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Introduccién

El andlisis comparativo de ADN permite aportar una fuerte evidencia en las causas de
filiacion. El estudio se realiza por comparacion de perfiles genéticos obtenidos
estudiando distintos microsatélites, que son secuencias hipervariables, por lo que
aportan un alto poder de discriminacion.

Los perfiles se comparan teniendo en cuenta las compatibilidades que se esperan de
acuerdo alas leyes de la herencia. Este estudio no permite distinguir entre las variantes
gue son iguales por descendencia de las que coinciden por azar. Por lo tanto, para
definir el valor probatorio de la evidencia es necesario estimar la probabilidad de las
coincidencias observadas en los perfiles que se comparan, bajo dos hipétesis diferentes:
Existe el vinculo alegado (probabilidad segiin Leyes de Mendel) 6 no existe el vinculo
alegado (probabilidad seguin las frecuencias poblacionales de las variantes compatibles)
[1- 3]. A la relacion entre estas dos probabilidades se la conoce como indice de
parentesco [4]. Cuanto mayor sea este valor, mayor serd el peso de la evidencia de
ADN. En cada caso particular, el valor del indice est4 condicionado, no solo por el
nimero de secuencias analizadas, sino también por la frecuencia de las variantes puestas
en juego [5].

El andlisis de ADN en el marco de causas de filiacion con padre ausente (generalmente
filiaciones post- mortem) puede realizarse el andlisis a través de familiares directos del
padre alegado y las compatibilidades esperadas dependen del vinculo bioldgico que

exista entre ellos [5].

1 Perito I1; 2 Perito |; 3y 4 Tecnico; 5 Jefe de Servicio. Laboratorio de Andlisis
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En lafigura 1 se presenta a modo de ilustracion un pedigri tedrico donde se marcan los



posibles genotipos de los consanguineos directos del padre alegado. Cuando se cuenta
con los dos abuelos paternos alegados se puede dar una respuesta sin mayores
inconvenientes, ya que los genotipos de ambos progenitores permiten inferir los cuatro
genotipos probables para el padre alegado. De este modo no surgen indeterminaciones y
se pueden detectar las exclusiones[6].

Sin embargo, no siempre se cuenta con ambos abuelos y se debe recurrir a otros
familiares directos. La informacién aportada puede ser incompleta, por lo que surgen
indeterminaciones que le otorgan carécter no excluyente a andlisis [5]. Siguiendo el
ejemplo de la figura 1, un tio paterno alegado puede compartir con el padre alegado las
dos variantes, una (que puede no ser la heredada por € hijo), o ninguna

El disponer del andlisis adicional de marcadores del cromosoma 'Y (coincide para todos
los integrantes del pedigri de sexo masculino) y del cromosoma X (trasmitido alas hijas
mujeres por e padre sin cambios), permite confirmar exclusiones, alin trabajando con
grupos familiares muy incompletos.

Cuando a partir del estudio de familiares directos del padre alegado no se acanzan
valores aceptables para el indice de parentesco se debe recurrir a la instancia de
exhumacion. El objetivo del andlisis de restos cadavéricos se centra en obtener un perfil
completo a partir de un material de partida de dificil abordaje, en el que la degradacidn
es uno de los principales inconvenientes. A lo largo de estos afios se han optimizado los
protocolos de extraccion de ADN y de andlisis posterior, logrando de este modo
disminuir en forma considerable el nimero de casos en los que los resultados se
interpretan como inconcluyentes.

En el presente trabajo, analizamos los resultados obtenidos en nuestro laboratorio en los
casos de filiaciones post mortem, tomando como referencia los registros electronicos de
realizacion de pericias y de los resultados obtenidos.
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Figura 1:Coincidencia por herencia del alelo paterno en el pedigri familiar

Materialesy M éodos

Extraccion de ADN: Para los estudios con individuos vivos se reciben muestras

sanguineas en soporte FTA classic card (Whatman corp), la extraccion de ADN de las
muestras se realizd siguiendo los procedimientos estandarizados de nuestro Manual de
Laboratorio [7].

En caso de los restos cadavéricos se seleccionaron los protocolos de acuerdo a la
muestra a procesar [7]:

Huesos: Se procesaron 2 gr. de hueso descalcificado utilizando el Protocolo DNA 1Q™
(Promega).

Piezas Dentarias. Se procesaron las muestras rotas mediante fractura, sin descalcificar,
utilizando el Protocolo DNA 1Q™ (Promega).

Tejidos. Se procesaron en forma directa segun Protocolo de Minikit Qiagen
(Columnas).

Una vez finalizado el procesamiento, se realiza la Cuantificacion por medio del
Ciclador automatico PCR-7500 de Applied Biosystems, de la cual surgen resultados de
obtencion de ADN. Si el mismo es &ptimo, segun criterios internos validados y
preestablecidos en el laboratorio, la muestra serd amplificada

Resultados y Discusion

En laTabla 1 se muestran los resultados de un relevamiento de pericias no excluyentes

realizadas con un unico consanguineo del padre alegado.



Cosanguineo Abudo Tio Hermano Medio hermano

N=55 N=40 N=57 N=40

Madre Sl NO Sl NO Sl NO S NO
IP (% de casos)

<1 3,6 0,0 22,5 10,0 10,5 10,5 5,0 27,5
1-100 36,4 25,5 35,0 20,0 17,5 10,5 15,0 10,0
1-1000 20,0 7,3 5,0 2,5 17,5 3,5 17,5 5,0
1000-10000 1,8 1,8 5,0 0,0 8,8 1,8 5,0 10,0
>100000 1,8 1,8 0,0 0,0 14,0 53 2,5 2,5

Tabla 1: Distribucion por centual paralos valores de i ndice de Par entesco alcanzados en un
relevamiento de casos con un Unico consanguineo del padre alegado y 17 mar cador es analizados

El valor del indice de parentesco depende en gran medida de la herencia a azar, que no
siempre permite identificar el alelo paterno alegado en el consanguineo usado como
referencia (Fig.1). En estas situaciones no es posible excluir el vinculo porque la
informacion con que contamos es incompleta. Aunque no se puede predecir de
antemano, tal como surge del andlisis de la tabla 1, el andlisis puede aportar una
evidencia de peso en apoyo de la existencia de vinculo (IP>1000), alin en casos en los
gue se cuenta con un solo abuelo o un tio (ver Tabla 1). Esto depende no solo del
nimero de indeterminaciones (fruto de la herencia a azar de marcadores), sino también
de la frecuencia que tengan las variantes compatibles en la poblacién general.

La distribucion de valores en el caso de los hermanos es muy variable, pero en mas del
20% de los casos en los que la madre fue incluida en el andlisis se alcanzaron valores
aceptables para la prueba.

En latabla 2 se reproducen algunos ejemplos donde se pone de manifiesto las variables
que afectan el valor del indice. En dos grupos constituidos por madre, Hijo y 2
hermanos completos aegados, con 17 marcadores, sOlo se detectaron 2
indeterminaciones. Claramente en este caso, las diferencias en los indices pueden
atribuirse a larareza en la poblacion de las variantes compartidas.

El efecto del modo de herencia se puede ver comparando el caso analizado con un Unico
tio (3 indeterminaciones) y el caso con 3 tios (7 indeterminaciones).



Grupo Humano IP Indeterminaciones Marcadores Crorr;olsoma Cron)w(ozsoma
M-H-2Hnos 135.053.253 2 15 Inclusén

M-H-2Hnos 91272 2 15 Inclusén NC
M-H-TIO 217 3 17 Inclusén NC
M-H-2T1O 17.522 6 17 Inclusén NC
M-H-3TIO 21 7 17 Exclusién NC
H-2MHNO * 17 Exclusién
M-H-AA 28 6 17 Exclusién

Tabla 2 Algunos e emplos de Filiaciones Comple as resueltos con mar cador es sexuales

**|_0s dos mediohermanos muestran las cuatro variantes, ninguna de las cuales coincide
con las del hijo alegado
! Solo paralinea masculing; 2Solo para hijas mujeres.

Otro gemplo muy ilustrativo lo brinda el caso analizado con dos medio hermanos como
referencia, con madre ausente. Para dos marcadores, se logré identificar las cuatro
variantes diferentes, que estaban ausentes en el hijo alegado, poniendo en evidencia la
no existencia de vinculo. Observacion confirmada por € andlisis de marcadores
sexuales.

El dltimo ejemplo se refiere a un grupo familiar en el que solo se contaba con la abuela
paterna. El andlisis del cromosoma X permitioé confirmar una exclusién en una pericia
gue con los marcadores autosdomicos resultaba no informativa.

Cuando no fue posible resolver la pericia con familiares vivos del padre alegado se
debi6 recurrir al andlisis de restos cadavérico. En nuestro laboratorio se realizaron 67
pericias con restos en el érea de filiacion durante el periodo 2011-2013. Se obtuvieron
Perfiles completos en 50 casos (74.73%), en 17 (25.37%) no pudo obtenerse ADN de
calidad, para la obtencion de un perfil, debido a los procesos de degradacion que
sufren este tipo de muestras.(Tabla 3).

RESULTADOS N %
INCLUSION 43 64.18
EXCLUSION 7 10.45
SN ADN (No informativa) 17 25.37
TOTAL 67 100

Tabla 3; Resultados obtenidos en Filiaciones r ealizadas con r estos cadavéricos



Conclusiones

-Si bien existen alguna excepciones, para resolver |as filiaciones complejas resulta muy
importante el nimero de familiares paternos aportados y el grado de vinculo de los
mismos con el padre alegado.

-El complemento de los STR s de los cromosomas sexuales X e Y es una herramienta
gue ha sumado una importante informacion.

-El valor del LR esta en proporcion inversa al numero de loci no informativos o
indeterminaciones. Pero también influye en gran medida larareza en la poblacién de las
variantes compatibles.

-En el caso de los restos cadavéricos es crucial la conservacion de los mismosy el envio
de las piezas adecuadas que proveen un mejor rendimiento en la obtencion de ADN.
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