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Introducción. Proceso

Cluster generation and 
Fluorescence detection

Emulsion PCR and Proton 
detection by pH change



Introducción. Proceso

Software Type Website
Running Platform / 

Programming 
Language

Torrent Suite™ Software Commercial https://www.thermofisher.com/es/es/home/life-science/sequencing/next-generation-sequencing/ion-torrent-
next-generation-sequencing-workflow/ion-torrent-next-generation-sequencing-data-analysis-workflow/ion-
torrent-suite-software.html

Web Browser

HID STR Genotyper Plugin Commercial https://assets.thermofisher.com/TFS-Assets/LSG/manuals/MAN0015879_HID_STR_Genotyper_Plugin_UG.pdf Web Browser

Converge™ Commercial https://www.thermofisher.com/es/es/home/industrial/forensics/human-identification/forensic-dna-
analysis/forensic-dna-data-interpretation/converge-forensic-analysis-software.html Web Browser / Desktop

ForenSeq™ Universal Analysis 
Software

Commercial https://www.illumina.com/systems/sequencing-platforms/miseq-fgx/products-services/forenseq-universal-
analysis-software.html Desktop

NextGENe® Commercial http://www.softgenetics.com/NextGENe.php Desktop

ExactID® Commercial https://www.battelle.org/government-offerings/homeland-security-public-safety/security-law-
enforcement/forensic-genomics/exactid Desktop

toaSTR Open-access www.toastr.de Web Browser

STRait Razor v2/v3 Open-access https://www.unthsc.edu/graduate-school-of-biomedical-sciences/molecular-and-medical-genetics/laboratory-
faculty-and-staff/strait-razor/ Perl/C++

lobSTR Open-access http://lobstr.teamerlich.org/ C/C++

STRinNGS Open-access (Available upon request) Python

TSSV Open-access https://git.lumc.nl/j.f.j.laros/tssv/blob/master/README.md

https://pypi.python.org/pypi/tssvTSSV
Python

FDSTools Open-access https://pypi.python.org/pypi/fdstools/ Python

MyFLq Open-access https://github.com/beukueb/myflq
http://forensic.ugent.be/
https://basespace.illumina.com/apps/174174/MyFLq

Web Browser / MySQL

RepeatSeq Open-access https://github.com/adaptivegenome/repeatseq Python

SEQ Mapper Open-access http://forensic.mc.ntu.edu.tw:9000/SEQMapperWeb/Default.aspx Web Browser / .NET
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lab Plataforma auSTRs Y-STRs X-STRs mtDNA iiSNPs aiSNPs liSNPs piSNPs

5 TFS
Precision ID 
GlobalFiler NGS 
STR Panel v2

7 TFS
Precision ID 
GlobalFiler NGS 
STR Panel v2

Precision ID 
mtDNA Control 
Region Panel

11 TFS
Precision ID 
mtDNA Control 
Region Panel

Precision ID 
Identity Panel

Precision ID 
Ancestry Panel

Precision ID 
Identity Panel

Ion Ampliseq 
DNA 
Phenotyping 
Panel 

24 Verogen
ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

33 Verogen
ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit Mix B

179 Verogen
ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

265 Verogen
ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

ForenSeq DNA 
Signature Prep 
Kit MixA

Datos Generales de participación
Kits/Paneles usados



Datos Generales de participación
Equipos usados

5
71%

2
29%

Preparación "Library"

Manual IonChef

3
43%

3
43%

1
14%

Cuantificación "Library"

ABI7500 Bead saturation Light Cycler (Roche)

4
57%

3
43%

Preparación "Template"

Manual IonChef

1
15%

1
14%

1
14%

4
57%

Secuenciación

Ion S5™ System Ion S5™ XL System 

Ion Torrent PGM MiSeq FGx



Datos Generales de participación
Software usados

3
43%4

57%

Análisis de datos: raw data

TSS UAS

1
16%

1
17%4

67%

Análisis de datos: allele / variant calling

HID Genotyper plugin Variant Caller (TFS) UAS



Datos Generales de participación
Software usados

3
43%4

57%

Análisis de datos: raw data

TSS UAS

1
16%

1
17%4

67%

Análisis de datos: allele / variant calling

HID Genotyper plugin Variant Caller (TFS) UAS

1
15%

1
14%

1
14%

4
57%

Análisis de datos: análisis

STRait Razor v3.0 Converge v2.1
HID Genotyper plugin UAS

1
12%

3
37%2

25%

1
13%

1
13%

Análisis de datos: otros software

STRait Razor v3.0 IGV toaSTR
GeneMarker HTS Coverage Analysis 



Marcadores STR



STR autosómicos
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Perfiles… en relación con los valores obtenidos por consenso en el EIADN

Muestra M1

D
19S433

D
1S1656

D
1S1656

D
5S2500

D
8S1179

F13B

Penta_E

X Y 10 11 13 16 12 13 20 21 8 13 10 13 12 19 14 17.3 18.3 28 29 17.1 25 11 16 17 24 25 27 11 15 15 18 16 17 9 12 11 11 13 11 17 13 19 25 9 10 18 22 12 6 21 27 10 13 9 12 12 19 29.2 6 9.3 8 12 16 17
5 TFS X Y 10 11 13 16 17 18 20 21 8 13 13 14 10 13 12 19 14 17.3 18.3 13 14 28 29 11 16 17 24 10 12 11 15 15 18 12 15 8 10 17 18 11 13 11 17 14 14 9 10 12 21 27 9 12 12 6 9.3 8 12 16 17
7 TFS X Y 10 11 13 16 17 18 20 21 8 13 13 14 10 13 12 19 14 17.3 18.3 13 14 28 29 11 16 17 24 10 12 11 15 15 18 13 16 8 10 17 18 11 13 11 17 14 14 9 10 12 21 27 9 12 12 6 9.3 8 12 16 17
24 Verogen X Y 10 11 13 16 20 21 8 13 10 13 12 13 12 19 14 17.3 18.3 15 16 28 29 11 16 17 24 11 15 15 18 8 10 11 13 11 17 9 10 12 11 14 21 27 9 12 12 6 9.3 8 12 16 17
33 Verogen X Y 10 11 13 16 20 21 8 13 10 13 12 13 12 19 14 17.3 18.3 15 16 28 29 11 16 17 24 11 15 15 18 8 10 11 13 11 17 9 10 12 11 14 21 27 9 12 12 6 9.3 8 12 16 17

179 Verogen X Y 10 11 13 16 20 21 8 13 10 13 12 13 12 19 14 17.3 18.3 15 16 28 29 11 16 17 24 11 15 15 18 8 10 11 13 11 17 9 10 12 11 14 21 27 9 12 12 6 9.3 8 12 16 17
265 Verogen X Y 10 11 13 16 20 21 8 13 10 13 12 13 12 19 14 17.3 18.3 15 16 28 29 11 16 17 24 11 15 15 18 8 10 11 13 11 17 9 10 12 11 14 21 27 9 12 12 6 9.3 8 12 16 17

TH
01

TPO
X

vW
A

D
9S1122

FG
A

LPL

Penta_D

SE33

D
6S1043

D
6S474

D
7S1517

D
7S820

D
8S1132

D
3S4529

D
4S2366

D
4S2408

D
5S2800

D
5S818

D
2S1360

D
2S1776

D
2S441

D
3S1358

D
3S1744

D
20S482

D
21S11

D
21S2055

D
22S1045

D
2S1338

D
16S539

D
17S1301

D
18S51

D
1S1677

D
10S2325

D
12ATA63

D
12S391

D
13S317

D
14S1434Lab

Plataform
a

Am
elogenin

C
SF1PO

D
10S1248

Muestra M2

Am
elogenin

D
16S539

D
17S1301

D
21S2055

D
2S441

D
9S1122

F13B

TH
01

X 11 12 13 15 10 11 21 24 12 14 13 14 21 13 15.2 12 14 30.2 31 19.1 11 16 21 24 22 27 11 17 14 17 10 13 11 16 10 12 11 19 13 14 22 25 10 11 20 22 10 13 10 21 25 11 12 9 13 7 13 18 19 9.3 8 9 17 18
5 TFS X 11 12 13 15 13 15 21 24 12 14 10 13 13 14 21 13 15.2 12 14 13 15 30.2 31 11 16 21 24 10 11 11 17 17 12 14 11 12 18 23 10 12 11 19 14 15 10 11 10 13 21 25 9 13 7 13 9.3 8 9 17 18
7 TFS X 11 12 13 15 13 15 21 24 12 14 10 13 13 14 21 13 15.2 12 14 13 15 30.2 31 11 16 21 24 10 11 11 17 17 13 15 11 12 18 23 10 12 11 19 14 15 10 11 10 13 21 25 9 13 7 13 9.3 8 9 17 18
24 Verogen X 11 12 13 15 21 24 12 14 13 11 14 21 13 15.2 12 14 13 14 30.2 31 11 16 21 24 11 17 17 11 12 10 12 11 19 10 11 10 13 12 21 25 9 13 7 13 9.3 8 9 17 18
33 Verogen X 11 12 13 15 21 24 12 14 13 11 14 21 13 15.2 12 14 13 14 30.2 31 11 16 21 24 11 17 17 11 12 10 12 11 19 10 11 10 13 12 21 25 9 13 7 13 9.3 8 9 17 18

179 Verogen X 11 12 13 15 21 24 12 14 13 11 14 21 13 15.2 12 14 13 14 30.2 31 11 16 21 24 11 17 17 11 12 10 12 11 19 10 11 10 13 12 21 25 9 13 7 13 9.3 8 9 17 18
265 Verogen X 11 12 13 15 21 24 12 14 13 11 14 21 13 15.2 12 14 13 14 30.2 31 11 16 21 24 11 17 17 11 12 10 12 11 19 10 11 10 13 12 21 25 9 13 7 13 9.3 8 9 17 18
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3S1744
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3S4529
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4S2366
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4S2408
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2S1338
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2S1360
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2S1776
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3S1358

D
19S433
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1S1656
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1S1677
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Muestra M3

D
17S1301

D
19S433

D
20S482

D
2S1360

D
8S1179

X Y 11 13 13 14 7 14 20 24 8 11 10 13 14 19 14 15 29 31 26 34 15 16 20 25 22 11 14 15 16 15 17 10 11 11 15 12 13 11 17 14 16 22 25 9 10 18 22 13 6 9 21 25 10 11 11 13 12 17 18 28.2 9 9.3 8 11 15 18
5 TFS X Y 11 13 13 14 13 17 20 24 8 11 13 14 10 13 14 19 14 15 15 12 14 29 31 15 16 20 25 11 12 11 14 15 16 13 15 8 9 14 18 12 13 11 17 15 17 9 10 13 21 25 11 13 12 17 9 9.3 8 11 15 18
7 TFS X Y 11 13 13 14 13 17 20 24 8 11 13 14 10 13 14 19 14 15 15 12 14 29 31 15 16 20 25 11 12 11 14 15 16 14 16 8 9 14 18 12 13 11 17 15 17 9 10 13 21 25 11 13 12 17 9 9.3 8 11 15 18
24 Verogen X Y 11 13 13 14 20 24 8 11 10 13 12 14 19 14 15 15 14 29 31 15 16 20 25 11 14 15 16 8 9 12 13 11 17 9 10 13 11 13 21 25 11 13 12 17 9 9.3 8 11 15 18
33 Verogen X Y 11 13 13 14 20 24 8 11 10 13 12 14 19 14 15 15 14 29 31 20 25 11 14 15 16 8 9 12 13 11 17 9 10 13 11 13 21 25 11 13 12 17 9 9.3 8 11 15 18

179 Verogen X Y 11 13 13 14 20 24 8 11 10 13 12 14 19 14 15 15 14 29 31 15 16 20 25 11 14 15 16 8 9 12 13 11 17 9 10 13 11 13 21 25 11 13 12 17 9 9.3 8 11 15 18
265 Verogen X Y 11 13 13 14 20 24 8 11 10 13 12 14 19 14 15 15 14 29 31 15 16 20 25 11 14 15 16 8 9 12 13 11 17 9 10 13 11 13 21 25 11 13 12 17 9 9.3 8 11 15 18
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STR autosómicos. Discordancias: D3S4529

12 15
13 16

D
3S4529

M1
Cod. Lab Plataforma Alelo

(CE)
ISFG nomenclature allele

5 TFS 12 D3S4529[CE12]-GRCh38-Chr3:85803478-85803545 [GATA]4 AATA [GATA]7

5 TFS 15 D3S4529[CE15]-GRCh38-Chr3:85803478-85803545 [GATA]4 AATA [GATA]10

7 TFS 13 D3S4529[CE13]-chr3-hg19 85852633-85852684 [ATCT]8 ATTT[ATCT]4 

7 TFS 16 D3S4529[CE16]-chr3-hg19 85852633-85852684 [ATCT]11 ATTT[ATCT]4 

lectura en reverse
D3S4529[CE13]-chr3-hg19 85852633-85852684 [AGAT]4 AAAT [AGAT]8

D3S4529[CE16]-chr3-hg19 85852633-85852684 [AGAT]4 AAAT [AGAT]11

[GATA]

[AGAT]
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Sample M19-04467-01-S-2_IonCode_0101_D3S4529

Converge v2.1

STRait Razor v3.0
(Woerner et al., 2017)



STR autosómicos. Discordancias: D3S4529

Alineamiento manual usando updated Forensic STR Sequence Structure Guide v5 (Phillips et al., 2018)

BioProject: PRJNA396109 D3S4529 [CE15] [AGAT]4 AAAT [AGAT]10

STRSeq catalog (Gettings et al., 2017)

Alelo 14!!!

12 15

Cuál es el correcto? >> confirmado por STRAND
(nueva versión v6)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/bioproject/PRJNA396109�
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Cod. Lab Plataforma Alelo
(CE)

ISFG nomenclature allele

5 TFS 14 D6S474 [CE 14]-GRCh38-Chr6:112557935-112558039 [AGAT]5 [GATA]9 

5 TFS 14 D6S474 [CE 14]-GRCh38-Chr6:112557935-112558039 [AGAT]5 [GATA]9 112558039-G

7 TFS 14 D6S474[CE14]-chr6-hg19 112879153-112879220 [AGAT]5 [GATA]9 

7 TFS 14 D6S474[CE14]-chr6-hg19 112879153-112879220 [AGAT]5 [GATA]9 112879241-G 13
14 14
14 14

D
6S474

STR autosómicos. Discordancias: D6S474
M1

Converge v2.1

STRait Razor v3.0
(Woerner et al., 2017)



STR autosómicos. Discordancias: D6S474

Alineamiento manual usando
updated Forensic STR Sequence Structure Guide v5 (Phillips et al., 2018)

14

Lab_005: “… Tras comunicación directa por parte del NIST, se nos ha informado que esta 
inconsistencia se encuentra en la asignación alélica de HDplex y que este suceso ya ha sido 
comunicado con anterioridad a QIAGEN…”

BioProject: PRJNA396112 D6S474 [CE14] [AGAT]5 [GATA]9 (rs62414880)

STRSeq catalog (Gettings et al., 2017)

SPAIN

A

G

D6S474: rs62414880-G
Freq = 0.058

(Barrio et al., 2019)

EUR

A

G

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/bioproject/PRJNA380574�


STR autosómicos. SNPs en regiones flanqueantes

Muestra Plataforma Cod. Lab
# Flanking 

Region 
Variants

# loci

005 4 3
007 5 3
005 3 2
007 4 2
005 3 3
007 5 4
005 4 4
007 7 5

M4 TFS

M1 TFS

M2 TFS

M3 TFS

Locus Flanking Region 
Variants Converge str8zr

D1S1656 rs4847015-T

D5S2800 rs12187142-T
D5S2800 rs62357468-C

D5S818 rs25768-G
D5S818 rs73801920-A

D6S474 rs62414880-G

D7S820 rs16887642-A

D13S317 rs9546005-T

D16S539 rs11642858-C

Updated Forensic STR Sequence Structure Guide v5 (Phillips et al., 2018)

D5S818 >> rs25768-G / rs73801920-A

(…)

27%

73%

SPAIN

A

G

Barrio et al., 2019



0

2000

4000

6000

8000

10000

12000

14000

16000

18000

20000

22000

24000

26000

28000

rs
20

32
67

8

TH
01

Am
el

og
en

in

TP
O

X

D2
2S

10
45

D1
4S

14
34

D1
6S

53
9

D3
S1

35
8

D2
S1

77
6

D1
2A

TA
63

D5
S8

18

vW
A

D6
S1

04
3

D6
S4

74

D8
S1

17
9

D4
S2

40
8

D1
3S

31
7

D1
S1

65
6

D5
S2

80
0

SR
Y

CS
F1

PO

D2
S4

41

D7
S8

20

D3
S4

52
9

D1
2S

39
1

D2
S1

33
8

D1
S1

67
7

D2
1S

11

D1
0S

12
48

D1
9S

43
3

D1
8S

51

Pe
nt

a_
E

FG
A

DY
S3

91

Pe
nt

a_
D

D1
7S

13
01

D2
0S

48
2

D9
S1

12
2

TFS Verogen

0

20000

40000

60000

80000

100000

120000

140000

160000

180000

200000

220000

240000

260000

280000

M1 M2 M3 M4

TFS Verogen

STR autosómicos. Número de lecturas



STR autosómicos. Número de lecturas
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DYS19

DYS389 I

DYS389 II

DYS390

DYS391

DYS392

DYS393

DYS437

DYS438

DYS439
(GATA A4)

DYS448

DYS449

DYS456

DYS458

DYS460
(GATA A7.1)

DYS481

DYS505

DYS518

DYS522

DYS533

DYS549

DYS570

DYS576

DYS612

DYS627

DYS635
(GATA C4)

DYS643

GATAH4

37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 14 15 10 12 20 28 14 17 11 26 38 12 12 20 18 23 20 12 12
24 Verogen 37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 15 10 12 20 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12
33 Verogen 37 38 15 15 17 13 30 23 10 15 10 12 20 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12

179 Verogen 37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 15 10 12 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12
265 Verogen 37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 15 10 12 20 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12

Lab

Plataform
a

DYF387S1

DYS385

DYS19

DYS389 I

DYS389 II

DYS390

DYS391

DYS392

DYS393

DYS437

DYS438

DYS439
(GATA A4)

DYS448

DYS449

DYS456

DYS458

DYS481

DYS505

DYS518

DYS522

DYS533

DYS549

DYS570

DYS576

DYS612

DYS627

DYS635
(GATA C4)

DYS643

GATAH4

38 39 14 13 15 14 30 24 10 11 13 14 9 12 19 29 15 18 11 22 39 11 12 19 19 19 21 9 11
24 Verogen 38 39 14 13 15 14 30 24 10 11 14 9 12 19 11 11 22 12 11 11 12 19 19 31 21 9
33 Verogen 38 39 14 13 15 14 30 24 10 11 14 9 12 19 11 11 22 12 11 11 12 19 19 31 21 9

179 Verogen 38 39 14 13 15 14 30 24 10 11 14 9 12 19 11 11 22 12 11 11 12 19 19 31 21 9
265 Verogen 38 39 14 13 15 14 30 24 10 11 14 9 12 19 11 11 22 12 11 11 12 19 19 31 21 9

Lab

Plataform
a

DYF387S1

DYS385

DYS460
(GATA 
A7

1)
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Perfiles… en relación con los valores obtenidos por consenso en el EIADN

Muestra M1

Muestra M3

Muestra M4T

DYF387S1

DYS19

DYS389 I

DYS389 II

DYS390

DYS391

DYS392

DYS393

DYS437

DYS438

DYS439
(GATA A4)

DYS448

DYS449

DYS456

DYS458

DYS460
(GATA A7.1)

DYS481

DYS505

DYS518

DYS522

DYS533

DYS549

DYS570

DYS576

DYS612

DYS627

DYS635
(GATA C4)

DYS643

GATAH4

37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 14 15 10 12 20 28 14 17 11 26 38 12 12 20 18 23 20 12 12
24 Verogen 37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 15 10 12 20 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12
33 Verogen 37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 15 10 12 20 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12

179 Verogen 36 37 38 15 15 17 13 30 23 10 12 15 10 12 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12
265 Verogen 37 38 15 15 16 17 13 30 23 10 12 15 10 12 20 11 26 11 12 12 12 20 18 28 20 12 12

Lab

Plataform
a

DYF387S1

DYS385



STR de cromosoma Y. Número de lecturas
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STR de cromosoma X
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Perfiles… en relación con los valores obtenidos por consenso en el EIADN

Muestra M1

Muestra M2

Muestra M3

Muestra M4T

DXS10074

DXS10079

DXS10101

DXS10103

DXS10134

DXS10135

DXS10135

DXS10135

DXS10146

DXS10148

DXS6789

DXS6809

DXS7132

DXS7133

DXS7423

DXS8378

DXS9898

DXS9902

GATA172D05

GATA31E08

HPRTB

17 17 28 19 35 30 29 22 20 30 13 11 17 10 11 12 11 9 12
24 Verogen 17 19 30 13 17 10 12
33 Verogen 17 19 30 13 17 10 12

179 Verogen 17 19 30 13 17 10 12
265 Verogen 17 19 29 30 13 17 10 12

Lab

Plataform
a

DXS10103

DXS6789

DXS7132

DXS7133

DXS8378

DXS9902

8 17 19 21 28 33 20 34 35 18 23 27 47 25 30 20 31 33 14 11 14 15 11 8 12 11 6 10 9 14 12 15
24 Verogen 8 17 20 18 23 14 14 15 11 12 15
33 Verogen 8 17 20 18 23 14 14 15 11 12 15

179 Verogen 8 17 20 18 23 14 14 15 11 12 15
265 Verogen 8 17 20 18 23 14 14 15 11 12 15

DXS7423

DXS9898

GATA172D05

GATA31E08

HPRTB

DXS10134

DXS10135

DXS10146

DXS10148

DXS6809Lab

Plataform
a

DXS10074

DXS10079

DXS10101

DXS10074

DXS10079

DXS10101

DXS10103

DXS10134

DXS10135

DXS10146

DXS10148

DXS6789

DXS6809

DXS7132

DXS7133

DXS7423

DXS8378

DXS9898

DXS9902

GATA172D05

GATA31E08

HPRTB

15 21 30 20 35 23 28 25 22 34 16 11 15 12 11 12 10 12 14
24 Verogen 15 20 23 16 15 12 14
33 Verogen 15 20 23 16 15 12 14

179 Verogen 15 20 23 16 15 12 14
265 Verogen 15 20 23 16 15 12 14

Lab

Plataform
a

DXS10079

DXS10101

DXS10134

DXS10146

DXS10148

DXS6789

DXS6809

DXS7133

DXS9898

DXS9902

GATA172D05

GATA31E08

M3 15 21 30 20 35 23 28 25 22 34 16 11 15 12 11 12 10 12 14
24 8 15 17 19 20 23 23 25 12 14 16 15 17 10 11 12 10 11 14
33 15 20 23 16 15 12 14

179 8 15 17 19 20 23 23 25 12 14 15 16 15 17 10 11 12 10 11 14
265 8 15 17 19 20 23 23 25 12 14 15 16 15 17 10 11 12 10 11 14

Verogen
Verogen
Verogen

DXS7132

DXS7423

DXS8378

HPRTB

Verogen

Lab

Plataform
a

DXS10074

DXS10103

DXS10135



STR de cromosoma X. Número de lecturas
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ADN mitocondrial



HV1
(16024-16365)

Inter HV1-HV2
(16366-16569)

HV2
(73-340)

Inter HV2-HV3
(341-437)

HV3
(438-574)

T16224C T16311C A73G T146C A263G -315.1C --

7 TFS 1-576 16024-16569 R 16224C 16311C
73G 146C 263G 309del (34.1%) 
315.1C 

11 TFS 1-576 16024-16569 K2 16224C 16311C 73G 146C 263G 315.1C 

Lab Plataforma Rango Haplogrupo

HV1
(16024-16365)

Inter HV1-HV2
(16366-16569)

HV2
(73-340)

Inter HV2-HV3
(341-437)

HV3
(438-574)

G16145A A263G -315.1C --

7 TFS 1-576 16024-16569 H2a 16145A 16519C 263G 309.1C 315.1C 438- (30%)

11 TFS 1-576 16024-16569 R0 16145A  16519C 263G 309.1C 315.1C 

Lab Plataforma Rango Haplogrupo

HV1
(16024-16365)

Inter HV1-HV2
(16366-16569)

HV2
(73-340)

Inter HV2-HV3
(341-437)

HV3
(438-574)

C16069T T16126C C16278T
A73G G185A A188G G228A 
A263G C295T -315.1C

C462T T489C A523DEL 
C524DEL

7 TFS 1-576 16024-16569 J1c2e2 16069T 16126C 16278T 16366T 16519C 
73G 185A 188G 228A 263G 295T 
309.1C 315.1C 

462T 489C 523del 524del 

11 TFS 1-576 16024-16569 J1c2e2 16069T 16126C 16278T 16366T 16519C
73G 185A 188G 228A 263G 295T 
309.1C 315.1C

462T 489C 523DEL 524DEL 

Lab Plataforma Rango Haplogrupo
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Haplotipos… en relación con los valores obtenidos por consenso en el EIADN
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HV1
(16024-16365)

Inter HV1-HV2
(16366-16569)

HV2
(73-340)

Inter HV2-HV3
(341-437)

HV3
(438-574)

16111Y* -16169.1C 
A16183C T16189C C16223T 
C16256T G16274A G16319A

A73G T152C C182T T195C A214G 
A263G -315.1C

C447G T489C A523DEL 
C524DEL

7 TFS 1-576 16024-16569 M2b1a

16111Y 16169.1C 16183C 
16189C 16193.1C (27.4%) 
16223T 16256T 16274A 
16319A 

16519C
73G 152C 182T 195C 214G 263G 
309.1C 315.1C 

447G 489C 523del 524del 

11 TFS 1-576 16024-16569 M2b1a
 16111Y 16169.1C 16183C 
16189C 16223T 16256T 
16274A 16319A 

16519C
73G 152C 182T 195C 214G 263G 
309.1C 315.1C 

447G 489C 523DEL 524DEL

Lab Plataforma Rango Haplogrupo

ADN mitocondrial
Haplotipos… en relación con los valores obtenidos por consenso en el EIADN
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 16193.1C (27.4%) 
   
 



Single Nucleotide
Polimorphism (SNP)



SNP de identidad. Perfiles
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SNP de identidad iiSNP 
(autosómicos)

coincidentes exclusivos

TFS 90 7
83

Verogen 94 11

rs1031825, rs1294331, rs1355366, 
rs1357617, rs1493232, rs1736442, 
rs2342747, rs2920816, rs321198, 
rs338882, rs7041158 y rs719366

rs1031825, rs1294331, rs1355366, 
rs1357617, rs1493232, rs1736442, 
rs2342747, rs2920816, rs321198, 
rs338882, rs7041158 y rs719366

rs1031825, rs1294331, rs1355366, 
rs1357617, rs1493232, rs1736442, 
rs2342747, rs2920816, rs321198, 
rs338882, rs7041158 y rs719366

Lab 7 24 33 179 265
Plataforma TFS Verogen Verogen Verogen Verogen

M1 749/5280 12/927 19/3395 41/2823 23/2161
M2 1402/6734 12/918 14/3378 41/4791 31/2814
M3 719/5470 11/1399 14/2886 32/4051 20/2554
M4 13/1608 14/3067 35/7353 32/1675

Ratios 1:6 1:102 1:209 1:128 1:87

37 SNPs >> panel de Kidd (Pakstis et al., 2010)

47 SNPs >> panel de SNPforID (Phillips et al., 2007)



aiSNP coincidentes exclusivos

TFS 165 110
55

Verogen 56 1

55 SNPs >> panel de Kidd (Kidd et al., 2014)

123 SNPs >> panel de Seldin (Kosoy et al., 2009)

13 SNPs >> comunes con el panel de Kidd

SNP de ancestralidad. Perfiles
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aiSNP coincidentes exclusivos

TFS 165 110
55

Verogen 56 1

55 SNPs >> panel de Kidd (Kidd et al., 2014)

123 SNPs >> panel de Seldin (Kosoy et al., 2009)

13 SNPs >> comunes con el panel de Kidd

Lab 7 24 33
Plataforma TFS Verogen Verogen

M1 452/3593 18/868 51/3213
M2 516/4134 23/752 69/2402
M3 466/3794 33/1557 37/2650

Ratios 1:8 1:43 1:57

SNP de ancestralidad. Perfiles
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Muestra M3

Estimación 
Biogeográfica 
Ancestral

Porcentaje
(>51%) Confianza Población Likelihood

Estimación 
Biogeográfica 
Ancestral

Distancia el 
centroide más 
próximo

European 80 High Greeks 3.66E-42 Ad Mixed American 7.8
Southwest Asia 15 Finns 1.33E-42
Africa 5 Hungarians 6.34E-43

TFS Verogen

Estimación 
Biogeográfica 
Ancestral

Porcentaje
(>51%) Confianza Población Likelihood

Estimación 
Biogeográfica 
Ancestral

Distancia el 
centroide más 
próximo

European 100 High Irish 2.87E-38 European 3.28
Europeans-HapMap 2.61E-38
European Americans 2.89E-39

TFS Verogen

Estimación 
Biogeográfica 
Ancestral

Porcentaje
(>51%) Confianza Población Likelihood

Estimación 
Biogeográfica 
Ancestral

Distancia el 
centroide más 
próximo

European 95 High Irish 4.73E-43 European 3.22
Southwest Asia 5 Europeans-HapMap 1.58E-44

European Americans 3.63E-45

TFS Verogen



SNP de linaje. 
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Sólo 1 laboratorio (Lab011) hace el tipaje de liSNPs

34 Y-SNPs incluidos en el Precision ID Identity Panel (TFS)

Muestra M1

Muestra M3
Compatible con Y-STR (http://www.hprg.com/hapest5/?hapest5)

http://www.hprg.com/hapest5/?hapest5�


RefSNP (rs) Cromosoma : 
Posición

Gen Característica 
Fenotípica

rs16891982 chr5:33951693 SLC45A2 color ojos
rs28777 chr5:33958959 SLC45A2 color pelo
rs12203592 chr6:396321 IRF4 color ojos
rs4959270 chr6:457748 LOC105374875 color pelo
rs683 chr9:12709305 TYRP1 color pelo
rs1042602 chr11:88911696 TYR color pelo
rs1393350 chr11:89011046 TYR color ojos
rs12821256 chr12:89328335 KITLG color pelo
rs12896399 chr14:92773663 LOC105370627 color ojos
rs2402130 chr14:92801203 SLC24A4 color pelo
rs1800407 chr15:28230318 OCA2 color ojos
rs12913832 chr15:28365618 HERC2 color ojos
rs796296176 chr16:89985753 M1CR color pelo
rs1805005 chr16:89985844 M1CR color pelo
rs1805006 chr16:89985918 M1CR color pelo
rs2228479 chr16:89985940 M1CR color pelo
rs11547464 chr16:89986091 M1CR color pelo
rs1805007 chr16:89986117 M1CR color pelo
rs201326893 chr16:89986122 M1CR color pelo
rs1110400 chr16:89986130 M1CR color pelo
rs1805008 chr16:89986144 M1CR color pelo
rs885479 chr16:89986154 M1CR color pelo
rs1805009 chr16:89986546 TUBB3 color pelo
rs2378249 chr20:33218090 ASIP/PIGU color pelo

Lab 7 24 33
Plataforma TFS Verogen Verogen

G G G
A A A
C C C
C C C

C, A C, A A, C
C, A C, A A, C

G G G
T T T
G G G
A A A
C G G
A A A
C C C
G G G
C C C
G G G
G G G
C C C
C C C
T T T

C, T C, T C, T
G G G
G G G

G, A G, A A, G

SNP fenotípicos. Perfiles
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7 24 33
TFS Verogen Verogen

G G G
A A A
C C C
A A A
C C C

C, A C, A A, C
G G G

T, C T, C C, T
G, T G, T G, T

A A A
C G G
A A A
C C C
G G G
C C C

G, A G, A A, G
G G G
C C C
C C C
T T T
C C C
G G G
G G G
A A A

7 24 33
TFS Verogen Verogen

C, G C, G C, G
C, A C, A A, C

C C C
C C C
A A A
A A A
G G G
T T T

G (4947), T (5141) g (13), T (177) g (0), T (107)
A A A
C G G
G G G
C C C
G G G
C C C
G G G
G G G
C C C
C C C
T T T
C C C
G G G
G G G

G, A G, A A, G

Muestra M1 Muestra M2 Muestra M3

Lab 7 24 33
Plataforma TFS Verogen Verogen

M1 2891/14094 51/1273 111/1134
M2 3939/19355 54/1038 30/867
M3 2212/12830 13/1088 88/729

Ratios 1:5 1:33 1:13

https://hirisplex.erasmusmc.nl/

Posición en
GRCh37

https://hirisplex.erasmusmc.nl/�


Lab 7 24 33
Plataforma TFS Verogen Verogen

Color ojos azul 0.002
Color ojos intermedio 0.017 0.02
Color ojos marrón 0.982 0.98 0.98
Pelo rubio 0.145 0.22
Pelo castaño/marrón 0.626 0.54 0.54
Pelirrojo 0.001 0.00
Pelo moreno 0.228 0.23

Pelo claro 0.403
Pelo oscuro 0.597

SNP fenotípicos. Predicción
Muestra M1 Muestra M2

Muestra M3

Lab 7 24 33
Plataforma TFS Verogen Verogen

Color ojos azul 0.000
Color ojos intermedio 0.013 0.01
Color ojos marrón 0.986 0.99 0.99
Pelo rubio 0.182 0.18
Pelo castaño/marrón 0.622 0.59 0.59
Pelirrojo 0.022 0.03
Pelo moreno 0.174 0.20

Pelo claro 0.389
Pelo oscuro 0.611

Lab 7 24 33
Plataforma TFS Verogen Verogen

Color ojos azul 0.784 0.89 0.89
Color ojos intermedio 0.088 0.05
Color ojos marrón 0.128 0.06

Pelo rubio 0.345 0.35
Pelo castaño/marrón 0.543 0.55 0.55
Pelirrojo 0.003 0.00
Pelo moreno 0.110 0.09

Pelo claro 0.659
Pelo oscuro 0.341

color “avellana” o 
“ambar”(?)

rs12913832-G/G
(relacionado con el color azul)



Conclusiones



* Marcadores STR

Conclusiones / Reflexiones (1 de 2)

• Concordancia entre CE y MPS, con una excepción, D6S474 (TFS) >> error de asignación alélica de HDplex (QIAGEN).

• MPS permite analizar un elevado número de muestras y marcadores al mismo tiempo.

* Aspectos Generales

• Los laboratorios del GHEP sólo usan 2 plataformas/químicas: TFS y Verogen (Illumina).

• Uso mayoritario de 3 software: UAS (Illumina), Converge (TFS), STRait Razor.

* Marcadores STR

• MPS permite detectar variantes de secuencias en un mismo alelo (isoalelos) >> aumento del Poder de 
Discriminación.

• Sólo TFS:  valora variantes en regiones flanqueantes (los registrados como más frecuentes).
 utiliza la nomenclatura recomendada por la ISFG (Parson et al., 2016).

• TFS, en algunos marcadores, presenta la lectura de las secuencias en reverse (y no en forward).
• Problemas a nivel de software >> diferencias entre Converge y STRait Razor (por configuración).

• En auSTR, TFS presenta mayores coberturas que Verogen (Illumina).
• Sólo Verogen (Illumina), permite analizar simultáneamente auSTR, Y-STR, X-STR (así como SNP en función de la Mix).

• En Verogen (Illumina), con la MixA se observan mayores coberturas (> 2X) >> mayor número de marcadores suponen 
menores coberturas.

• Con Verogen (Illumina) los X-STR presentan mejores coberturas que auSTR e Y-STR.
• En general, ciertos marcadores con menores coberturas (mayor tamaño de amplicón?).
• Todavía existen ciertas limitaciones a la hora de valorar mezclas.
• Se ha de fijar una nomenclatura clara y definitiva para los STR-MPS >> grupo STRAND (ISFG).



* Marcadores SNP* Marcadores SNP

Conclusiones / Reflexiones (2 de 2)

• TFS presenta mayores coberturas que Verogen (Illumina).

• Solo los laboratorios del GHEP que usan la tecnología de TFS analizan mtDNA-CR.

* ADN mitocondrial

• Existe buena concordancia:

• IonS5 presenta mayores coberturas que PGM (> 7X) >> dependiente del chip.

• En general, la concordancia entre laboratorios es casi completa (posibles errores de transcripción).

 Permite detectar heteroplasmias adicionales, gracias a la mayor sensibilidad de la tecnología 
(aumento de la cobertura).

 Posibles errores de alineamiento puntuales.

• iiSNPs:  Necesarias más valoraciones para su uso en mezclas >> problemas de cobertura (Verogen).

• aiSNPs:  Buena concordancia y estimación biogeográfica.
 Necesarias herramientas informáticas adicionales para acotar más a poblaciones: FROG-kb y SNIPPER.

• liSNPs:  De momento, sólo TFS dispone de panel de Y-SNPs para estimación haplogrupo.
 Resultados concordantes con estimación por Y-STRs.

• piSNPs:  Tanto TFS como Verogen (Illumina) usan el panel de HIrisPlex (Walsh et al., 2013).
 Buena concordancia (errores por baja cobertura en Verogen).
 Buena estimación del perfil fenotípico (color ojos/pelo).



Perspectivas futuras

* Nueva edición de este ejercicio (2020).

* Paper sobre los resultados de este primer ejercicio.

* 3er fase: Promover la generación de datos poblacionales y de validación y la 
colaboración con las bases de datos internacionales (STRidER, EMPOP y YHRD).
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