11/15 11/14
D2S441 32 |100% 11/11.3 11/11.3 11/11.3
D1S1656 32 | 97% 12/16/16.3 16/16.3 12/16.3
D12S391] 32 | 97% 17.3/21 21 17.3/21
SE33 ACTBP2| 14 |100% 12/19/22.2 12/19 19/22.2
F13A01 12 | 92% al6/7 417 6/7
F13B| 10 | 83% 6/9 6/9 6/9
LPLl 9 82% 11/13 11 11/13




Marcador n M5 M1 M3
DYS_456 52 98% 16 16
DYS_389_| 62 | 98% 13 13
DYS_390 63 100% 23 23
DYS_389_lI 63 | 100% 29 29
DYS_458 53 | 100% 15 15
DYS 19 63 100% 15 15
DYS 385 62 100% 11/14 11/14
DYS_393 63 100% 13 13
DYS 391 63 100% 12 12
DYS 439 GATA_A4 63 | 100% 13 13
DYS_635 GATA_C4 95 100% 23 23
DYS_392 63 | 100% 13 13
GATA _H4 48 89% 12 12
DYS_437 63 100% 15 15
DYS_438 63 | 100% 12 12
DYS_448 53 100% 19 19
DYS 460 GATA_A71 | 3 100% 10 10
GATA_A10 3 100% 15

15

Madulo
Forense
Nivel Basico
M5
Y-STR




Marcador n % M5 M1 M3
DXS8378 25 100% 11/12 11/12 12
DXS9898 23 100% 12 12 12
DXS7133 22 100% 9/11 9/11 11
GATA31E08 22 100% 9/13 9/13 9 3
GATA172D05 23 100% 8/12 8/12 3 Madulo
DXS7423 27 100% 14/15 14/15 15 Forense
DXS6809 21 95% 32 32 32 g L
DXS7132 25 93% 13/16 13/16 16 Nivel Basico
DXS9902 21 95% 13 13 13 M5
DXS6789 22 100% 20 20 20 X-STR
DXS10103 4 100% 18/20 34/36 36
DXS10134 6 100% 34/36 8 8
DXS10074 6 86% 8 29.2/30.2 29.2
DXS10101 6 100% 29.2/30.2 24/25 24
DXS10135 7 100% 24/25 12/13 12
DXS10146 4 100% 28/40.2 28/40.2 28
DXS10079 4 100% 17/20 17/20 20
DXS10148 4 100% 18/27.1 | __18/27.1 | 27.1
HPRTB 5 100% 12/13 42/49 42




Determinaciones
consensuadas Errores

25

%
1,75%

Laboratorios
Laboratorios con errores

73

2

0,16%

63

5

1,7%

27

73

%




1lo Forense. Nivel k
ADN MITOCONDRIAL

Muestra n Haplotipo
M5 1373G 263G 309.1C 315.1C16126C 16163G 16186T 16189C 16294T
M5 9 73G 263G 309.1C315.1C16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A
M5 9 73G 263G 309.1C315.1C16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C
37 laboratorios
2 discrepancias
95 % Consenso

Muestra n Haplotipo

M1 18 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T

M1 11 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A
M1 8 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C

Muestra n Haplotipo
\VE’ 18 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T
M3 11 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A

M3 8 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C
EIADN 2011




analisis de ADN mitocondrial

IModulo Forense. Nivel b§

M6: muestra de cabello para

¢ Puede el cabello M6 pertenecer a alguno de |8
de las muestras M1 a M4?

La analizan 38 Laboratorios (51%)

31 laboratorios indican que puede pertenecer a M4 (82%)

2 laboratorios dicen que no puede pertenecer a M4 (Heteroplasmia

16093)
5 No obtienen buenos resultados

EIADN 2011




e MG6: muestra de cabello para
analisis de ADN mitocondrial

e ¢Puede el cabello M6 pertenecer a alguno de |8 dc
de las muestras M1 a M4?

e PRUEBAS PRELIMINARES 19 laboratorios (26%)

 Sangre 19 NEGATIVO 18
* Semen 18
e Saliva 12 NEGATIVO 11

INCONCLUYENTE 1

EIADN 2011




* PRUEBAS PRELIMINARES

Sangre

Esperma

Saliva

Falsos positivos
Técnica

Fluido

Falsos negativos
Técnica

Fluido

M5 M6
49 19
47 19
47 18
29 12
1 1
Phadebas Kastle Meyer
Saliva Sangre
0 0




5 Forense. Nive
ADN MITOCONDRIAL

Muestra n Haplotipo
73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093C 16224C 16311C 16318T 16319A

73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093Y 16224C 16311C 16318T 16319A
73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093Y 16224C 16311C 16318T 16319A

16463G 16519C

Laboratorios 37
Discrepancias 6 (16%) (73G, 16093Y)
Correctas 31 (84%)

Muestra n Haplotipo
28 73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093C 16224C 16311C 16318T 16319A

73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093C 16224C 16311C 16318T 16319A
10 16463G 16519C




Modulo Forense Nivel Ba
Estudio Teorico

4.2 MOdulo Forense/Forensic Module
4.2.1 Planteamiento/Approach

Tras el analisis de unos restos de sangre tomados de la hoja de una
sospechoso de un homicidio se detecta el perfil genético que se muestra en la Tﬂbla E
Asumiendo la codominancia de todos los alelos en los marcadores STR analizados y teni
cuenta las frecuencias alélicas reflejadas en la Tabla del Anexo:

eCalcule las frecuencias genotipicas y la frecuencia esperada de ese perfil en la poblacion e
que fueron estimadas las frecuencias al€licas. '

e Asumiendo coincidencia de este perfil con el perfil genético de la victima del homicidio, calcule
la razOn de maxima verosimilitud especificando las hipOtesis formuladas.

eEmita una conclusion derivada de estos analisis.

Having analyzed some blood recovered from a knife blade, confiscated from a suspect of
homicide, a genetic profile is obtained which is displayed on Table 10.

Assuming autosomal, entirely codominant alleles at STR loci and taking into account the allele
frequencies showed in the Annexe:

eCalculate the genotype frequencies and the expected frequency of that DNA profile, in the
population where the allele frequencies were estimated.

esAssuming that the profile obtained matches the victim’'s profile, calculate the likelihood ratio
and specify the hypotheses postulated.

eDraw a conclusion from the results obtained.

EIADN 2011




studio Teorico

gotos  Frecuenciagenotipica= 2x

Eoios Frecuenciagenotipica= f.°

cuenciaperfil = f,x f x....f

1
- Frecuenciadel perfil

n




Genotipo Frecuencia genotipica ACEPTADOS
Genotype Genotype frequency n (x 10%) Discrepancias
[D8S1179** 7-15 0,0021 35 |47,3%| 40 |54,1% 9 12,2%
0,0003 18 |24,3%| 25 |33,8%
[D21S11 29-30.2 0,0165 66 |89,2%| 67 |90,5% 7 9,5%
Ip7s820 10-12 0,094 56 |757%| 67 |905%| 7 | 9,5%
|CSF1P0 11 0,0086 59 79,7% 70 94,6% 4 5,4%
[D351358%** 11-18 0,0019 66 89,2% 66 89,2% 7/ 10,8%
THO1 9 0,0377 67 190,5%| 69 |[93,2% 5 6,8%
[D13S317 11 0,0901 69 193,2%| 70 |94,6% 4 5,4%
|0165539 12 0,0965 68 91,9% 70 94,6% 4 5,4%
Ip2s1338 17-18 0,0459 66 |89,2%| 69 |932% 5 6,8%
[D19s433 14-15.2 0,0319 68 191,9%| 69 |[93,2% 5 6,8%
vWA 14-18 0,0336 57 77,0% 68 91,9% 6 8,1%
TPOX 8-11 0,2797 56 |75,7%| 68 |91,9% 6 8,1%
[D18S51 16-17 0,0348 68 191,9%| 69 |932% 5 6,8%
ID5s818 11 0,1137 58 |78,4%| 70 |946%| 4 | 54%
IFGA 21-22 0,0562 57 |77,0%| 68 |91,9%| 6 | 81%
AMELOGENINA* XY 0,5 16 80,0%
**Frecuencia minima

*20 lab. ***Alelo ausente entabla (20M)
Frecuencia del perfil/DNA profile
“{requency 5,78E-22 19 |257%| 59 |79,7%| 10 |13,5%

R | 1,73e+21 | 18 57 | 77% | 14 |18,9%




FRECUENCIA DEL PERFIL n LR
5,78E-22 19 1,73E+21
5,36E-22 12 1,87E+21
9,74E-23 6 1,03E+22
2,89E-22 5 3,46E+21
7,65E-23 5 1,30E+22
4 87E-23 2 2,03E+22
Exponente: Frecuencia LR Exponente
29
27
5 - e
22 * * 21_0 L . J & ® 00 B » * e M
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18 19 =
16 17
14 15
: : i
8 9
5 7
: 5
0 3
2 1
% -] ' '
-8 :g
-10 v -7
-12 9
P A1 *
2 : 12
22 [ ogseemmensrs aremnes’s oummmnnsrce o ses oo o0 i o mer— A7
-24 o + * 4 -19
28 * -21 o
:gg EIADN %E




0 Forense Nivel E
Estudio Teorico

4 laboratorios

aboratorios realizan el calculo para Amelogenina

. : _ =
ptuando un marcador (frecuencia minima D8) se alcanza el conse |
encia parcial de todos ellos.

1 frecuencia total y en los LR hay mayor dispersion de resultados,
indose en varios grupos de valores.

1 laboratorios (14,8%) con discrepancias, bien en los distintos
'es 0 en la frecuencia total o LR '

poratorios tienen problemas en la comprension de ambo:

presion e interpretacion de resultados ?

EIADN 2011




Estudio practlco forense
M7. muestra forense para identificacion de fluidos y analisis genético

M8: muestra forense para identificacion de fluidos y analisis genético




Ejercicio Forense Avanzado

e M7 ¢Podria la muestra M7 corresponderse con una mezcla
de fluidos? Establezca la naturaleza de los posibles
componentes de la misma/Could forensic samples M7 and
M8 be mixtures? Determine the body fluid mlxtures .
composition e ;

* PRUEBAS PRELIMINARES
e 36 laboratorios (77%)

e Sangre 36 POSITIVO/NEGATIVO

e Semen 30 NEGATIVO 29
POSITIVO 1

e Saliva 19 NEGATIVO 19




M7 - Laanalizan 45 laboratorios

M7 Técnicas M7  CONCLUSIONES
8 Citocromo b 16 Se descarta humano
1 STR 10 Int_:oncluyente
1 16S RNA 121 ‘;2:':;3'
1 ESI-MS Hemoglobina
= 9 Canis lupus o canis familiaris
24% laboratorios dicen que es perro ‘ 3 Humana

4 Ky r

Mezcla M1y M3 |73G 263G 309.1C 315.1C 16069M 16126C 16163R 16186Y 16189Y 16294Y 16390R

La muestra M7 presenta un perfil masculino Gnico diferente al de las muestras M1, M2, M3 y M4.

La muestra 7 corresponde a un individuo de sexo femenino




M8

e ¢Podriala muestra M8 corresponderse con una mezcla de
fluidos? Establezca la naturaleza de los posibles
componentes de la misma/Could forensic samples M7 and
M8 be mixtures? Determine the body fluid mixtures
composition K

e Laboratorios 47 (81%)

PP. Preliminares _35
ADN Mit. -24
X-STRs -14
Y-STRs —43
asrs | s




icio Forense Ava
M8

Laboratorios 47(81%)
T

e PRUEBAS PRELIMINARES: 36 laboratorios (77%)

POSITIVO 36

POSITIVO 29
NEGATIVO 1

NEGATIVO 17
INCONCLUYENTE 1
POSITIVO 1




Marcador n % M8
AMELOGENINA | 46 | 100% [X/Y
D851179 41 | 91% [10/13/15
D21S11 41 | 89% [28/29/30/31/32.2
D75820 41 | 98% [8/10/11/12
CSF1PO 38 | 93% [10/11/12/13
D351358 33 | 73% [14/15/16/18
THO1 40 | 89% [7/8/9/9.3
D135317 41 | 98% [10/11/12/13
ID165539 40 | 96% [9/10/11/12/13
ID251338 38 | 83% [17/19/20/23/24
D195433 43 | 93% [12/13/14/15.2
VWA 44 | 96% [14/15/16/17
TPOX 35 | 85% [8/10/11
D18S51 37 | 80% [11/12/14/15/16
ID55818 40 | 96% [10/11/12/13
FGA 37 | 80% [19/19.2/20/22.2/23/24
Penta_D 22 85% [9/11/12/13/14
Penta_E 24 | 92% [7/10/11/12/13
ID10S1248 23 | 100% [12/14/15/16
ID2251045 18 | 75% [11/14/15/16/17
ID2s441 20 | 87% [10/11/11.3/14
ID151656 13 | 54% [11/12/13/16/17
D125391 18 | 75% [16/17.3/18/18.3/19.3/20
SE 33-ACTBP2 9 69% [13/15/19/20.2/22/22.2/29.2
F13A01 9 | 100% |6/7
F13B 8 | 100% |6/8/10
LPL 6 86% [9/10/11/13/14

M8
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Ejercicio Forense Avanzado ¢

Mezcla-MS8 k3

Marcador n M4 23Fr.* 13Fr *
AMELOGENINA | 46 [X/Y 3 X/Y X/Y X X/Y X/Y
D8S1179 41 [10/13/15 3 13 10/15 | 10/13 13 13
ID21S11 41 [28/29/30/31/32.2 3 30/31 | 31/32.2| 29/30 || 30/31 28/29/30/31
D7S820 40 |8/10/11/12 3 8/11 10/12 12 8/11 8/10/11
CSF1PO 38 [10/11/12/13 3 10 11/13 10 10 10/12
D3S1358 33 |14/15/16/18 3 16 16/18 | 14/18 16 15/16
THO1 40 |7/8/9/9.3 3 7/9 7/9.3 9/9.3 7/9 7/8/9
D13S317 41 10/11/12/13 3 13 12 10/11 13 12/13
ID16S539 40 9/10/11/12/13 3 12 9/12 13 12 10/11/12
ID2S1338 38 |17/19/20/23/24 3 20 17/19 | 17/24 20 17/20/23
D19S433 43 (12/13/14/15.2 3| 13/15.2 | 12/13 | 13/14 |[13/15.2| 12/13/15.2
VWA 44 14/15/16/17 3 14/16 15/16 | 15/17 || 14/16 14/16/17
TPOX 35 |8/10/11 3 8 11 8 8 8/10
D18S51 37 |11/12/14/15/16 3 15/16 15/16 | 12/16 || 15/16 | 11/14/15/16
ID5S818 40 (10/11/12/13 3 11/12 10/11 | 11/13 11/12 11/12
FGA 37 [19/19.2/20/22.2/23/24 3| 19/19.2 [19/22.2 | 20/24 [[19/19.2] 19/19.2/23
IPenta_D 22 [9/11/12/13/14 3 11/12 9/12 11/13 11/12 11/12/14
IPenta_E 24 [7/10/11/12/13 3 7/11 10/13 | 12/13 7/11 11/12
ID10S1248 23 [12/14/15/16 3 14/15 12/16 | 14/15 14/15 14/15/16
ID2251045 18 [11/14/15/16/17 3 16 11/14 | 14/17 16 15/16/17
ID2S441 20 [10/11/11.3/14 3| 11/11.3 11 10/11 ||11/11.3| 11/11.3/14
ID1S1656 13 [11/12/13/16/17 3 13/16 12/16 | 12/17 || 13/16 11/13/16
D12S391 18 [16/17.3/18/18.3/19.3/20 3 16/20 [17.3/18.3) 18/19.3 |[16/20 | 16/17.3/18/20
SE33_ACTBP2 9 [13/15/19/20.2/22/22.2/29.2 1| 15/20.2 | 22/22.2 | 19/20.2 |[15/20.2 | 13/15/20.2/29.2
F13A01 9 l6/7 6/7 6/7
F13B 8 16/8/10 6/8 10
ILPL 6 (9/10/11/13/14 11/13 | 10/14

*ANALISIS REALIZADO SOBRE LA MUESTRA DE SEMEN POR 5 LABORATORIOS TRAS LA RECEPCION DE LOS
RESULTADOS




M8

n

Marcador % M8 M2 FS*
DYS_ 456 36 86% 15/16 16 15
DYS 389 | 42 91% 13/14 13 14
DYS 390 40 899% 23/24 23 24
DYS 389 i 39 87% 29/31 29 31
DYS 458 38 90% 15/18 15 18
DYS 19 42 93% 14/15 15 14
DYS 385 45 100% 11/14 11/14 || 11/14
DYS 393 45 98% 13 13 13
DYS 391 42 91% 10/12 12 10
DYS 439 GATA A4 41 91% 12/13 13 12
DYS 635 GATA C4 42 100% 23 23 23
DYS 392 44 08% 13 13 13
GATA _H4 36 86% 11/12 12 11
DYS 437 43 93% 14/15 15 14
DYS_438 45 100% 12 12 12
DYS 448 38 93% 18/19 19 18

*ANALISIS REALIZADO
SOBRE LA MUESTRA DE
SEMEN POR 5
LABORATORIOS TRAS LA
RECEPCION DE LOS
RESULTADOS




Ejercicio Forense Avanzado

. =
ezcla-MS8

Marcador n M8 M2 M4 12 Fr.x 22 Fr.x
DXS8378 12 10/12 10 10 10/12 12
DXS9898 13 11/12/14 11 11/12 12/14 14
DXS7133 6 9/10/11 11 9/11 9/10 9
GATAS1EOS8 8 9/11/12/13/14 9 12/13 11/13/14 13
GATA172D05 10 6/8/9/11 6 8/9 6/8/11 6
DXS7423 9 13/14/15/16 13 14 14/15/16 16
DXS6809(No cons) 7 30/33/34 34 30/34 34 34
DXS7132 9 12/13/14 14 14 12/13/14 14
DXS9902 12 11/12/13 11 11/12 11/12/13 13
DXS6789 10 15/21/22 22 15/22 21/22 21
DXS10074 1 16/17/18/19/20 18 17/18 16/17/19 17
DXS10135 3 19/20/21/24/33 20 20/21 19/24/33 19
DXS10134 3 33/35/36/37/40.3 35 33/40.3 33/36/37 37
DXS10103 3 16/17/18/19/20 18 19 16/17/20 20
DXS10134 3 33/35/36/37/40.3 35 33/40.3 33/36/37 37
DXS10101 3 29.2/30/31/33/34 30 29.2/31 31/33/34 31
DXS10146 3 26/27/29/30/31 29 29/30 26/27/31 26
DXS10079 3 17/18/19/22 18 17/19 18/22 18
DXS10148 3 24/24.1/25.1/26.1/30.1 25.1 24/25.1 24.1/30.1 24.1
DXS8377 1 40/45/49/51 40 45/51




temas consensuados
terminaciones
screpancias

boratorios con discrepancias

Discrepancias

Ganancias alélicas

Pérdidas alélicas
1lalelo 79
2 alelos 17

- EIADN 2011

46

27

985

114 (11,6%)
29 (63%)

Contribuyente minoritario
Semen

Otras (M2/M4 )




_ Mezcla-M8

43

mas consensuados 16

rminaciones

repancias

634
13 (2,07 %)

oratorios con discrepancias 6 (13,9 %)

Discrepancias

Ganancias alélicas

Otros




0 Forense Avz

— xsm ‘Mezcla-M8

atorios 14

amas consensuados 10

erminaciones 136
crepancias 21 (15,4 %)

poratorios con discrepancias 10 (71,4 %)

Discrepancias

Ganancias alélicas

Contribuyente minoritario
Pérdidas alélicas ‘
Semen

1 alelo

2 alelos




rcicio Forense Aval
Mezcla-MS8

1 RESUMEN STRs }

Laboratorios
Determinaciones

Discrepancias

%o Discrepancias

Laboratorios con dis.

%o laboratorios




orense
Mezcla-M8

DXS6809 30/33/34

30/33/34

30/33/34
30/33/34
30/33/34
30/33/34
30/33/34




M3 1° lisis

M8 2° lisis

g

i

30
1827

§s~:_§8




M4

13

D165539 D351338

2?0

M2

M8
' D2S1338 | 17/19/20/23/24

17/19
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icio Forense Avanzz
Mezcla-M8

ycondrial 24 laboratorios

Haplotipo

263G 309.1C 315.1C 16519C
73G 152C 195C 263G 309.1C 315.1C 16093C 16224C 16311C 16318T 16319A

16463G 16519C

73R 150Y 263G 309.1C 315.1C 16069Y 16192Y 16279Y 16304Y

73R 150Y 263G 309.1C 315.1C 16069Y 16192Y 16279Y 16304Y
- * Analisis posterior

RATORIOS:

52Y 195Y 263G 309.1C 315.1C 456Y 16069Y 16093Y
0Y 16304Y 16311Y 16318W 16319R 16463R 1651

EIADN 2011




cio Forense A
Mezcla-M8

acen lisis diferencial
de los laboratorios detectan la presencia de esperma

oratorios informan obtener un perfil de varon no compati
de las muestras enviadas

atorios informan correctamente el perfil de la fraccion

orios (76%) indican la presencia de sangre, espe
pucion de M2y M4




M8

Ejercicio Forense Avanzado
Mezcla-M8

»>El 98 % de los laboratorios indican que participan en la mezcla
3 0 mas contribuyentes

N2 de Contribuyentes

>1 Laboratorio indica la
contribucion de dos individuos

|
4

»>16 laboratorios (35 % ) indican que participan en la mezcla al
menos 4 individuos : dos mujeres y dos hombres




io Forense Av
Mezcla-MS8
 CONCLUSIONES M8 |

de los laboratorios indican la contribucién de M2 y

ratorios (6,5%) llegan a conclusiones erroneas

aboratorio indica la contribucion de M4y no de M2

boratorio indica la contribucion de M2y no de M4

'oratorio indica la contribucién de M3




M9

e ¢Se detecta contaminacion en el cabello con algun fluido
bioldgico?

* En caso positivo, ipodria el contaminante de la muéstra de

cabello proceder de alguno de los donantes de lag'muestras M1

a M4? /

e ¢(Puede el cabello pertenecer a alguno de los donantes de las
muestras M1 a M4?

e Lainvestigan 35 Laboratorios (74%)

aon vit | (Y -
X-STRs -2
Y-STRs -5
A-STRs -7 i
P. Preliminares —21

0 5 10 15 20 25 30




M3 cio Forense Ava

e PRUEBAS PRELIMINARES: 21 laboratorios (60%)

* Sangre NEGATIVO 19
POSITIVO 2
NEGATIVO 17
INCONCLUYENTE 20
POSITIVO 10

INCONCLUYENTE 1
NEGATIVO 7




Marcador M2-VR n M9

AMELOGENINA XY 7 XIY

D8S1179 10/15 5 10/15

D21S11 31/32.2 1 31/32.2

D7S820 10/12 Marcador M2 n M9

CSF1PO 11/13 DYS_456 16 | 4| 16

D3S1358 16/18 | 5 | 1618 [ yg 389 | 13 | 2 13 M 9
THO1 793 | 4| 793 [pys 300 23 | 3 23

o017 12 2 12 | pys_3so_ll 20 | 4| 29

D16S539 M2 | 2 | 912 [pys asg s | 4| 15

D2S1338 1749 | 1| 1719 [pys 19 15 | 4 15

D19S433 12/13 4 12/13

VWA 15/16 5 15/16 DYS_385 11/14 | 4 11/14 Marcador M2 [ n| M9
TPOX 11 3 11 DYS_393 13 5 13 DXS8378 10 | 2 | 10
D18S51 15/16 3 15/16 DYS_391 12 5 12 DXS9898 -
D5S818 10/11 DYS_439_GATA_A4 13 4 13 DXS7133 11 | 1|11
FGA 19/22.2 3 19/22.2 | DYS_635_GATA_CA4 23 3 23 GATA31EO08 9 |1]9
D10S1248 12/16 2 12/16 DYS_392 13 3 13 GATA172D05 6 |1]|6
D2251045 11/14 2 11/14 GATA_H4 12 3 12 DXS7423 13 | 1|13
D2S441 11 2 11 DYS_437 15 4 15 DXS6809 34 1] 34
D1S1656 12/16 1 12/16 DYS_438 12 3 12 DXS7132 14 (1|14
D12S391 17.3/18.3 DYS_448 19 3 19 DXS9902 11 |2 |11




7 Laboratorios

4 sistemas consensuados
39 discordancias (42%)

5 Laboratorios
2 Sistemas consensuados

O Discordancias

2 Laboratorios
O sistemas consensuados
1 Compatible M2




M9

Muestra |n|Haplotipo

M9 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A

n
6
M9 773G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T
7
4

M9 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C
M9 263G 309.1C 315.1C
M1 73G 263G 309.1C 315.1C 16126C 16163G 16186T 16189C 16294T 16390A 16519C
M2 263G 309.1C 315.1C

Se solicitaba el ADN Mitocondrial del pelo




ontaminacion 30 (86%)

n saliva 10 (28,6)

tan Contaminacion 30 (86%)

aminante compatible con M2 24 (68,6%)
ompatible con M1-M3  21(60%)

Conclusiones incorrectas



la identidad del cadaver como hijo de PP y PM, que estan fallecidos. Lo
5 vivos disponibles son dos hijos de PP que tuvo con M1. Se procede al tig
dividuos y de los restos, obteniéndose los siguientes resultados.

sequence of a missing person investigation, some human remains are fou.

e aim is to confirm the identification of the remains as being the son of F
of them deceased. The only living relatives are the children of PP and M
1, H1 and HZ2 is performed obtaining the following results showed beélc

EIADN 2011




M1 H1 H2 Restos/

D851179 13/14 13/14 13/14 13/14
D21S11 30 29/30 30/31 31/32.2
D75820 7/11 7/10 10/11 10
CSF1PO 10/12 10 10/12 10/13
D3S1358 14/16 14/18 15/16 17/18
THO1 6 6/9.3 6/9.3 7/9.3
D13S317 10/12 12 10/12 12/13
D16S539 11/13 11/13 12/13 10/11
D251338 17/20 17/20 17/20 17
D19S433 14/15 14 14/15 13
VWA 16/17 16/17 17 17/18
TPOX 8 8/9 8/9 9/11
D18S51 16 15/16 16 14/15
D55818 11/13 12/13 11/13 12/13
FGA 22/23 20/22 20/22 20/21




No

Marcador N |IPm|IPn|IPp|VR-IP| n % +10% n % acep. %

CSF1IPO | 44 |1 | 3 | 0| 13|23 523%| 1,17-1,43 | 31 | 70,5%| 13 |29,5%
D13S317 | 44 |1 |4 | 0| 14 | 25 |56,8% | 1,26-154 | 34 |77,3%| 10 |22,7%
D16S539 | 44 | 5 |1 |-1]051| 29 |[659%| 0,46-0,56 | 29 |659% | 15 |34,1%
D18S51 45 |1 | 6 | 0| 16 | 29 [644% | 1,44-1,76 | 34 | 756%| 11 |24,4%
D19S433 | 44 | 3 | 3 |-1]0,33| 26 |59,1% | 0,30-0,36 | 29 |659% | 15 |34,1%
D21S11 45 | 3 | 4 | 0| 34 | 28 | 62,2% | 3,06-3,74 | 37 |82,2% 8 17,8%
D2S1338 | 44 |1 | 8 | 0| 1,8 | 20 |455% | 1,62-1,98 | 27 |61,4%| 17 |38,6%
D3S1358 | 45 |1 | 3| 0| 1,3 | 29 |[644% | 1,17-1,43 | 39 |86,7% 6 13,3%
D55818 44 |1 |1 | 0| 1,1 | 25 |56,8% | 0,99-1,21 | 30 |68,2%| 14 |31,8%
D75820 44 | 2 | 4 | 0| 24 | 21 [47,7% | 2,16-2,64 | 34 | 77,3%| 10 |[22,7%
D8S11/9 | 44 | 1 | 6 | O | 16 | 23 |52,3% | 1,44-1,76 | 30 [682%| 14 |31,8%
FGA 44 | 2 | 3 | 0| 1,3 | 23 |52,3% |1,117-1,43| 31 | 70,5%| 13 |[29,5%
THO1 44 |1 | 5|1 0| 15 | 25 |56,8% | 1,35-1,65 | 32 |72, 7% | 12 |27,3%
TPOX 4 | 2 | 9 | 0| 29 | 20 |455% | 2,61-3,19 | 32 |72,7%| 12 |27,3%
VWA 44 |1 | 3|1 0| 1,3 | 22 |50,0% | 1,17-1,43 | 31 |70,5%| 13 |29,5%
TOTAL 44 | 3 | 4 | 2 | 340 | 25 | 56,8% | 34-3400 | 34 |77,3%| 10 |22,7%




Parentesco Ni\
Desafio Teorico

ntestan 45 laboratorios |
btiene un resultado consensuado en todos los
en discrepancias con el consenso 21 laboratori
Jetectan 183 discrepancias (27,6%) '
aboratorios emiten resultados discordantes pat
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N ge
eamiento/Approach

resultado obtenido fue:

wing results were obtained:

gar de Barcelona se comete un homicidio. En
o del cadaver se recoge un fragmento de

llo humano. Se dispone de una muestra

bitada de esta victima y de una muestra indubitada
un sospechoso. Realizado el analisis de ADN
ocondrial de la region control completa (16024-576)

a place located somewhere in Barcelona a homicide
S committed. A hair shaft was recovered from one of
hands of the victim. Reference samples from the
tim and from a suspect are available. After analyzing
‘entire mtDNA Control Region (16024-576) the

Edicion/Range

Haplotipo/Haplotype

16024-576 263G 315.1C 16519C
16024-576 72C 263G 315.1C 1629
cabello/Hair shaft |16024-576 72C 263G 315.1C 16

EIADN 2011




0 Forense/Forensic F

R suponiendo las siguientes hipotesis /Calculate the
2 following hypothesis:
el fragmento de cabello proviene del sospechoso o de un

0: the hair shaft comes from the suspect or from a maternal relative

d: el fragmento de cabello proviene de un individuo al azar de Iz
europea no relacionado familiarmente con el sospechoso

€ base de datos se ha utilizado/What mtDNA database have y

ero de coincidencias encontradas en dicha base de ¢
n 4000 haplotipos)/List the number of matches tha
: 7 matches of 4000 haplotypes)




Calcular el LR

Coincidencias

Matches
Mediana 26
Moda 26
Maximo 35
Minimo 0

Charor

EMPOP (EDNAP mtDNA
Population Database)

Base de datos Coincidencias N haplotipos
LR database Matches Haplotypes
333,3750 EMPOP 8 2667
293,0000 EMPOP 9 7016
240,2900 35 8410
240,2900 EMPOP 35 8410
240,0000 EMPOP 35 8410
233,6400 EMPOP 35 8410
228,0000 EMPOP 35 7973
227,3500 EMPOP 35 4810
218,0000 Propia 2 1040
200,4410 EMPOP 35 7015
194,5000 EMPOP 43 8558
189,6500 EMPOP 26 2636
124,0000 EMPOP 6
106,7200 EMPOP 24 2667
106,7200 EMPOP 24 6079
102,6000 EMPOP 26 2667
102,5700 EMPOP 26 6079
102,5700 EMPOP 26 2667
102,5700 EMPOP 26 2667
98,8100 EMPOP 26 2667
97,6700 EMPOP 26 2636
97,6563 EMPOP 26 2636
97,6500 EMPOP 26 2636
95,3214 EMPOP 26 2667
95,3214 EMPOP 26 2667
95,0000 EMPOP 26 2667
68,0000 EMPOP 26 2667
32,0000 EMPOP 0 8410
32,0000 EMPOP 0 31
4,4600 EMPOP 35
EMPOP 35 8410










