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Ejercicio	  Básico	   	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

¿?	  

Edicion	  incompleta	  

Nomenclatura	  “confusa”	  
dinucleo7do	  

M1,	  M2	  y	  M3	  
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Ejercicio	  Básico	  (M1,	  M2,	  M3) 	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

ü  Formato:	  Presencia	  de	  comas,	  orden	  de	  bases	  (no	  creciente),	  espacio	  entre	  número	  de	  
base	  y	  nucleo7do…	  

ü  Edición	  incompleta:	  	  p	  ej:	  HV2	  (no	  reportar	  73	  G)	  
ü  Transcripción:	  
ü  Nomenclatura:	  p	  ej	  HVSIII,	  dinucleo7do	  523.1C	  523.2A	  	  en	  lugar	  de	  524.1A	  524.2C	  

Error	  de	  transcripción	  303321	  

303267:	  73G	  185A	  228A	  263G	  295T	  315.1C	  16069Y	  16126Y	  16300R	  (mezcla	  exclusiva	  en	  
HV2¿?)	  

Transcripción	  

Edición	  incompleta	  

73G	  
146C	   152C	  
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73G	  150T	  263G	  309.1C	  315.1C	  517T	  16224C	  
16270T	  16519C	  	  

Donante	  1-‐M2-‐	  (saliva)	  

ü  7	  labs	  presentan	  datos	  de	  2ª	  fracción	  que	  son	  
idén7cos	  a	  los	  de	  la	  1ª	  fracción	  

Ejercicio	  Básico	  (M4) 	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

303290:	  75G	  152T	  265G	  311.1C	  312.1C	  16224C	  16270T	  

73G	  152C	  182T	  185T	  189G	  195C	  247A	  263G	  	  
523DEL	  	  524DEL	  16092C	  16126C	  16187T	  16189C	  
16223T	  	  16264T	  16270T	  	  16278T	  16293G	  	  16311C	  	  
	  

Donante	  2	  (semen)	  

!!!+2	  bases!!!	  

28	  laboratorios	  



30
12
45
	  

30
12
47
	  

30
12
51
	  

30
12
54
	  

30
12
55
	  

30
12
63
	  

30
12
68
	  

30
12
72
	  

30
32
42
	  

30
32
44
	  

30
32
45
	  

30
32
46
	  

30
32
47
	  

30
32
48
	  

30
32
49
	  

30
32
54
	  

30
32
55
	  

30
32
57
	  

30
32
59
	  

30
32
60
	  

30
32
61
	  

30
32
62
	  

30
32
64
	  

30
32
65
	  

30
32
69
	  

30
32
72
	  

30
32
73
	  

30
32
80
	  

30
32
85
	  

30
32
89
	  

30
32
90
	  

30
32
95
	  

30
33
03
	  

30
33
05
	  

30
33
11
	  

30
33
21
	  

30
33
29
	  

30
33
30
	  

30
33
35
	  

30
33
39
	  

M5	  
Fo
rm

at
o	  

Fo
rm

at
o	  

Fo
rm

at
o	  

Fo
rm

at
o	  

m
ez
cl
a	  

	  

Ejercicio	  Básico	  (M5) 	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

ü  Formato:	  Presencia	  de	  comas,	  orden	  de	  bases	  (no	  creciente),	  espacio	  entre	  número	  de	  
base	  y	  nucleo7do…	  

ü  Edición	  incompleta:	  	  p	  ej:	  HV2	  (no	  reportar	  73	  G)	  
ü  Transcripción,	  contaminación	  

303290:	  155G	  265G	  312.1C	  /	  CRS	  

303311	  

contaminación	  

150T	   153A	  

303285	  

!!!+2	  bases!!!	  



Ejercicio	  avanzado	   	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  
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M6	   No	  repiten	  el	  resultado	  en	  ningún	  caso	  
ü  Detección	  de	  posiciones	  mezcla	  

ü  Dis7ntos	  equipos	  	  	  
Dis7nta	  sensibilidad	  

ü  Dis7ntos	  laboratorios	   	  	  
	  Dis7ntos	  criterios	  para	  asignar	  
	  posiciones	  “mezcla”	  

ü  Dis7nta	  metodología	  de	  extracción	  	  
	  Dis7ntos	  resultados	  finales	  	  

15	  labs	  
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Ejercicio	  avanzado	   	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

303242:	  73G	  150T	  199C	  204C	  207A	  
263G	  309.1C	  315.1C	  16179T	  16182	  DEL	  
16183	  DEL	  16193.1C	  16223T	  16239T	  
16311C	  16320T	  16362C	  
	  
301247:	  96T	  105-‐113DEL	  263G	  315.1C	  

301247	  

-‐-‐ggagccggagcaccctatgtc-‐	  
105	  

303242	  



Ejercicio	  avanzado	   	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  
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303323:	  73G	  195Y	  263G	  315.1C	  16024G	  16026G	  
16051G	  16356C	  (solo	  lectura	  Forward	  ¿?	  

195	  

301247	  



Muestra  Hp consensuado 
(HV3) 

Discrepan 

M1 ...524.1A 524.2C... ... 523.1C 523.2A ... 

CAGCACACACACAC----C---- rCRS 
514	   524	  

CAGCACACACACACACC---- 

CAGCACACACACA----CC---- rCRS 
514	   523	  

CAGCACACACACACACC---- 

Muestra  Hp consensuado 
(HV3) 

Discrepan 

M3 ...523DEL 524DEL... ... 522DEL 523DEL ... 

CAGCACACACACACC---- rCRS 
514	   524	  

CAGCACACACAC----C---- 

CAGCACACACACACC---- rCRS 
514	   523	  

CAGCACACACA----CC---- 

Conclusiones	  –Nomenclatura	  HVSIII-‐ 	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

¿Cuál	  es	  la	  unidad	  repe77va	  CA	  o	  AC?	  



Conclusiones	  –Nomenclatura	  HVSIII-‐ 	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

514	   524	  



Conclusiones	  -‐mezclas-‐ 	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

Datos	  	  aparentemente	  contradictorios	  entre	  
resultados	  de	  marcadores	  autosómicos	  STRs	  y	  
mtDNA:	  
ü 	  ADNn:	  	  varón	  (semen)	  	  	  	  y	  femenino	  (saliva)	  
ü 	  ADNmt:	  femenino	  exclusivo	  

M4	  y	  M6	  se	  comportan	  de	  manera	  
diferente:	  
ü  M4:	  ADNmt	  (valor	  exclusivo)	  
ü  M6:	  ADNmt	  (mezcla)	  



Conclusiones	  -‐mezclas-‐ 	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  



ü  Limitación	  de	  métodos	  de	  secuenciación	  convencionales.	  	  

ü  Falta	  de	  consenso	  en	  lecturas	  “forward”	  y	  “reverse”	  

ü  Mayor	  sensibilidad	  a	  procesos	  de	  contaminación.	  

Falsas	  exclusiones.	  

ü  Modificaciones	  post-‐mortem	  en	  el	  ADNmt	  à	  “Falsas	  mezclas”.	  

ü  Valoración	  estadís7ca	  

Conclusiones	  -‐mezclas-‐ 	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  





ü  Buenos resultados: Errores fácilmente evitables 
(transcripción / nomenclatura). 

•   Dobles revisiones/Doble edición 
•   Chequeo filogenético 
•  Empleo de programas adecuados 
•   Volcado de datos automático  

Conclusiones	  finales 	   	   	   	   	   	   	  ADNmt	  GHEP-‐ISFG	  2015	  

ü Mezclas:  
•  Precaución en la emisión de conclusiones (pej 

falsas exclusiones) 
•   Valorar el tipo de fluidos  

ü Nomenclatura (HVIII):  
•  Poca trascendencia práctica 



Gracias	  por	  su	  atención	  


