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Informe Preliminar. Resultados de la Fase 12

Ejercicio Colaborativo
GHEPMIX4 (2012)

Interpretacidn de mezclas de perfiles STRs autosomicos

Preambulo

Con el presente informe preliminar se presentan los resultados obtenidos para la Fase 12 del
ejercicio colaborativo GHEPMIX4 (2012). Basicamente se recogen los resultados descriptivos de los
laboratorios participantes, en relacion a los “Aspectos Generales” de los mismos, asi como de los
“Aspectos Técnicos” y “Aspectos Estadisticos” que aplican para la evaluacion de los perfiles mezclas
que afrontan en su practica habitual.

Ademas, se presentara una primera valoracién de los resultados obtenidos tras la edicién del “raw
data” del perfil mezcla tedrico enviado para su interpretacion. Dicho perfil es el resultado de una
muestra generada artificialmente a partir de dos componentes, cuyos perfiles individuales aparecen
recogidos en los antecedentes del caso del formulario de la Fase 22 (F2), correspondientes a los
sospechosos 1 y 2 (S1+4S2). La mezcla fue confeccionada con una proporcidon 1:7, siendo el
sospechoso S2 el que se encuentra en mayor proporcién.

Participantes

En la siguiente tabla, se muestran los laboratorios que inicialmente se inscribieron en el ejercicio, y
los que finalmente enviaron resultados para esta Fase 12 del ejercicio GHEPMIX4 (2012).

Laboratorios N |

Solicitantes 42
Participantes 33 (79 %)

La grafica representa el tipo de laboratorios que participaron en esta Fase 12 del ejercicio.

@ Labs adscritos a Adm. Justicia @ Labs CC Policiales

0O Labs Universidades y Centros Publicos m Labs privados

4
12% 12
37%

10
30%
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Aspectos Generales

1.- Indique que tipo/s de casuistica se lleva/n a cabo en su laboratorio:

‘l (01.1) Paternidades m (01.2) Forense O (01.3) Ambas ‘

6% 6%

29
88%

La casuistica de casi la totalidad de los laboratorios participantes se centra tanto en el analisis de paternidades como de
casos forenses.

2.- ¢Remite su laboratorio perfiles de ADN a bases de datos de interés criminal?

@ (02.1) Si, a bases de datos nacionales

B (02.2) Si, a bases de datos propias

0O (02.3) Si, tanto a bases de datos nacionales como propias
@ (02.4) No

11
33%

6 3
18% 9%

Un tercio de los laboratorios no remite perfiles a bases de datos criminales y mds de la mitad lo hace preferentemente a
bases de datos nacionales (40% + 18%).

3.- Indique si en la casuistica diaria de su laboratorio emite resultados de perfiles mezclados de
marcadores autosomicos:

@ (03.1) Si m (03.2) No O (03.3) Sélo en caso de disponer de muestras de referencia

4
12%

18%
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Destaca que mas de dos tercios de los laboratorios emiten resultados de perfiles mezcla de marcadores autosémicos
aunque no dispongan de muestras de referencia.

4.- En el caso de obtener un perfil mezcla...:

@ (04.1) Son remitidos a una base de datos nacional de interés criminal
B (04.2) No son remitidos a una base de datos nacional de interés criminal
0 (04.3) Solo se refleja el perfil en el informe

@ (04.4) H perfil es reflejado en el informe y remitido a la base de datos nacional de interés criminal

6%

6
19%
15
47%

9
28%

En el caso de obtener un perfil mezcla, poco mas de la mitad del total de los laboratorios encuestados lo remiten a la BD
nacional de interés criminal y/o lo reflejan en el informe pericial. Del resto, la mayoria o sélo lo reflejan en el informe o bien
no lo remiten a la BD nacional de interés criminal.

2. ;Remite su laboratorio perfiles de ADN a bases
de datos de interés criminal?

interés criminal

@ (02.1) Si, a base de datos nacionales
0 (02.3) Si, tanto a base de datos nacionales como propias
| (02.2) Si, a base de datos propia
@ (02.4) No
13
11
40%
33% §
3 )
o 6 4. En el caso de obtener un perfil mezcla...:
9% o
18%
2 2 B Son remitidos a una base de datos
11% 11% nacional de interés criminal

B H perfil es reflejado en el informe y
remitido a la base de datos nacional de

No son remitidos a una base de datos
nacional de interés criminal o sélo se
15 refleja el perfil en el infome

78%

Analizando mas detalladamente los datos registrados, se detecta que de aquellos laboratorios que remitian perfiles a BD de
interés criminales (19 laboratorios, 58%), en relacidon con los perfiles mezcla, un 11% (2 laboratorios, 6% del total de los
encuestados) no los remiten a BD.
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5.- Cuando interpreta perfiles mezclados, la asignacion alélica de los componentes de la mezcla la

realiza mediante (especificar software):

0 (05.3) Ambos

@ (05.1) Interpretacion automatica m (05.2) Interpretacion manual

85%

9% 6y

5.1. Especificar software:

@ Genotyper m GeneMapper ID O GeneMapper IDX @ DNAMIX m Otros

0,
10 0%

7%

18
60%

La gran mayoria de los laboratorios asignan los alelos de una mezcla de una forma tanto manual como automatica, usando

preferentemente los softwares de GeneMapper (93%).

6.- éLos criterios empleados para llevar a cabo la interpretacion de mezclas en su laboratorio han

sido validados?

@ (06.1) Si m (06.2) No O (06.3) En proceso de validacion

12
38%

8
25%

12

37%

La validacién de los criterios para la interpretacion de perfiles mezcla se ha llevado a cabo en una cuarta parte
de los laboratorios y, en mas de una tercera parte de los mismos se encuentran en proceso de validacién.
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7.- Enumere los kits comerciales que emplea su laboratorio en la casuistica habitual, asi como en
los casos especificos en los que se detectan perfiles mezcla, en caso de emplear una sistematica
diferente:

Para la casuistica habitual se recogen, entre otros: Identifier Plus, distintas kits de Powerplex (16, 16HS, 18D,
Y23, 17ESI, ESX17, Fusion, Y), Y-Filer, Minifiler, Sefiler Plus, NGM Select, Global Filer Express, Investigator
Hexaplex ESS, Hdplex, ArgusX-12, Qiagen Investigator...

Para casos especificos de mezclas se recogen, entre otros: Identifier Plus, distintos kits de Powerplex (16, 16HS,
21,Y23, 18D, Fusion, ESX-17, ESI17), Y-Filer, Minifiler, NGM Select, X-Argus12, Quiagen Investigator...

Aspectos técnicos

9.- ¢Qué programa de edicion ha utilizado?

‘l (09.1) Genemapper m (09.2) Genescan O (09.3) Genotyper @ (09.4) Peak Scanner m (09.5) Otros

0 2 0
0% 6% 0%

94%

9.1. Especificar version de GeneMapper

@ ID1 (o anteriores) m ID2 O ID3.1 @ ID3.2 m IDX1.0 @ IDX1.1 m IDX1.2 @ Otra version

1 10
7 3% 3% 0%

18
58%

)
13% 0

0%

Casi la totalidad de los laboratorios han usado el GeneMapper como programa de edicidn, siendo la version ID3.2 la mas
utilizada, seguida de IDX1.2 y la IDX1.1.
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10.- ¢Qué criterios emplea para definir un perfil como mezcla?

@ (10.1) Al menos 4 STRs con al menos 3 alelos por marcador

m (10.2) Al menos 3 STRs con al menos 3 alelos por marcador

0 (10.3) Al menos 2 STRs con al menos 3 alelos por marcador

m (10.4) Desbalanceo entre alelos

® (10.5) En base exclusivamente al desbalanceo del marcador amelogenina

@ (10.6) Al menos 4 STRs con al menos 3 alelos por marcador y desbalanceo entre alelos
| (10.7) Al menos 3 STRs con al menos 3 alelos por marcador y desbalanceo entre alelos
0 (10.8) Al menos 2 STRs con al menos 3 alelos por marcador y desbalanceo entre alelos
m (10.9) Otros

1 1 1
3% 3% 3%

21%

19
58%

9%

Mds de la mitad de los laboratorios considera como criterio para definir un perfil mezcla la presencia de “al menos 2 STRs
con al menos 3 alelos por marcador y desbalanceo entre alelos”. Mientras que poco mds de una quinta parte de los
laboratorios (21%), s6lo considera “al menos 2 STRs con al menos 3 alelos por marcador”.

11.- En el presente ejercicio los alelos han sido asignados cuando el pico supera los:

A la hora de asignar un pico como alelo, casi tres cuartas partes de los laboratorios tienen en cuenta que el pico supere los
50 RFUs.

@ (1.1) 150 RFUs m (112) 100 RFUs O (11.3) 50 RFUs m (114) Otros
3 2
9% 6% 4
2%
24
73%
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12.- Las posiciones “stutter” (n-4) han sido asignadas como posibles alelos:

@ (12.1) Todas

m (12.2) Sdlo las que superan el 15 % del alelo principal

0 (12.3) Ninguna que no supere 150 RFUs

m (12.4) Ninguna que no supere 100 RFUs

m (12.5) Ninguna que no supere 50 RFUs

@ (12.6) La asignacion ha sido variable dependiendo del marcador STRs del que se trate

| (12.7) Sdlo las que superan el 15 % del alelo principal y siempre que superen los 150 RFUs

0 (12.8) Sdlo las que superan el 15 % del alelo principal y siempre que superen los 100 RFUs

| (12.9) Sdlo las que superan el 15 % del alelo principal y siempre que superen los 50 RFUs

@ (12.10) La asignacion ha sido variable dependiendo del marcador STRs del que se trate, y siempre que

superen los 150 RFUs

0 (12.11) La asignacioén ha sido variable dependiendo del marcador STRs del que se trate, y siempre que|
superen los 100 RFUs

m (12.12) La asignacion ha sido variable dependiendo del marcador STRs del que se trate, y siempre que|

superen los 50 RFUs

! 0% 12% 0

3%

3%

18% 0
0% 6%

2

Respecto a la asignacion de las posiciones “stutter” (n-4) como posibles alelos, para mas de la mitad de los
laboratorios (61%), esta asignacion es variable dependiendo del marcador STR. De estos, el 21% del
total de los laboratorios, dichas posiciones “stutter” ademads deben superar siempre los 50 RFUs.

El 18% de los laboratorios participantes, sélo considera como posibles alelos aquellas posiciones “stutter” que
superan el 15% del alelo principal y siempre que superen los 50 RFUs. El 12% de los participantes, sélo
consideran aquellas que superan el 15% del alelo principal. Y tan sélo el 3% (1 unico laboratorio), considera

como POSIBLES alelos todas aquellas que superen los 50 RFUs.
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13.- ¢Cudl/es son los principales obstaculos en su laboratorio a la hora de interpretar mezclas?

13.1) Falta de un criterio Unico dentro del laboratorio

13.2) Falta de formacion

B (
B (
0O (13.3) Falta de un criterio Unico dentro del laboratorio y falta de formacion
@ (13.4) No hay obstaculos

B (

13.5) Otros

15%

14

43% 15%

2
6%

21%

Dentro de los problemas en la interpretacién de perfiles mezcla mencionados por los laboratorios, destacan la falta de
formacién junto con la de un criterio Unico dentro del propio laboratorio. La categoria de “otros” es la mas ampliamente
escogida por los laboratorios participante, donde se destacan aspectos como la experiencia, la subjetividad en la
interpretacion, la presencia de contribuyentes minoritarios, la falta de investigacion...

Aspectos estadisticos

14.- ¢Emplearia los perfiles analizados en el presente ejercicio para?

‘l (14.1) Inclusion m (14.2) Exclusion O (14.3) Ambos

1 1
3% 3%

30
94%

La practica totalidad de los laboratorios encuestados, utilizaria el perfil analizado en el presente ejercicio tanto para
inclusion como para exclusion de un/os posible/s sospechoso/s.
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15.- ¢A la vista del perfil obtenido realizaria el calculo del LR correspondiente?

GRUPO DE HABLA ESPANOLA Y
PORTUGUESA DE LA ISFG

‘l (15.1) Si m (15.2) No O (15.3) Si, con condiciones ‘

4
17
53%
1

3%

14
4%

A excepcion de un Unico laboratorio, todos realizarian el calculo del LR, aunque de estos, mas de la mitad lo haria con
condiciones (con muestras de referencia, sélo el perfil mayoritario, con autorizacion judicial...).

16.- ¢Usa algun programa para el calculo del LR?

‘l (16.1) Si m (16.2) No O (16.3) Se realiza el calculo tanto manual como con programa

16%

13%

23
71%

Casi tres cuartas partes de los laboratorios sélo utilizan un programa para el calculo del LR. A continuacion se representan la
variedad de programas empleados por los laboratorios participantes que realizan el célculo tanto manual como con
programa y los que lo realizan Unicamente con un programa (87%).

19%

Principales programas utilizados en el calculo LR

m DNAmix
11

o 0 BDGen
17% 25%

@ GeneMapper
m Familias
B Genética Forense Final
o Grape

2 5% | Software o excel propio
5% O LRmix
mLrmezcla

12% 2% 10%
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Resultados

17.- Perfil introducido en formulario de intercambio de perfiles entre laboratorios

Valores reportados
(respecto al teérico) | D10S1248 | vWA D16S539 | D2S1338 | AMEL | D8S1179 | D21S11 | D18S51 | D22S1045 | D19S433 | THO1 | FGA* | D2S441 | D35S1358 | D1S1656 | D12S391
No datos 3,03% 3,03% 3,03% 3,03% | 3,03% | 3,03% | 3,03% | 3,03% 3,03% 3,03% | 3,03% | 3.03% | 3,03% | 3,03% 3,03% 3,03%
- Alelo (S) 9,09% 3.03% 9,09%
+ Alelo (S) 3,03% 3,03% 6,06% 3,03% | 33,33% | 6,06% 3.03% 3,03%
+ Alelo
- Alelo 6.06% 24,24%
Error Transcripcion 9,09%

* Un laboratorio con dos discrepancias

- Alelo (S): no se reporta un alelo real que estd en posicion stutter, lo que representa una pérdida alélica en el perfil.

+ Alelo (S): se reporta un alelo inexistente siendo un pico stutter, lo que representa una ganancia alélica en el perfil.

+ Alelo: se reporta un alelo inexistente en una posicion no stutter, lo que representa una ganancia alélica en el perfil.
- Alelo: no se reporta un alelo en una posicion no stutter, lo que representa una pérdida alélica en el perfil.

Los marcadores mas problematicos en esta mezcla son: D18S51 (coincidente en el 61% de los laboratorios), donde las discrepancias se concentran en
asignar un alelo inexistente en posicién stutter; D125391 (coincidente en el 70%) donde las discrepancias se concentran en no reportar un alelo en una
posicion no stutter; y D21S11 y vWA (coincidentes ambos en el 82%), debido, principalmente, a la asignacién de un alelo inexistente en una posicién stutters
y a problemas de transcripcién, respectivamente.
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Tipos de Discrepancias por marcador . i L
[ Sdlo perfil mayoritario

O Error Transcripcion

O - Alelo
()
® O+ Alelo
[=
[
g O + Alelo (S)
[
O - Alelo (S)
O No datos

@ Coincidentes

Marcadores

Respecto al total de discrepancias, se debe diferenciar entre considerar o no “la inclusién sélo del perfil mayoritario” o la “no inclusién de ningin dato”
como discrepancias. Si se consideran como tal, ambas tipologias representarian la mayoria de las discrepancias, junto con la asignacién de un alelo
inexistente en una posicion stutter. Por el contrario, si no se consideran como discrepancias (sino como estrategias del laboratorio frente a este tipo de
mezclas), el total de discrepancias se reduce en un 44%, concentrandose, por tanto, en la asignacion de un alelo inexistente en una posicion stutter y en no
reportar un alelo en una posicién no stutter.

Ne de discrepancias | % de discrepancias (N=72) | % de discrepancias (n=40)
No datos 16 22,2%
- Alelo (S) 7 9,7% 17,5%
+ Alelo (S) 20 27,8% 50,0%
+ Alelo 0 0,00% 0,0%
- Alelo 10 13,9% 25,0%
Error Transcripcion 3 4,2% 7,5%

16 22,2% |
72
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22%
4%

14%

0%

Total de discrepancias

28%

22%

O No datos

O - Alelo (S)

O + Alelo (S)

O + Alelo

O - Alelo

O Error Transcripcién

@ Sdlo perfil mayoritario

Total de discrepancias sin PM y NA

8%

18%

49%

O-Alelo (S)
O +Alelo (S)
O +Alelo

O-Alelo

O Error Transcripcion

* PM: Perfil mayoritario
* NA: Resultados en blanco

Haciendo una valoracién de la distribucion de las discrepancias por laboratorio, si se considera
como discrepancia “sélo la inclusion del perfil mayoritario” o “la no inclusidn de ningun dato”,
dos laboratorios concentran la mayoria de las discrepancias. No obstante, si no se tienen en
cuenta dichas tipologias como discrepancias en si mismas, la mitad de las discrepancias estan
repartidas mas o menos de forma homogénea entre 5 laboratorios (3, 4 6 5 discrepancias).

18.- Perfil introducido en informe pericial o, si la autoridad judicial lo solicita, en una base de

datos criminal

18
55%

@ Informe pericial
oBD
B Ambos

18%
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Mas de la mitad de los laboratorios participantes, introducirian el perfil mezcla editado tanto en el informe como en la base de datos vy, el resto de
laboratorios se encuentran mds o menos repartidos entre una de las dos opciones. Sin embargo, de los que afirman introducirlos, algunos laboratorios
matizan la decisién en lugar de no rellenar la tabla. Asi, por ejemplo, uno sélo introduciria el perfil mayoritario tanto en el informe como en la base de datos,
otro sélo lo incluiria en la base de datos repitiendo varias veces la PCR una vez determinado el perfil minoritario, y otro que lo incluiria en el informe sélo si
se dispone de muestras de referencia.

Respecto al apartado anterior, el nimero de laboratorios que sdlo remiten el perfil mayoritario aumenta, disminuyendo, por tanto, el nimero de
laboratorios con el perfil coincidente.

Valores reportados
(respecto al tedrico) D10S1248 | vWA | D16S539 | D251338 | AMEL | D8S1179 | D21S11 | D18S51 | D22S1045 | D19S433 | THO1 FGA* | D2S441 | D3S1358 | D1S1656 | D12S391
No datos 3,03% 6,06% | 3,03% 6,06% | 3,03% | 3,03% | 6,06% | 6,06% 3,03% 3,03% | 3,03% | 3.03% | 3,03% | 3,03% 3,03% 9,09%
- Alelo (S) 9,09% 3.03% 6,06%
+ Alelo (S) 3,03% | 3,03% 6,06% 12,12% | 3,03% 3,03%
+ Alelo
- Alelo 3.03% 18,18%
Error Transcripcion 3,03%

* Un laboratorio con dos discrepancias

- Alelo (S): no se reporta un alelo real que estad en posicion stutter, lo que representa una pérdida alélica en el perfil.

+ Alelo (S): se reporta un alelo inexistente siendo un pico stutter, lo que representa una ganancia alélica en el perfil.

+ Alelo: se reporta un alelo inexistente en una posicion no stutter, lo que representa una ganancia alélica en el perfil.
- Alelo: no se reporta un alelo en una posicion no stutter, lo que representa una pérdida alélica en el perfil.

Los marcadores mas problematicos en este caso son: D125391 (coincidente en el 39% de los laboratorios), donde las discrepancias se concentran en dar
sélo el perfil mayoritario y en no reportar un alelo en una posicién no stutter; y D18551 y vWA (ambos coincidentes en el 52%) donde las discrepancias se
concentran en dar sdlo el perfil mayoritario, al reportar un alelo inexistente siendo un pico stutter y al no reportar un alelo real que esta en posicién stutter,
respectivamente.

13/16



N |
i ||
“Ce ORENSES

GHEPMIX4 — Informe preliminar. Resultados de la F1

Porcentaje

Tipos de Discrepancias por marcador

Marcadores

B Solo perfil mayoritario
O Error Transcripcion

0 - Aelo

o+ Alelo

0O + Alelo (S)

0 - Aelo (S)

0O No datos

m Coincidentes

GRUPO DE HABLA ESPANOLA Y
PORTUGUESA DE LA ISFG

Del mismo modo a como se registraba en la pregunta 17 (“perfil introducido en formulario de intercambio”), respecto al total de discrepancias, se debera
diferenciar entre considerar o no como tales “la inclusidn sélo del perfil mayoritario” o “la no inclusién de ningun dato”. Si se consideran como
discrepancias, ambas tipologia constituyen la practica totalidad de las discrepancias. Por el contrario, si no se consideran como discrepancias, el total de las
mismas se reduce en un 87%, concentrandose en reportar un alelo inexistente siendo un pico stutter, y en no reportar un alelo real que estd en posicidn

stutter y que no esta en posicién stutter.

N2 de discrepancias | % de discrepancias (N=213) | % de discrepancias (n=24)
No datos 22 10,3%
- Alelo (S) 6 2,8% 25,0%
+Alelo (S) 10 4,7% 41,7%
+ Alelo 0 0,0% 0,00%
- Alelo 7 3,3% 29,2%
Error Transcripcion 1 0,5% 4,1%
213
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Total de discrepancias

79%

O No datos

O-Alelo (S)

O +Alelo (S)

O +Alelo

O-Alelo

O Error Transcripcion

@ Sélo perfil mayoritario

29

Total de discrepancias sin PM y NA

4%
%

0%

42%

25%

O-Alelo (S)
O +Alelo (S)
O +Alelo
O-Alelo

O Error Transcripcion

*  PM: Perfil mayoritario
* NA: Resultados en blanco

Valorando la distribucidon de las discrepancias por laboratorio, si se considerara “la inclusién
solo del perfil mayoritario” o “la no inclusion de ningin dato” como discrepancias, doce
laboratorios concentrarian la mayoria de las mismas. No obstante, si no se tienen en cuenta
dichas tipologias como discrepancias, cerca de la mitad de los mismos estdn repartidos mas o
menos de forma homogénea entre 4 laboratorios (3, 4 6 5 discrepancias).

N° de
laboratorios

Discrepancias por laboratorio respecto al perfil teérico

14-
12-
10+

ﬂ' -

1|

012 3 456738 9 10DN1NTRBYUBB

N° de discrepancias

O Formulario de
intercambio

O Informe
pericial/base
de datos

Si se hace una valoracién del perfil en su conjunto, la grafica anterior representa el nimero de
laboratorios frente al nimero de marcadores discrepantes, tanto en un supuesto formulario
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de intercambio de perfiles, como el perfil que se introduciria en un informe pericial o en una
BD. Ante esta grafica, se pueden destacar los siguientes datos:

- Se observa un elevado nimero de laboratorios que no registran discrepancias frente al
perfil tedrico, o como mucho, discrepancias en un Unico marcador.

- En un formulario de intercambio de perfiles, 2 laboratorios tendrian discrepancias en
todos los marcadores. Esto es debido a que, un laboratorio sélo reportaria el perfil
mayoritario, y el otro no intercambiaria ningun dato.

- Con respecto al perfil que se registraria en un informe pericial/BD, se observa un
laboratorio que acumula discrepancias en 10 marcadores. Esto es porque dicho
laboratorio reportaria un perfil parcial de 10 marcadores sélo con el perfil mayoritario.

- También en el caso del perfil que se registraria en un informe pericial/BD, de los 11
laboratorios con discrepancias en todos los marcadores, 10 laboratorios es porque
registraria el perfil mayoritario, y uno, porque no reportaria ninguin dato.

Por ultimo, se puede comparar por laboratorio las variaciones existentes entre los perfiles que
se introducirian en un formulario de intercambio de perfiles entre laboratorios y aquellos
que se introducirian en un informe pericial o, si la autoridad judicial lo solicita, en una base
de datos criminal. Un 42% de los laboratorios registran el mismo perfil tanto en el primer
formulario como en el segundo, frente a aquellos que registraria perfiles diferentes en uno y
otro caso. Estas diferencias del primer al segundo supuesto se aprecian en la eliminacion de los
alelos dudosos de algunos marcadores (8 laboratorios), refiriendo solo el perfil mayoritario (8
laboratorios), no reportando nada en algiin marcador (1 laboratorio), o siendo completamente
conservadores, no reportando el perfil completo (1 laboratorio). Existe algun caso, en el
extremo opuesto, que afiaden dos alelos en dos marcadores que no aparecian en el primer
perfil interpretado (1 laboratorio) y, otro laboratorio que en el formulario de intercambio no
introduciria ningun perfil, pero registraria el perfil mayoritario en el informe pericial o en base
de datos.
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