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1. OBJETIVO
Describir las instrucciones a seguir parala interpretacion de perfiles genéticos con mezla
de ADN.

2. ALCANCE

Para uso en el Laboratorio de Andlisis Biomolecular, por Peritos autorizados, aplicable para
el andlisis de los perfiles genéticos mezcla de al menos dos individuos utilizando el
programa Genemapper ID-XV1.5.

3. DEFINICIONES Y ABREVIATURAS

Balance de altura de picos: PHR de “peak height ratio” es larelacidon entre la altura de 2
picos de un mismo loci, la cual se obtiene dividiendo la alturamenorentre a altura mayor

por 100 yse expresaen porcentaje.

Efecto de escalera: consiste en la presencia de picos multiples antes y después de un
aleloreal. Es provocado por la fragmentacion o degradacion del ADN yse obsena que en
un mismo marcador (locus), la altura de los picos va incrementando progresivamente para
después decrecer.

Efecto de pendiente: consiste enla pérdida progresiva de sefial enla altura de los
marcadores de mayor pesomolecular observable enla “data cruda” del analizador genético

o0 en el perfilgenético. Se visualiza un pendiente decreciente en la altura de los picos.

Muestra intima: aquellas que son tomadas directamente del cuerpo de una persona
(hisopado vaginal, anal, bucal, raspado de piel, etc.), asi como aquellas prendas de vestir
intimas que son tomadas por el médico forense directamente de la persona durante la
evaluacién médico legal.
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Perfil mezcla: un perfil genético en el que se observan 3 0 mas alelos en dos 0 mas
marcadores genéticos (exceptuando marcadores trialelicos) originado de la mezcla de
material biolégico o ADN de 2 o masindividuos ycuyo balance de altura alélica

entre un par de alelos de un mismo marcador parauno o varios loci, se encuentra fuera

del rango esperado para alelos heterocigotos.

4. REFERENCIAS
» Manualde la Calidad del Instituto de Medicina Legal y Ciencias Forenses, MC-GC-
01.
» Procedimiento de Elaboracion de un Procedimiento, PG-GC-11, Oficina de Gestién
de Calidad.

» Procedimiento de Interpretacion de Resultados de Perfiles Genéticos, PL-AB-PA-
11.
» Instructivo de Interpretacion de Artefactos comunes en GMIDX, IT-AB-PA-01.

5. DIAGRAMA DE FLUJO
No aplica.

6. RESPONSABILIDADES

Puesto Responsabilidades
Patito — Cumplir con todas las actividades descritas en este
Procedimiento.
Lider

— Realizar supenision del correcto cumplimiento de todas
o [ Comentado [IP1]: Esta Informacion no latengo a mi

fTécnico/Supervisor
% disposicion.

A4S actividades descritas éneste Procedimiento.

Técnico

7. EQUIPOS E INSUMOS
Applied Biosystems™ 3500 PCR System, Genemapper ID-XV1.5.
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8. REACTIVOS Y SOLUCIONES
No aplica.

9. DESCRIPCION DEL PROCEDIMIENTO

Al obtener un perfil genético producto del andlisis de ADN para identificacién humanay
conforme unaevaluacion preliminar del mismo, se puede sospechar de la presencia de un
perfil mezcla (en funcion de antecedentes de casos, presencia de més de 2 alelos por
marcador genético, desbalance entre alelos, etc.) por lo que, para una adecuada

identificacion e interpretacion de un perfil mezcla se deben realizar los siguientes pasos:

1. Asignacionde alelos
2. Identificar la presenciade una mezcla

e NuUmerode picos ydesbalance en altura de picos.

3. Estimar el numero potencial de contribuyentes
4. Determinar eltipo de perfil mezcla (tipo A, tipo B o tipo C)
5. Determinar la proporcion aproximadade los contribuyentes

e Determinarlas combinaciones por pares de alelos de la mezcla.

6. Comparar los resultados con los perfiles conocidos

e Determinar inclusiones/exclusiones.
7. Calcular la estadisticasilos perfiles conocidos no pueden ser excluidos
e Probabilidad de coincidencia de perfiles genéticos (“Random Match

Probability’ “RMP”), y/lo Razén de verosimilitud (“likelihood ratio” LR).

8. Interpretarlos resultados estadisticos y emitir una conclusién.
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9.1. Asignar Alelos

9.1.1. Realizar el andlisis de los perfiles genéticos obtenidos con el software Genemapper
ID-X v1.5 utilizando el Procedimiento de Interpretacién de Resultados de Perfiles
Genéticos, PL-AB-PA-11,y el Instructivo de Interpretacion de Artefactos Comunes
en GMIDX, IT-AB-PA-01, para establecer que picos son alelos realesy cuales son
artefactos.

9.1.2. Detemminar si se observa alguna caracteristica relevante para el anélisis de la
mezcla, por ejemplo:

e Lapérdidaalélicaen algun marcador (“drop out”).
e Degradaciénde ADN (efecto de escalera de fragmentos de ADN).
e Efecto pendiente del perfil genético (producido por ejemplo por baja

concentracion de ADN).

De encontrarse alguna de estas situaciones, es posible realizar una solicitud de re-
andlisis utilizando paraello el Formato para Reporte para Re-anélisis, FM-AB-PA-
24,y el Lider Técnico, Supervisor Técnico o la persona autorizada, determina la
repeticion de la(s) muestra(s) procurando mejorar el resultado o determina si el peril
genético es analizable bajo los pardmetros establecidos por el Laboratorio.

9.2. Identificar lapresenciade un perfilmezcla

Para el andlisis de mezcla se consideran las siguientes suposiciones:

e En un locus determinado, dos alelos de la misma persona (contribuyente) tienen
aproximadamente la misma altura.

e Las proporciones establecidas delas mezclas permanecen consistentes a trawés de
todos los locidentro de un perfilde unamuestra.
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En funciénde lo anterior, se identifica como perfil mezcla el perfil genético analizado si se

cumplen al menos dos de las siguientes condiciones:

9.2.1. Evaluarla cantidad de alelos por marcador (loci) y la cantidad de alelos entotal. Si
se observan mas de 2 alelos por marcador genético en mas de 2 loci, puede tratarse
de una mezcla.

Nota A: en casos donde se observan més de dos (2) alelos por marcador (loci) genético en
dos (2) o menos marcadores (loci), evaluar la posibilidad de trisomia o de ser necesario
solicitar un re-andlisis para determinar si se trata de un artefacto o una potencial
contaminacion. Si luego de realizar esto se mantiene la situacion y no se trata de una
trisomia, se debe anotar esta observacion en el Expediente de caso (Formato de
Verificacion de Resultados de GMIDX, FM-AB-PA-37) y no considerar este (0s) marcador
(es) (loci) para el calculo estadistico.

Nota B: en condiciones donde el ADN de los contribuyentes es altamente homocigoto yo
coincidente (comparten los mismos alelos), ademés de la condicion de nimero de alelos,
también debe cumplirse alguna otra de las condiciones listadas.

9.2.2. Detemminar el balance de alturade los picos (PHR) entre alelos detectados segin
los parametros establecidos por el laboratorio (PHR esperado = 60%). Si se
observan desbalance de altura en pares de alelos en mas de 2 loci, puede tratarse
de una mezcla.

Nota C: las proporciones de las alturas de los picos heterocigotos (PHR) son en funcion de
la cantidad de ADN en las muestras, En una mezcla de ADN las cantidades de los
contribuyentes varia y por ello se puede observar desbalance. El valor esperado es en
funcién de las cantidades de ADN establecidas mediante estudios de validaciony el PHR
no debe ser aplicado en alelos que no sobrepasan el umbral estocastico.
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9.2.3. Verificarlaexstenciade desbalance en elmarcador deamelogenina entrelos alelos
XyY (casode posible mezclade ADN masculino yfemenino) o la presencia de dos
0 mas alelos en elmarcador DYS391 (caso de posible mezcla de ADN masculino).

9.3. Estimar elnimero potencial de contribuyentes

9.3.1. Al determinarse que se trata de un perfilmezcla, el Perito debe estimar el nimero
de posibles contribuyentes que forman parte de la mezclade ADN.

Nota D: las muestras de evidencias son de origen desconocido por lo tanto no se puede
determinar el “verdadero” nimero de contribuyentes con certeza.

9.3.2. Sedebe considerarlatotalidad delperfil genético obtenido conel objetivo de estimar

el nimero minimo de contribuyentes de lamezcla.

9.3.3. Enelcasode perfiles genéticos de mezcla de ADN de méas de dos contribuyentes,
el Laboratorio no realiza valoraciones niemite conclusiones con excepcion de las
mezclas de 3 contribuyentes obtenidas de muestras intimas o aquellaen las que
exista al menos un contribuyente distinguible (si se trata de un contribuyente
mayoritario distinguible se recomienda que la proporcion debe serde al menos 5
veces mayor al resto de los contribuyentes).

9.3.4. Encasodeobtenerun perfilmezcla de al menostres contribuyentes a partir de una
muestra intima, se puede utilizar el perfil genético de la muestra de referencia del
donante de dichamuestraintima para separar sus alelosdelrestode la mezcla, y
el resto de los alelos de la mezcla se analizan como una mezcla de dos

contribuyentes.
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9.3.5. Elnimero minimo de contribuyentes de una mezcla se establecera atendiendo a la
mayor cantidad de alelos presentes en el marcador con mayor presenciade ellos.
Ver tabla No. 1.

Méxima Cantidad de Minima cantidad de
alelos por marcador contribuyentes ala mezcla
304 Al menos 2 contribuyentes
506 Al menos 3 contribuyentes
70mas Al menos 4 contribuyentes
Tabla No. 1

94. Clasificar eltipo de perfil mezcla

94.1. Se debe identificar el posible tipo de mezcla que se esta analizando segun la

morfologia de los alelos presentes en el perfil mezclay caracteristicas observadas.

e MezclaTipo A: no se observa distincion evidente de un contribuyente mayor o
menory la altura de todoslos picos sobrepasa el umbral estocastico. Este tipo de
mezclase confiima cuando los PHR son compatible contodas las combinaciones.
Es caracteristica de mezcla con proporciones similares de los contribuyentes
(ejemplo: proporcién 10:12.)

e MezclaTipo B: se observan alturas de alelos atribuibles a un contribuyente mayor
y alelos con alturas atribuibles a un contribuyente menor. La altura de los picos
alcanza el umbral estocéstico y es caracteristica de mezcla con proporciones
distinguibles (ejemplo 4:1 mayor a menor).

e MezclaTipo C: Los contribuyentes sonindistinguibles y las alturas se encuentran
en niveles estocéasticos. Estas mezclas no son interpretables.

La copia impresa que no tenga sello verde se convierte en una version no controlada




INSTITUTO DE MEDICINA LEGAL

Y CIENCIAS FORENSES

LABORATORIO DE ANALISIS BIOMOLECULAR

PROCEDIMIENTO DE INTERPRETACION DE
PERFILES GENETICOS MEZCLA

PL-AB-PA-12
Version 03
Vigenda | 08/11/2019
Pagina 10 de 37

_h_ﬂ_l'\_ﬁ_

TIPO A TIPOB TIPOC
indistinguible distinguible No interpretable
Imagen No. 1

Nota E: notodas las mezclas son homogéneas en un solo tipo; puede existir por ejemplo

una “mezcla predominantemente tipo A con algunos marcadores tipo C”.

Abordaje de determinacién de tipo de mezcla
Tipo de mezcla Abordaje de analisis Calclul_o
estadistico
Proceder a la deteminacion de la
Tipo A proporcién solo de los marcadores con 4
0 alelos paraconfirmartipo Ay que no puede LR
Predominantemente | distinguirse contribuyentes mayorymenor.
Tipo Acon alelos TipoC
Los marcadorestipo C no se analizan.
Proceder a la determinacién de la
Predomirantemerte | PISPOT de o= matadores 190 B V| 1 sino e
Tipo Acon ilelos Jipy separar los contribuyentes del tipo A Si se separan)
- . logra separar y/o se trata de muestra .
Equn_anvame_nte tipo A, intima, trabajar como Tipo B. RMP (sise
tipoBytipo C separan)
Los marcadorestipo C no se analizan
Tipo B Proceder a la determinacion de la
o] proporcién de los contribuyentes. RMP
Predominantemente
Tipo B con alelos Tipo C | Los marcadorestipo C no se analizan.
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Abordaje de determinacién de tipo de mezcla
) . i Célculo
Tipo de mezcla Abordaje de analisis estadistico
Procede_f a la determlnacmn_ de la LR (sinose
proporcién de los marcadores tipo B y separan)
Predominantemente | utilizar esa proporcién para intentar P
Tipo B con alelos Tipo A | separar los contribuyentes deltipo A Si se RMP (si se
logra separar y/o se trata de muestra separan)
intima, trabajar como Tipo B. P
Tipo C o predominante
Tipo C con al_elos de Los marcadorestipo C no se analizan. N/A
cualquier otro tipo (Ay/o
B)

Tabla No. 2

Nota F: se define como “predominantemente” cuando se detemrminan un 55 % o mas de los
marcadores de un mismotipo (porejemplo: para unperfilgenético de ADN mezclacompleto
(es decir, contodos sus marcadores yno parcial), obtenido utilizando la quimica Globalfiler
corresponderia a méas de 13 marcadores de untotal de 23 sin contabilizar Y indel).

9.4.2. En elcasode que seauna mezclacon contribuyentes indistinguibles (Tipo A) y/o
no interpretable (Tipo C), se debe dejar dicha conclusion en el Formato de
Verificacion de Resultados de GMID X, FM-AB-PA-37, y evaluar si se trata de una
muestra intima y por ende analizar la posibilidad de separar los alelos
correspondientes a lamuestra indubitada.
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Imagen No. 2

Marcador genético donde se
observan4 alelos, pero no se puede
determinar el componente mayor ni
menor ya que todas las posibles
combinaciones de alelos pueden ser
aceptadas como par de alelos
heterocigotos segun los valores de
PHR superiores a 60%.

95. Determinar la proporcién aproximadade los contribuyentes

95.1. Paralas mezclas tipo B se realizan los calculos de PHR de los marcadores para
compararlos y determinarla proporcion aproximada de los contribuyentes. Evaluar
si existe un componente o contribuyente mayoritario distinguible y un componente
minoritario de la mezcla para de esta formadeducirlos alelos de cadacontribuyente

(deconwolucién de la mezcla).

95.2. Ladeconwluciéonde lamezclaserealiza como se indica a continuacion:
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95.2.1. Seinicia con los marcadores genéticos en donde se observa la mayor cantidad
de alelos (por ejemplo 4 alelos) ya que representan dos contribuyentes
heterocigotosy por ello se calcula los PHR delos pares alélicos de todas las

posibles combinaciones.

95.22. Serecomiendaanotarlos alelos observados en cada marcador en el Formato
de Deduccién de Mezcla, FM-AB-PA-49, con su respectiva altura (RFU)
observada.

95.2.3. Definirlos genotipos posibles por cada marcador. Se considera como posible
par de alelos heterocigotos aquellos que cumplen con valores de PHR de 60%
(PHR de 50% son aceptables paraproporciones demezclas de mayormenor de
1:4). Anotar estos posibles genotipos en el Formato de Deduccién de Mezcla,
FM-AB-PA-49.

Nota G: de no observarse marcadores con cuatro alelos ver parrafo 9.5.5 para célculos de
PHR de marcadores de 3 alelos.

9.5.3. Paradeterminar el PHR se debe dividir laaltura del pico alélico con el tamafio méas
pequefio entre el pico alélico con el tamafio méas grande y se multiplica por 100. Se
debe calcular paratodas las posibles combinaciones de los picos alélicos.

Ecuacién parael calculo de PHR:

PHR= altura de pico alélico menor x 100
altura de pico alélico mayor

Imagen No. 3
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THDL || Alelos dela mezclaen elmarcador THO1: 7-8-9-9.3
150 170 130

Posibles combinaciones:

alelos Calculode balance PHR

7-8 638/1370*100 46.5%

7 : 7-9 1121/1370 *100 81%
=0 7-9.3 494/1370*100 36 %
8-9 638/1121*100 56.9%
8-9.3 494 /648 *100 77.4%

9-9.3 494/1121*100 44.1%

Imagen No. 4

Determinacion de PHRen marcadorcon 4 alelos

95.4. Se seleccionan las posibles combinaciones de pares de alelos que cumplen con el
parametrode PHR, y se determinala proporcion aproximada de los contribuyentes
(proporcion de lamezcla o “Mixratio”) sumando las alturas de las parejas de alelos
(genotipos posibles) y dividiéndola entre la suma total de las alturas de todos los
alelos. Utilizando el ejemplo de la imagen anterior tenemos:

Tabla calculo de proporcion de mezcla o “mix ratio”
Alelos Sumade altura de Calculo de Mix Deduccién
pares de alelos proporcionde mezcla| ratio | (Contribuyente)
7-9 1121 +1370=2491 2491/3633 0.688 Mayor
8-9.3 494 +648=1142 1142/3633 0.312 Menor
Tabla No. 3

De acuerdo al estudio de validacion de nuestro Laboratorio, se establece como idealmente
analizable hasta proporciénde 4 a 1 (mayor a menor). En esta proporcion, teGricamente
para una amplificacion de 0.5 ng se tendrian 0.4 ng de componente mayor y 0.1 ng de
componente menor (igualmente equivale a proporcién 80:20 0 0.8:0.2). El valor de 0.1 ng
de ADN de nuestra validacion aceptaun PHR de 50%.
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Enestosrangos de ADN, la altura de contribuyente menor puede sersimilarala de “stutter”
de componente mayor, por lo que, si existe duda de un pico en posicién de “stutter’, el
mismo debe ser considerado alelo verdadero y debe considerarse para la interpretacion
bioestadistica.

Nota H: las proporciones se pueden redondear yexpresar en distintas formas, por ejemplo,
el “mixratio” anterior puede presentarse segun la siguiente tabla:

Formas de expresar la proporcién de una mezcla

Resultado Redondeado Por cien Arazénde 1
0.688:0.312 0.7a0.3 70:30 23al
Tabla No. 4

95.5. Los marcadores contres alelos, se pueden representar en 3 escenarios:

1. Mezcla de un contribuyente homocigoto y un contribuyente heterocigoto
2. Dos contribuyentes heterocigotos que comparten/coinciden en un mismo alelo
3. Dos contribuyentes heterocigotos, pero ha ocurrido perdida de un alelo (“drop out”)

El escenario No. 3, de marcador con pérdida de alelo se observaria en perfiles con
valores bajos de altura de alelos yse encontraria por debajo del umbral estocastico
porlo que no se analizaria.

Para lograr determinar si se trata del escenario No. 1 o del escenario No. 2, se debe
realizar el calculo de los PHR yde la proporcion de la mezcla considerando ambos
escenarios. Se selecciona como el escenario posible aquel resultado de la
proporcién de mezclaqueseajuste ala proporcionde la mayoria de los marcadores
analizados (proporcion de los marcadores con 4 alelos o los otros marcadores de 3
y 2 alelos).

9.5.6. De existirmas de un escenario (combinacién de par de alelo) que cumplen con la
proporciéon de la mezcla, y de tratarse de una muestra intima, se utiliza el perfi
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indubitado para apoyar la discriminacién de los alelos correspondientes ya sea al

contribuyente mayoritario o al contribuyente minoritario.

95.7. El analisis de los marcadores donde se observan dos alelos puede ser por un
escenario dedos contribuyenteshomocigotos o de dos contribuyentes heterocigotos
gue comparten un alelo o de dos contribuyentes heterocigotos que comparten
ambos alelos por lo que se toman en cuenta las diferentes combinaciones de alelos
posibles ycalculando el PHR de estas combinaciones yla proporcién del marcador

como se hadescrito para determinar el contribuyente mayory menor.

9.5.8. Luegodelanalisis completo por marcador del perfil genético mezcla, se ha obtenido
la discriminacién de un genotipo (perfil genético) atribuible a un contribuyente
mayoritario y un genotipo (perfil genético) atribuible a un contribuyente minoritario,
o un perfil mezcla indistinguible los cuales se deben registrar (incluyendo
anotaciones de marcadores que no se pudieron resolver) en el Formato de
Deduccién de Mezcla, FM-AB-PA-49.

9.5.9. Adjuntar todos los calculos manuales realizados para llegar a dicha deduccién
(Formato de Deducciénde Mezcla, FM-AB-PA-49),las cuales deben ser verificadas
por un segundo Perito autorizado (puede ser también el Lider Técnico o el
Supervisor Técnico) parala revision de la Deduccion de la Mezcla.

9.6. Compararlos resultados con los perfiles conocidos

9.6.1. Lacomparacionde los resultados con muestras indubitadas o de referencias debe
realizarse, en la medida de lo posible, después de que se ha realizado la
interpretacion de la mezcla (y posterior al registro de los resultados de la deduccion
de mezcla enel Formato de Deduccion de Mezcla, FM-AB-PA-49). Se exceptia,
para el analisis de perfiles genéticos de ADN mezclaque provengan de muestras
intimas, ya que el Laboratorio permite el uso del perfil genético de la muestra de

referencia del donante de dicha muestra intima para separar el perfilde lamezcla.
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9.6.2. Lacomparacion se realiza cualitativamente para determinar inclusion, exclusién o
no concluyente.

9.6.2.1. La exclusion se determina cuando difieren en uno o mas locilos perfiles genéticos
resultados de lainterpretacion de la mezcla (mayor y/o menor) al ser comparados
con el perfil de referencia. También hay exclusién cuando el perfil de referencia
contiene alelos definitivamente no observados en el perfil mezcla.

Determinacién de Exclusién en un locus
MEZCLA MAYOR MENOR REFERENCIA | COMPARACION
“n “ A 10-14 12-20 12-14 Exclusién
10-12-14-20
“ “ “ h No distinguible 13-25 Exclusion
7-9-11-25
Imagen No.5

Nota |: si durante la comparacion del perfil genético mezcla con el o los perfiles de
referencia se identifica un solo marcador, que posteriora la deconwoluciéon de mezla
(interpretacion de contribuyentes del perfil genético mezcla), no coincide, y el resto de los
marcadores coincide, es posible no considerar este marcador en el analisis estadistico de
comparacion,y se deja constancia de esto en el Formato de Deduccionde Mezcla, FM-AB-
PA-49, indicando que no se considera este marcador para el analisis.

9.6.2.2. Lainclusiénsedetermina sisonidénticos cada locus interpretable de los perfiles
genéticos resultados de la interpretacion de la mezcla (mayor y/o menor) al ser
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comparados con el perfil de referencia. También hay inclusién cuando estan
presentes todos los alelos del perfil de referencia en el perfil mezcla.

Determinacion de Inclusion en un locus
MEZCLA MAYOR MENOR REFERENCIA | COMPARACION
“n h A 10-14 12-20 10-14 Inclusién
10-12-14-20
H “ “ “ No distinguible 11-25 Inclusion
7-9-11-25
Imagen No. 6

9.6.2.3. Los resultados “no concluyentes” se determinan por la inhabilidad para incluir
o excluir definitivamente individuos de referencia debido a la naturaleza
comprometidade las muestras evaluadas. Puede ocurrir para uno o més loci,
mientras otros loci evaluados pueden llevar de forma inequivoca conclusiones
definitivas de inclusién/exclusion. Esta condicién es causada frecuentemente
pordegradaciondel ADN (resultandoen “allele drop out”), y/o bajaconcentracion
de ADN (resultando en alelos con bajas alturas) para las muestras de evidencia.
Si se trata de resultados en uno o algunos de los “loci” del perfil se indica en el
Formato de Deduccion de Mezcla, FM-AB-PA-49, los loci correspondientes que

no son concluyentes yregistran los analisis del resto de los “loci”.

Determinacion de locus No concluyente
MEZCLA MAYOR MENOR | REFERENCIA |COMPARACION
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No distinguible y posible No
nAulAM 4 . 14'25
pérdida de alelo concluyente
10-12-14-*

9.6.3. En las mezclas tipo B y/o aquellas en las que se ha logrado separar el perfil de un
contribuyente, dicho perfil se debe comparar con el perfil de referenciade lamuestra
intimay determinar si existen inclusién o exclusién. De existir exclusion NO se
realiza calculo estadistico, de existir inclusion S| se realiza calculo estadistico de
coincidencia de perfiles genéticos.

9.6.4. En el casode perfil mezclaque no procede de muestra intima yen la que no se ha
logrado separar contribuyentes (mezcla tipo A) no se puede realizar célculo
estadistico de coincidencia de perfiles genéticos RMP. En estas mezclas, el analisis
estadistico, se puede abordar con el calculode LR (razon de verosimilitud) de

acuerdo a las hipétesis sobre la evidencia genética.
9.7. Calcular la estadisticasilos perfiles conocidos no pueden ser excluidos

9.7.1. Los célculos estadisticos se realizan utilizando las frecuencias alélicas
poblacionales seleccionadas por el Laboratorio y debidamente referenciadas. La
frecuencia de cada alelo es calculada y se aplican los principios genéticos y
estadisticos para determinar la frecuencia del perfil genético conforme la solicitud o
hipoétesis a evaluar.

9.7.2. De existir exclusion NO se realiza calculo estadistico, de existir inclusion Sl se
realiza calculo estadistico de coincidencia de perfiles genéticos (RMP) o de calculo
estadistico de mezcla (LR).

9.7.3. Elcélculoestadistico de coincidenciade perfilesgenéticos (RMP) se realiza cuando:
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e secomparael perfil de referencia (indubitado) con el perfil de muestra intima (al
tratarse de una inclusion es perada este calculo estadistico no es estrictamente

necesario, almenos que lo solicite la autoridad).

e cuando se compara el perfil (mayoritario y/o minoritario) determinado del analisis
mezcla con un perfil de referencia.

9.7.4. Utilizar el Instructivo de Uso del Programa Genética Forense Final para Célculo

Bioestadistico de Aplicacion en Genética Forense, IT-AB-PA-07.

9.7.5. Elcélculo estadistico de perfilmezcla (LR) se realiza cuando:
e se comparael perfil de referencia (indubitado) con el perfil mezcla indistinguible.
Para lo cual se utiliza el Instructivo de Uso del Programa Genética Forense Final
para Célculo Bioestadistico de Aplicacion en Genética Forense, IT-AB-PA-07.

Nota J:todainclusiondebe estar sustentadapor uncélculo estadistico independientemente
de la cantidad de alelos detectados o del valor cuantitativo del resultado estadistico.

9.7.6. Los resultados estadisticos obtenidos se imprimen (se les colocay rubricay fecha

de quienlos valida de imprime) y se mantienen dentro del Expediente del caso.

9.8. Interpretarlos resultados estadisticos y emitir una conclusién.

De formageneral los calculos estadisticos nos proporcionan la frecuencia de un perfilen
una poblacion bajo unas condiciones determinadas. Conforme las recomendaciones de la
ISFG “International Societyof Forensic Genetics” el método estadistico para mezclas de
preferenciaes el LR.

Cuando se realiza unainclusién es imperativo que se presente el andlisis estadistico para
evitar una sobrevaloracién de la evidencia. Sino se puede realizar calculo estadistico no se

debe presentar resultados.
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9.8.1. Lacoincidencia de perfiles genéticos se calcula con la frecuencia del perfil genético
en la poblacién y se puede expresar como RMP (probabilidad de coincidencia al
azar) o interpretarlo como LR el cual indica cuantas veces mas probable es la
coincidencia del perfil genético obtenido de la evidencia con la persona sindicada
en contraposicién a que la coincidencia observe con elegir una persona al azar yno
relacionada de la poblacion.

Resultado de Genética forensefinal parala coincidenciade perfil genético

¥ TOTAL =1 Xtotal = 1| Indicaque los perfiles coincidieron
¥ TOTAL =25E-7 |Ytotal= | Indicalafrecuencia delperfilenla poblacion
LR TOTAL =4.0E6 [LR total Indicaladivisién de Xentre Y en notacion cientffica

T Indicala division de X entre Y en notacién decimal
4.000.000

Imagen No. 8

9.8.2. Elresultado de GFF (Genética Forense Final) se presenta como LR porque compara
dos hipotesis (verimagen No. 9) pero este mismo resultado se puede expresar como
RMP en funcién al texto o enunciado con el cual se presente el resultado (ver tabla
No.5).

Hipotesis hl e hipotesis h2 de la operacion #1 de Genética forense

« OK | | BORRA | |Z| Guardar

h1: La mancha procede de A.
h2: La mancha procede de una persona elegida al azar, no
relacionada genéticamente con A.

Imagen No. 9
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Interpretacién de resultado de coincidencia perfil genético segin RMP o LR
(utilizando como ejemplo el resultado obtenido en la Imagen No. 8
Operacion
ENUNCIADOS en GFE
Laprobabilidadde elegirunapersonaal azar no relacionadade
la poblacién con un perfil genético que coincida con el perfil
RMP o : 1

genético del contribuyente (mayor o menor) es de 1 en 4
millones.
Es 4 millones de veces mas probable que el perfil genético del

LR contribuyente (mayor o menor) proviene del mismo origen que 1
el perfil genético del sindicado, a que provenga de una persona
al azar no relacionada de la poblacion.

9.8.3.

Tabla No. 5

hipétesis a demostrar:

La inclusion en un perfil mezcla se calcula con LR en funcién de una de la siguiente

HIPOTESIS

Operacion
en GFF

LR1

h1:Alamezclahancontribuido Ay B (indubitadas yrelacionados 6
no genéticamente).

h2: Alamezclahan contribuido Ay una personaal azar de la
poblacién, norelacionada genéticamente con Ani B

LR2

h1: Alamezclahancontribuido Ay B (indubitadas yrelacionados 6
no genéticamente). Probabilidad = 1.

h2: Ala mezclahan contribuido dos personas al azar, no
relacionadas genéticamente entre ellas, ni con Ani B.

LR3

h1:Alamezclahan contribuido A (indubitada) y una personaal
azar no relacionada genéticamente con A.

h2: Ala mezclahan contribuido dos personas al azar, no
relacionadas genéticamente entre ellas ni con A.

23

Tabla No. 6
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9.8.4. Las conclusiones que se reportan en los Informes Periciales se describen en la
seccionde anexo (Anexo No.2) conforme a la interpretacién de los resultados para
mezclas (ejemplo: mezclas no analizables, perfil de componente mayor, perfil de

componente menotr, inclusiones, exclusiones, resultados no concluyentes u otros).

10.GUIA DE CONCLUSIONES / INTERPRETACION DE RESULTADOS

10.1. Guiade Conclusiones

10.1.1. Laformade redactar las conclusiones en el Informe Pericial, relacionadas con casos
a los cuales se les ha aplicado este Procedimiento, se describen en los anexos de este
documento.

10.2. Interpretacién de resultados

No aplica.

11. FORMATOS

11.1. FM-AB-PA-49 — Formato de Deduccién de Mezcla.
Este Formato se utiliza para registrar los analisis realizados parala evaluacion de perfiles
mezcla de ADN.

12. SEGURIDAD Y SALUD OCUPACIONAL
No aplica.

La copia impresa que no tenga sello verde se convierte en una version no controlada




INSTITUTO DE MEDICINA LEGAL
Y CIENCIAS FORENSES PL-AB-PA-12

LABORATORIO DE ANALISIS BIOMOLECULAR
) Version 03
PROCEDIMIENTO DE INTERPRETACION DE —— oY
PERFILES GENETICOS MEZCLA Vigenda | 08/11/2019
Pagina 24 de 37

13. TABLA DE CONTROL DE CAMBIOS

CONTROL DE CAMBIOS

L, ’ . Fecha de Accion Descripcion Paginas Realizado

version | Vigencia actualizacion | (A),(S),(A+S) del Texto afectadas por
e Modificado

Ajustes enla
redaccion, se
adicionan Astrid
A+S observaciones 1-38 Tejadal/Erick
realizadas ala Espinosa
versién
anterior
Ajustes enla
redacciény 6, 23, 25-
A+S estructura del 37 Any R.

documento.

01 01/05/18 31/01/19

02 07/02/19 01/11/19

Abreviatura: A= Adicién de texto; S=Supresién; A+S= Adici6bn y Supresion

simultdneamente.
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INSTITUTO DE MEDICINA LEGAL ‘
|

14. ANEXOS
14.1. Anexo 1: Diagrama de toma de decisiones para interpretacion de perfiles mezcla.

o

Asignacion de
alelos

Identificacion de
perfil mezcla

iHay mas
de 2 alelos Mo es perfil
en 2 loci y mezcla
desbalance?

Estimar A
: i Mezcla de mads de 3
estra
contribuyentes £esuna "g” - No contribuyentes
l contribuyente indistinguibles
distinguible? (no se analiza)

Si Comparar con
perfiles
conocidos

Clasificar el fipo chay
de mezcla coincidencia?
No
; Exclusion
Inclusion —»| (Mo resliza
Mezcla tipo C estadistica)
(Mo realiza
estadizticn) l l

= Realizar
estadistico de | —»
LR
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14.2. Anexo 2: Resultadosy conclusiones enlos Informes Periciales

14.2.1.Anexo 2.1.Resultados yconclusiones para el andlisis practicado hasta la deteccion
de ADN para futuros analisis de mezcla:

1. Resultados:

Mezclas de 2 i .
contribuyentes={__9.1. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON), SE OBTUVO un peri
genético de ADN Autosémico mezcla de al menos dos contribuyentes.

Mezclas de 3 . .
Com,ibuyemes—cg.z. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON), SE OBTUVO un perii
genético de ADN Autosémico mezclade al menos tres contribuyentes.

2. Conclusiones:

10.1. El perfil genético de ADN Autosomico mezcla de al menos dos (2) contribuyentes
obtenido de la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON), se mantiene en
el Laboratorio a disposicion de la Autoridad Competente para futuros andlisis de
mezclas de ADN.

10.2. El perfil genético de ADN Autosémico mezcla de al menos tres (3) contribuyentes
obtenido de la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON), se mantiene en
el Laboratorio a disposicion de la Autoridad Competente para futuros anélisis de
mezclas de ADN.

Nota I: esta conclusion se utiliza en los casos donde el perfil genético mezcla de al menos tres
contribuyentes sea obtenido de una evidenciao muestraintima (el Laboratorio define como
muestraintima a aquellas que sontomadas directamente del cuerpo de una persona, como
por ejemplo hisopados vaginal, anal, bucal y raspado de piel, asi como aquellas prendas de
vestir intimas que sontomadas por el Médico Forense directamente de la persona durante la
evaluacion Médico Legal) o en el que exista al menos un contribuyente distinguible.

Mezclas de 3 . i . .

Comribuyeme?{__lo.s. El perfil geneético de ADN Autosomico mezcla de al menos tres (3) contribuyentes
obhtenido de la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON), se mantiene a
disposicion de la Autoridad Competente ya que sobre estos peffiles el Laboratorio NO
realiza andlisis de mezclas de ADN.
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14.2.2. Anexo 2.2. Resultados y conclusiones paralos casos en donde se obtengan
mezclas endonde el olos contribuyentes se puedandeducir o separar (mezclaTipo
B) y se tengan perfiles de muestras de referencia:
1. Resultados:
Resultado de coincidenciay/o no coincidencia

9.1. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un periil
genético de ADN Autosémico mezcla de al menos dos contribuyentes. De la
interpretacion de este perfil mezcla se obtuvo el perfil genético de un contribuyente
“Mayoritario” y un perfil genético de un contribuyente “Minoritario”.

2. Conclusiones:
Conclusién de coincidencia

10.1. El perfil genético de contribuyente “Mayoritario” obtenido de la muestra descrita como
AB-1254-18/01/A (PANTALON), COINCIDE con el perfil genético de ADN autosémico
femenino obtenido de la muestra descrita como AB-1254-18/05 (SANGRE DE MARINA
ROMINA).

Se ha procedido al calculo de laRazdn de Verosimilitud entre los perfiles genéticos de
ADN autosémicos obtenidos, resultando con un coeficiente de , de veces
mas probable encontrar este perfil en la evidencia si proviene del mismo origen que la
muestradescritacomoAB-1254-18/05 (SANGRE DE MARINA ROMINA), que siprovene

de otra personade la poblacién panamefia.

10.2. El perfil genético de contribuyente “Minoritario” obtenido de la muestradescritacomo AB-
1254-18/01/A (PANTALON), COINCIDE con el perfil genético de ADN autosémico
masculino obtenido de la muestra descrita como AB-2516-18/01 (SANGRE DE PEDRO
PEREZ).

Se ha procedido al calculo de laRazdn de Verosimilitud entre los perfiles genéticos de

ADN autosémicos obtenidos, resultando con un coeficiente de , de veces
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mas probable encontrar este perfil en la evidencia si proviene del mismo origen que la

muestra descritacomo AB-2516-18/01 (SANGRE DE PEDRO PEREZ), que si provene

de otra personade la poblacién panamefia.

Conclusién de NO coincidencia

10.3 El perfil genético de contribuyente “Mayoritario” obtenido de la muestra descrita como
AB-1254-18/01/A (PANTALON), NO COINCIDE con el perfil genético de ADN
autosdémico femenino obtenido de la muestra descritacomo AB-1254-18/05 (SANGRE
DE MARINA ROMINA).

10.4.Elperfil genético de contribuyente “Minoritario” obtenido de la muestradescritacomo AB-
1254-18/01/A (PANTALON), NO COINCIDE con el perfil genético de ADN autosémico
masculino obtenido de la muestra descrita como AB-2516-18/01 (SANGRE DE PEDRO
PEREZ).
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14.2.3. Anexo 2.3. Resultados y conclusiones paralos casos en donde se obtengan
mezclas nointerpretables (mezcla Tipo C):

1. Resultados:

9.1. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un periil
genético de ADN Autosémico mezcla no interpretable.

2. Conclusiones:

10.1. El perfilgenético de ADN Autosémico mezcla obtenido de la muestra descritacomo AB-
1254-18/01/A (PANTALON) no es interpretable, por lo tanto, no es posible realizar los
analisis de ADN para identificacion humana que cumpla conlos pardmetros minimos de

calidad de nuestro Laboratorio.

La copia impresa que no tenga sello verde se convierte en una version no controlada




INSTITUTO DE MEDICINA LEGAL
Y CIENCIAS FORENSES PL-AB-PA-12
LABORATORIO DE ANALISIS BIOMOLECULAR
) Version 03
PROCEDIMIENTO DE INTERPRETACION DE
PERFILES GENETICOS MEZCLA

Vigenda | 08/11/2019
Pagina 31de 37

14.2.4. Anexo 2.4. Resultados yconclusiones paralos casos en donde no se separan los
contribuyentes (mezcla Tipo A), es una muestra intima yse tiene perfil de referencia
devictima ysindicado (LR1):

1. Resultados:
Resultado de Inclusidn:

9.1. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un periil
genético de ADN Autosémico mezcla de al menos dos contribuyentes.

9.2. De la muestra descrita como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) SE

OBTUVO un perfil genético de ADN Autosémico femenino, el cual esta representado en

el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).
9.3. Dela muestra descrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE

OBTUVO un perfil genético de ADN Autosémico masculino, el cual esta representado

en el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Resultado de Exclusién:

9.4. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un perii
genético de ADN Autosémico mezclade al menos dos contribuyentes.

9.5. De la muestra descrita como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) SE

OBTUVO un perfil genético de ADN Autosémico femenino, el cual esta representado en

el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).
9.6. Dela muestra descrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE

OBTUVO un perfilgenéticode ADN Autosémico masculino, el cual no esta representado

en el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

2. Conclusiones:
Conclusiénde Inclusién

10.1. El perfil genéticode ADN Autosémico masculino obtenido de la muestra descrita como

AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) NO SE EXCLUYE como posible

contribuyente del perfil mezcla de ADN Autos6mico obtenido de la muestra descrita

como AB-1254-18/01/A (PANTALON).
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Se ha procedido al calculo de la Razdn de Verosimilitud entre los perfiles genéticos de
ADN autosémicos obtenidos, resultando con un coeficiente de ,de eces
mas probable que en el perfil genético mezcla descrito como AB-1254-18/01/A
(PANTALON) ha contribuido una muestra del mismo origen que lamuestra descrita como
AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) y una muestra del mismo origen que la
muestra descritacomo AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES), a que
provengade unamezclade la muestra descrita como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE
MARIA PEREZ) y otra personaescogida al azar de la poblacion panamefia.

Conclusién de Exclusidn

10.2. El perfil genético de ADN Autosémico masculino obtenido de la muestra descrita como

AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE EXCLUYE como posible

contribuyente del perfil mezcla de ADN Autosomico obtenido de la muestra descrita

como AB-1254-18/01/A (PANTALON).
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14.2.5. Anexo 2.5. Resultados yconclusiones paralos casos en donde no se separan los
contribuyentes (mezcla Tipo A), NO es una muestra intimay se tiene perfil de
referenciade victimay sindicado (LR2):

1. Resultados:

Resultado de Inclusién (Sospechoso):

9.1. De la muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un periil
genético de ADN Autosomico mezcla de al menos dos contribuyentes.

9.2. Dela muestra descrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE
OBTUVO un perfil genético de ADN Autosomico masculino, el cual esta representado
en el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Resultado de Inclusién (Victima):
9.3. De la muestra descrita como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) SE

OBTUVO un perfil genético de ADN Autosémico femenino, el cual esta representado en

el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Resultado de Exclusién (Victimay/o Sospechoso):

9.4. De la muestra descrita como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) SE
OBTUVO un perfil genetico de ADN Autosomico femenino, el cual no esta representado
en el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

2. Conclusiones:
Conclusién de Inclusién (Sospechoso):

10.1. El perfil genéticode ADN Autosémico masculino obtenido de la muestra descrita como

AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) NO SE EXCLUYE como posible

contribuyente del perfil mezcla de ADN Autoso6mico obtenido de la muestra descrita

como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Se ha procedido al calculo de la Razdn de Verosimilitud entre los perfiles genéticos de
ADN autosémicos obtenidos, resultando con un coeficiente de ,de eces
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mas probable que en el perfil genético mezcla descrito como AB-1254-18/01/A
(PANTALON) han contribuido una muestra del mismo origen que la muestra descrita
como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES), y una muestra del mismo
origen que la muestra descrita como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ), a

gue provenga de una mezcla de dos personas escogidas al azar de la poblacion
panamefa.

Conclusiénde Inclusién (Victima):

El perfil genético de ADN Autosémico femenino obtenido de la muestra descritacomo
AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) NO SE EXCLUYE como posible
contribuyente del perfil mezcla de ADN AutosOmico obtenido de la muestra descrita

como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Se ha procedido al célculo de la Razdn de Verosimilitud entre los perfiles genéticos de

ADN autosémicos obtenidos, resultando con un coeficiente de , de eces
mas probable que en el perfil genético mezcla descrito como AB-1254-18/01/A
(PANTALON) han contribuido una muestra del mismo origen que la muestra descrita
como AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ), y una muestra del mismo origen
gue la muestra descrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES), a

gue provenga de una mezcla de dos personas escogidas al azar de la poblacion

panamefia.

Conclusién de Exclusién (Victima y/o Sospechoso):

El perfil genético de ADN Autos émico femenino obtenido de la muestra descritacomo
AB-0001-19/01/A (SANGRE DE MARIA PEREZ) SE EXCLUYE como posible
contribuyente del perfil mezcla de ADN AutosOmico obtenido de la muestra descrita

como AB-1254-18/01/A (PANTALON).
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14.2.6. Anexo 2.6. Resultados yconclusiones paralos casos en donde no se separan los
contribuyentes (mezcla Tipo A), NO es una muestra intimay se tiene perfil de
referenciade victima o sindicado (LR3):

1. Resultados:
Resultado de Inclusién de muestrade referencia:

9.1. Dela muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un perfil
genético de ADN Autosdmico mezclade al menos dos contribuyentes.

9.2. Dela muestra descrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE
OBTUVO un perfil genético de ADN Autosomico masculino, el cual esta representado
en el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Resultado de Exclusién de muestrade referencia:

9.3. Dela muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un perfil
genético de ADN Autosoémico mezcla de al menos dos contribuyentes.

9.4. De la muestra descrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE
OBTUVO un perfil genético de ADN Autosémico masculino, el cual NO esta
representado en el perfil mezcla descrito como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

2. Conclusiones:
Conclusiénde Inclusiéon de muestrade referencia:

10.1. El perfil genéticode ADN Autosémico masculino obtenido de la muestra descrita como
AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) NO SE EXCLUYE como posible
contribuyente del perfil mezcla de ADN Autosomico obtenido de la muestra descrita
como AB-1254-18/01/A (PANTALON).

Se ha procedido al calculo de la Razdn de Verosimilitud entre los perfiles genéticos de
ADN autosémicos obtenidos, resultando con un coeficiente de , deeces
mas probable que en el perfil genético mezcla descrito como AB-1254-18/01/A
(PANTALON) han contribuido una muestra del mismo origen que la muestra descrita

La copia impresa que no tenga sello verde se convierte en una version no controlada




INSTITUTO DE MEDICINA LEGAL
Y CIENCIAS FORENSES PL-AB-PA-12
LABORATORIO DE ANALISIS BIOMOLECULAR
) Version 03
PROCEDIMIENTO DE INTERPRETACION DE
PERFILES GENETICOS MEZCLA

Vigenda | 08/11/2019
Pagina 36 de 37

como AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) y otra persona, a que

provengade unamezclade dos personas escogidas al azar de la poblacion panamefia.
Conclusién de Exclusion de muestrade referencia:

10.2. El perfil genético de ADN Autosémico masculino obtenido de la muestra descrita como
AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE EXCLUYE como posible
contribuyente del perfil mezcla de ADN Autoso6mico obtenido de la muestra descrita
como AB-1254-18/01/A (PANTALON).
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14.2.7. Anexo 2.7. Resultados yconclusiones para los casos NO CONCLUYENTES

1. Resultados:

9.1. Dela muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) SE OBTUVO un periil
genético de ADN Autosémico mezclade al menos dos contribuyentes.

9.2. Delamuestradescritacomo AB-0002-19/01/A (SANGRE DE CARLOS TORRES) SE
OBTUVO un perfil genético de ADN Autosémico masculino.

2. Conclusiones:

10.1. El Laboratorio ha utilizado los recursos a su disposicién ylos resultados obtenidos de la
muestra descrita como AB-1254-18/01/A (PANTALON) NO SON CONCLUYENTES
paralainclusién o exclusion de la muestradescrita como AB-0002-19/01/A (SANGRE
DE CARLOS TORRES).
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