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MODULO DE PARENTESCO BASICO

Estudio Tedrico de Maternidad

26" Congress of the International Society for Forensic Genetics



PLANTEAMIENTO

Se trata de un caso de ninos robados, una madre
(M) busca a su hijo, al cual se lo retiraron al nacer.
Le comunican que nacio muerto pero pasados los
anos se descubren irregularidades en el hospital
donde dio a luz. Se presenta una denuncia en la que
se poseen datos relevantes de éste caso, existiendo
un joven que, por los datos que se aportan, podria
ser hijo (H) de esta madre. Se obtienen los perfiles
de ambas personas (M y H). Calcular el indice de
maternidad.




Complejidad del caso

Duo madre-hijo alegado

No frecuencias minimas

No mutaciones o inconsistencias
No tri alelos

No alelos nulos

No sub-estructura poblacional



Calculo manual vs software

@ Software solo
@ Manual solo

@ Manual+Software
B Sin Resultados
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Perfiles para marcadores aSTR

Marcador Madre Hijo Alegado IRB
CSF1PO 11-12 10-11 7% f11
D16S539 9-10 10-13 % 10
D19S433 13-15 15-16,2 % 15
D21S11 28-33.2 32,2-33.2 % £33.2

FGA 21-25 21-22 7 21
THO1 6-9.3 9-9.3 % 9.3
VWA 15-16 16-18 % 16

D2S1338 19 19-25 % £19
D3S1358 15-18 15 % f15
D7S820 9-11 11 ¥ f11
D18S51 14-15 15 % f15
D8S1179 13-14 13-14 (f13+f14)/4f13f14
D13S317 11-12 11-12 (f11+f12)/4f11f12
D5S818 11-12 11-12 (f11+f12)/4f11f12

TPOX 8 8 1/f8




Heterocigotas distintos
1 alelo compartido

Marcadores Madre Hijo Alegado IRB
CSF1PO 11-12 10-11 %11
PrM—>10 PrHA> 11 PrM—>11 PrHA—>10 X
0 f11 iz f10 % 10
PrMH—>10 PrHA> 11 PrMH—>11 PrHA—>10 Y
f10 f11 f11 f10 2f10f11
IM= X/Y % £10 / 2f10f11 % f11




1 Heterocigota y 1 homocigota

Marcadores Madre Hijo Alegado IRB
D2S1338 19 19-25 % 19
PrM—>19 PrHA—->25 PrM—>25 PrHA—>19 X
1 f25 0 f19 f25
PrMH—>19 PrHA—>25 PrMH—>25 PrHA—>19 Y
f19 f25 f25 f19 219125
IM= X/Y f25 / 2f19f25 % f19




Heterocigotas idénticos

Marcadores Madre Hijo Alegado IRB
D8S1179 13-14 13-14 (f13+f14)/4f13f14
PrM—>13 PrHA—>14 PrM—>14 PrHA->13 X
2 f14 ) f13 % (f13+f14)
PrMH—>13 PrHA—>14 PrMH—>14 PrHA->13 Y
f13 f14 f14 f13 2f13f14
IM= X/Y % (f134f14) / 2f13f14 (f13+f14)/4f13f14




Homocigotas idénticos

Marcadores Madre Hijo Alegado IRB
TPOX 8 8 1/f8
PrM—>8 PrHA—>8 X
1 f8 f8
PrMH—>8 PrHA—>8 Y

f8 f8 82

IM= X/Y f8/f82 1/f8




D85S1179

Madre Hijo Alegado Formula Valor correcto conocido Aceptables
13-14 13-14 f13+f14/4f13f14 1,8838 0,96
1,0E402 -
50 63,29 303334 manual
| ® 2578 303313 manual
1,0E+01 -
| es503 303319 manual
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D21511

Madre | Hijo Alegado Férmula Valor correcto conocido Aceptables
28-33.2 32,2-33.2 % £33.2 7,4627 0,94
1,0E+03
¢ 270,14 301260 familias
1,0E+02
* 303334 manual
4 303290 NI
303313 manual
1,0E+01
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%
301263 Familias
303308 NI
303319 manual
1,0E+00 T T T T T T
0 20 40 60 80 100 120

1,0E-01




D75820

Madre

Hijo Alegado

Formula

Valor correcto conocido

Aceptables

9-11

11

% 11

2,3866

0,98

5,0E+00

301263 Familias

303308 Ni
*»
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CSF1PO

Madre | Hijo Alegado Férmula Valor correcto conocido Aceptables
11-12 10-11 % 11 0,83029 0,97
1,0E+02

4 23,17 301260

1,0E+01

¢ 191

303281

1,0E+00 Wj g5 T T T T T T
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CSF1PO: 3 grupos de resultados
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D351358

Madre Hijo Alegado Férmula |Valor correcto conocido Aceptables
15-18 15 % 15 2,0886 0,96
1,0E+03
o 303334
1,0E+02
* 303313
1,0E+01
301263
AKX KKK KKK
303308 °
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C 90, 0,7438

TH O 1 A 28/  0,2230

D 3| 0,0330
Madre Hijo Alegado Férmula Valor correcto conocido Aceptables
6-9.3 9-9.3 % 9.3 0,95932 0,97

1,0E+02

® 303290

1,0E+01

& 303319
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C 90| 0,7438
THO1= varios grupos de resultados A 2 02230
agrupados al analizar Cy A |
0,95944
0,95942 40000000000 M\
Todos usan Familias \
0,95940 /
0,95938 / \
0,95936 ,/ \
BDgen%\anuaI, \
PATCAN, Flias
0,95934 7
[s¢<od
2
0,95932
0,95930 KKK
Excel, GFF, no indican
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C 95 0,77
D13S317 A 24 020
D 2 0,02
Madre Hijo Alegado Férmula Valor correcto conocido| Aceptables
11-12 11-12 f11+f12/4f11f12 1,7101 0,98
1,0E+03
e 301260

1,0E+02

1,0E+01

1,0E+00
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D13S317= 3 grupos de

C 95 0,77

A 24 0,20
It d D 2 0,02
1,71025
’ A
1,71020 0000000000
Familias= normalizar frec
1,71015 &/
1,71010 -
L 2
1,71005
1,71000 S
GFF, BDGen, manual
1,70995 T T T T T 1
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D165539

Madre Hijo Alegado Férmula Valor correcto conocido Aceptables
9-10 10-13 % 10 5,6818 0,94
1,0E+02
¢ 301260
¢ 303334
o 303313
1,0E+01
& 303277

1,0E+00

303308
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D251338

Madre Hijo Alegado Férmula | Valor correcto conocido Aceptables

19 19-25 % £19 4,5086 0,94

1,0E+03

1,0E+02

1,0E+01

1,0E+00

® 445,96 301260

49,02 303319
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D251338= 2 grupos de resultados

C 102 0,84
A 13 0,11
D 6 0,05

4,5091E+00

4,5090E+00

4,5090E+00

4,5089E+00

4,5089E+00
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D195433

Madre Hijo Alegado IRB Valor correcto conocido Aceptables
13-15 15-16,2 % f15 1,7112 0,97
1,0E+03
4 125,50 301260
1,0E+02 —
1,0E+01
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D19S433= 3 grupos de resultados

96 0,79
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1,7113E+00 -
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1,7112E+00 -~
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vWA

Madre | Hijo Alegado IRB Valor correcto Aceptables
15-16 16-18 % 16 0,96600 0,94
¢ 125,50
1,0E+02 - 301260
1,0E+01 +4¢ 965 303296-errordeformato
301245
B s>
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TPOX

Madre Hijo Alegado IRB Valor correcto Aceptables
8 8 1/f8 2,0580 0,98
1,0E+03
4 501,00 301260
1,0E+02
1,0E+01
303319
¢ 2,73
KKK
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D18551

Madre Hijo Alegado IRB Valor correcto Aceptables
14-15 15 % f15 2,9274 0,94
1,0E+03
@ 250,50 301260
¢ 12500 303334
1,0E+02
parry 303313
1,0E+01
* 585 303341
smmmmmmmm
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D55818

Madre | Hijo Alegado IRB Valor correcto Aceptables
11-12 11-12 f11+f12/4f11f12 1,4188 0,98
1,0E+03

1,0E+02

4 250,75 301260

1,0E+01

1185 303319
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FGA

Madre Hijo Alegado IRB Valor correcto Aceptables
21-25 21-22 % 21 1,5605 0,95
1,0E+03
301260
4 125,75
1,0E+02
1,0E+01
4 3,55 303319
%
1,0E+00
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FGA= 3 grupos de resultados

C 94 0,79
A 20 0,16
D 6 0,05

1,5608

1,5607 -
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Resultados globales

% Correctos

% Aceptables

% Correc+Acept

% Discordantes

CSF1PO 80,2 16,5 96,7 3,3
D135317 77,7 20,7 98,3 1,7
D165539 84,3 9,9 94,2 5,8
D18S51 92,5 1,7 94,2 5,8
D195433 79,3 17,4 96,7 3,3
D21S11 82,6 11,6 94,2 5,8
D251338 83,5 11,6 95,0 5,0
D351358 76,0 19,8 95,9 4,1
D55818 92,5 5,8 98,3 1,7
D75820 93,4 4,1 97,5 2,5
D8S1179 82,6 13,2 95,9 4,1
FGA 79,2 15,8 95,0 5,0
THO1 74,4 22,3 96,7 3,3
TPOX 93,4 4,1 97,5 2,5
VWA 90,1 3,3 93,4 6,6
TOTAL 72,7 17,4 90,1 9,9




82% de errores cometidos por 6 lab
(61/74)= 0,82

errores cometidos

% O D D O DD O DN LoD
N R G I R R 2 ~j3 qﬁ) P
M S S S S S S S NS S S S S S S
% de error con y sin 6 Labs
>/0% 4,37%
4,5% 202
4,0% -
3,5% -
3,0% -
2,5% -
2,0% -
0, -
L5% 0,81%
1,0% - :
0,0%
4,37% 3,60% 0,81%
1694 1694 1604
74 61 13
total de errores % errores X 6 Labs % sin los 6 Labs




Lab 303319 (Familias 1.97)

Marcador | Madre | Hijo Alegado | Férmula correcta 303319 Resultado
CSF1PO 11-12 10-11 % fl11 Y p D
D16S539 9-10 10-13 % 10 Y p D
D19S433 13-15 15-16,2 % 15 Yap D
D21S11 28-33.2 | 32,2-33.2 % £33.2 Y% p D

FGA 21-25 21-22 % 21 Y p D
THO1 6-9.3 9-9.3 % 19.3 Y2 p D
VWA 15-16 16-18 % 16 Y% p A

D251338 19 19-25 % £19 1/p D
D3S1358 15-18 15 % 15 Y p D
D7S820 9-11 11 %11 Y p D
D18S51 14-15 15 % f15 Y p D
D8S1179 13-14 13-14 f13+f14/4f13f14 | p+q/(4pq) D
D13S317 11-12 11-12 f11+f12/4f11f12 Y p D
D5S818 11-12 11-12 f11+f12/4f11f12 Y p D

TPOX 8 8 1/f8 % p D




Marcador

D8S1179

LR reportado

1,8836

D21511

D7S820

2,3866

CSF1PO

D3S1358

2,0888

Lab 301260

LR correcto

1,8838

2,3866

2,0886

Resultado

(@]

THO1

0,95942

D13S317

D16S539

D25S1338

D19S433

VWA

TPOX

D18S51

D5S818

FGA

TOTAL

0,95932

Féormulas

NO INFORMA

SOFTWARE

Familias, Version 3.1.7




COMPARACION CON EJERCICIO 2014:

Valores correctos

QUITO 2014 (J Builes)

CRACOVIA 2015

MARCADOR

D8S1179

D21SS11

D7S820

CSF1PO

D351358

THO1

D13S317

D16S539

D2S1338

D19S433

VWA

TPOX

D18S51

D5S818

FGA

TOTAL

% Lab

% Lab




Comunicacion de resultados

303247 |Los resultados obtenidos de indice de maternidad indican gue es 53.912,6181 veces
mas probable el resultado genético obtenido en el analisis, si consideramos que M es la

madre bioldgica de H (hijo alegado), frente a que lo sea una persona tomada al azar

de la poblacion de referencia y no relacionada genéticamente. En nuestro laboratorio
se recomendaria aumentar el nimero de marcadores y hacer analisis de ADN mitocondrial.

303250 Hf: El hijo alegado es el hijo bioldgico de la madre

Hd: El hijo alegado no es el hijo biolégico de la madre. Es hijo biolégico de otra mujer no relacionada
genéticamente con la madre y de la misma poblacion de referencia.

Es 53913 veces mds probable que el hijo alegado y la madre tengan los perfiles genéticos observados si la

madre alegada fuera la madre bioldgica del hijo que si no lo fuese.

301251 Es aproximadamente 50000 veces mas probable la evidencia genética hallada si M es la Madre Bioldgica de

H que si son dos personas no relacionadas biolégicamente.

301249 Se observa que la muestra del hijo alegado tiene todos los alelos que deberia tener el hijo bioldgico de la
madre (AOM). Sin embargo, se encontrd que el IM es 53.912,6181. Con la informacién que se tiene de los
marcadores genéticos y teniendo en cuenta los pardmetros de nuestro laboratorio no es posible emitir
una conclusién de parentesco.

El IM es un valor bajo el cual se encuentra por debajo de 1 milldn. Habria que aumentar el numero de

marcadores para poder valorar dicha informacién y ver si cumple con los parametros establecidos.




Transposicion del condicional!! 40/114

301256 De acuerdo con los resultados obtenidos y las hipdtesis planteadas mutuamente excluyentes, la madre
alegada identificada como M es 5,3913E+04 veces mas probable que sea la madre biolégica del nifo
identificado como H que si la madre bioldgica del hijo es cualquier otro individuo tomado al azar de la
poblacién no relacionado genéticamente. La probabilidad de paternidad es de 99,9981 % - considerando una
probabilidad a priori de 0,5 - por lo tanto para los marcadores genéticos analizados (D851179; D21S11;
D7S820; CSF1PO; D3S1358; THO1; D13S317; D16S539; D2S1338; D19S433; VWA; TPOX; D18S51; D55818;
D1S1656 y FGA) la madre alegada, identificada como M no puede excluirse la maternidad bioldgica de la
muestra que fuera asignada bajo el cédigo H de sexo masculino.

Es 53.912 veces mas probable que M sea la madre biolégica de H que otra persona de la poblacién de
303253 referencia no relacionada con ella. La Probabilidad de Maternidad es 0.9999.Recomendariamos completar el

estudio con el analisis de ADN mitocondrial.




Comparacion de bases de datos?

301264

Conclucion: Es cincuenta y tres mil novecientos doce veces mas probable que los resultados se hayan

obtenido si es cierta la hipdtesis de que el hijo alegado es el hijo bioldgico de la madre, que si es cierta la

hipdtesis alterna de que otra mujer de la misma poblacion es la madre bioldgica del hijo alegado. En otras

palabras la evidencia genética apoya cincuenta y tres mil novecientas doce veces mas a la hipotesis H1 (que
el hijo alegado es el hijo bioldgico de la mujer analizada) que a la hipdtesis alterna H2 (que el hijo alegado es
el hijo bioldgico da alguna otra mujer de la poblacién). No se reporta un calculo de la probabilidad de

paternidad dado que para esto se requiere de un estimado de probabilidad a priori el cual no se tiene.

Observacion: el valor exacto del Indice de Maternidad calculado con el sistema informatico FAMILIAS 3 y de
manera manual es ligeramente distinto. La razén por la que se ve esta diferencia radica en gue las

frecuencias dadas en el apéndice estan redondeadas a 4 decimales y para algunos loci la suma de

frecuencias es ligeramente (0.0001) mayor o menor a 1, esto fue ponderado al introducir las frecuencias

alélicas en el software, peor no al hacer el cdlculo manual.

Se presenta una denuncia en la que se poseen datos
relevantes de éste caso, existiendo un joven que, por los

datos que se aportan, podria ser hijo (H) de esta madre.




Conclusiones

3.

Impacto debido a diferencias entre valores ‘correctos’ y “aceptables’

Las frecuencia poblacionales deberian sumar exactamente 1, para evitar
errores por normalizacion de frecuencias (Ej: Software Familias)

Errores por manejo de software:
a. Errores por varios drdenes de magnitud!!

El seteo de las frecuencias en los software genera ligeras diferencias dentro del
rango aceptable 2 recomendable chequear manualmente por ser casos
sencillos.

Tasa de error global (resultados discordantes): 4,37% (74/1694)
6 laboratorios representan 82% de valores discordantes (61/74)

Aun se observan muchos laboratorios que expresan mal los resultados—>
transposicion del condicional entre otros problemas (40/114= 35%).

Es un caso de maternidad reversa: muchos laboratorios describen la
referencia (madre) como (madre alegada) y en realidad estamos frente a un
caso de identificacion de nifio (hijo alegado).




XX Jornadas del GHEP-ISFG — Cracovia - POLONIA
31 agosto-1 Septiembre 2015

GRACIAS

26" Congress of the International Society for Forensic Genetics



