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INTRODUCCION

La Medicina Legal y Forense, es la especialidad médica que tiene
por objeto la utlizacion de los conocimientos médicos, juridicos,
administrativos, éticos y de ciencias afines, a la aplicacion, desarrollo y
perfeccionamiento del Derecho, de la Asistencia Sanitaria y de la actividad

profesional médica (MSC/MEC, 1996).

La labor profesional del Especialista en este campo, se sustenta en
el especial conocimiento de los distintos contenidos doctrinales y
aplicacion, de las técnicas propias de la especialidad, para la investigacion,
analisis, identificacion y resolucion, de las cuestiones médico-legales

planteadas por Tribunales, Instituciones Sanitarias y la Sociedad.

Del amplio conjunto de areas de contenido que integran esta
Especialidad Médica he querido dedicar esta exposicion a una parcela muy
concreta; de gran importancia y actualidad, y a la que he dedicado gran

parte de mi actividad profesional, que es la GENETICA FORENSE.

Considerada ya una especialidad propia dentro del ambito cientifico,
y de comienzo reciente, tiene entre sus objetivos fundamentales la

resolucion de cuestiones relacionadas con la Identidad biologica.

Se fundamenta en el estudio de la variabilidad humana y otras
especies, y estudia basicamente las diferencias genéticas que existen entre

los individuos.

El analisis de esta diversidad genética y su aplicacion a la



investigaciéon médico-legal y forense, va a permitir la resoluciéon de muy

diversos problemas médico-legales.

La genética forense no aparece como tal desde sus origenes, sino
gue constituye una evolucion de otras disciplinas como, la hemogenética

forense, o la Biologia Forense.

El objetivo de las investigaciones ha sido siempre intentar resolver
problemas relacionados con la identidad biol6gica, pero cada época ha

utilizado los conocimientos cientificos y técnicos propios del momento.

En un principio y hasta la década de los afios 70 del siglo pasado,
se utilizaron, para resolver estas cuestiones, elementos proteicos
presentes en la sangre y en algunos tejidos, que presentaban una herencia

conocida y una relativa variabilidad en la poblacion.

Las primeras investigaciones surgen a principios del siglo XX con la
descripcion por Karl Landsteiner, en 1900, del grupo sanguineo ABO de los
hematies (Landsteiner, 1928) y el descubrimiento de su transmision
hereditaria por Von Dungern y Hirschfeld en 1910 (Von Dungern, 1910).
Por la variabilidad que presentaba en la poblacion, este antigeno
fue utilizado en esos afios para resolver casos de investigacion
biolégica de la paternidad y algunos analisis de vestigios bioldgicos
de interés criminal, como manchas de sangre, pero con grandes

limitaciones.

Posteriormente, se fueron afadiendo a estos estudios, otros



marcadores proteicos; mas antigenos eritrocitarios (los sistemas MNSs, ,
Duffy, Rh, etc...), proteinas plasmaticas, enzimas eritrocitarias y
leucocitarias, y en los afios 60 se incorpora el HLA (Antigeno Leucocitario
Humano) descubierto por Jean Dausset (Dausset, 1980), que se revel6
como el sistema con mayor variabilidad, de los conocidos hasta el
momento, presentando , una alta capacidad de discriminacién entre las

personas y de gran utilidad por ello en el campo médico-legal.

Estos marcadores proteicos, fueron en esa época, muy Uutiles,
aunque presentaban importantes limitaciones, sobre todo relacionadas con
la escasa y relativa variabilidad de algunos de los sistemas y la necesidad

de muestras biologicas muy concretas.

Cuando el andlisis debia realizarse a partir de muestras biolégicas
pequefias 0 en mal estado de conservacion, situacion frecuente en las
investigaciones forenses, las limitaciones eran mayores, siendo en
ocasiones imposible obtener resultados concluyentes o validos a partir de

estos marcadores.

A mediados del siglo XX se van a producir toda un serie de
importantes hallazgos sobre el ADN, tales como las teorias sobre el Acido
Desoxirribonucléico como molécula portadora de la informacion genética
formuladas por Oswald Avery en 1944 (Coburn, 1969), o los posteriores
trabajos experimentales de importantes cientificos como Rosalind Franklin
(Glynn, 2008) y Maurice Wilkins (Wilkins, 1953), que con sus estudios

sobre la difraccion de los Rayos X, ayudaron a la presentacion por James



Watson y Francis Crick de la estructura en doble hélice del ADN en 1953
(Watson, 1953).Todos ellos junto a otros importantes cientificos del

momento, abren el camino para el desarrollo de la Genética Molecular.

Incesantes y sorprendentes avances cientificos y tecnoldgicos en los
campos de la Biologia Molecular, la Genética, la Ingenieria Genética, o la
Bioinforméatica entre otros, van a repercutir de manera extraordinaria en la
investigacion Médico Legal y Forense, sentando las bases de esta nueva

especialidad multidisciplinar que sera la Genética Forense.

Gracias a los descubrimientos sobre la molécula de ADN se da un
paso fundamental en la investigacion, del estudio del Fenotipo de una
persona a través del andlisis de los marcadores proteicos, se pasa a

estudiar directamente su Genotipo.

En la década de los afios 80, el genetista britanico Alec Jeffreys,
catedratico en la Universidad de Leicester y sus colaboradores, observan
unas regiones determinadas en el ADN que presentaban, una variabilidad
muy significativa, entre distintos individuos, denominandolas Regiones

Hipervariables del Genoma o Polimorfismos VNTRs.

El alto poder de discriminacidn que se obtenia al analizar estas
regiones polimérficas, permitia establecer claras diferencias entre los

individuos de una poblacion, de forma similar a las huellas dactilares.

La lectura de los resultados de los analisis, se realizaba a través de

geles y placas radiograficas, donde se veian una serie de bandas, a modo



de un cdodigo de barras, y se le asign6 el nombre de Huella Genética o

DNA Fingerprint (Jeffreys, 1985).

Un gran avance, en esos momentos, fue también la introduccion de
la técnica de PCR o Reaccion en Cadena de la Polimerasa, desarrollada
por Kary Mullis, que permite producir un gran niamero de copias de un
fragmento determinado de ADN, es decir, la amplificacién de regiones
variables o Polimorfismos de ADN, para una mejor identificacion de los

mismos (Mullis, 1986, 1990).

Estos avances en el conocimiento y en la tecnologia va a permitir

estudiar mejor las diferencias en el Genoma de los individuos.

1. GENOMA HUMANO Y VARIABILIDAD GENETICA

El genoma es el conjunto del material hereditario de un organismo,
una secuencia de nucleétidos que especifican las instrucciones genéticas
para el desarrollo y funcionamiento del mismo y que son transmitidas de
generacion en generacion. Es como un libro que contiene el conjunto de

instrucciones que posee la célula.

El genoma humano haploide contiene aproximadamente 3,3 xlO9
pares de bases, aunque no todas son expresivas en términos de

produccion de proteinas.

Los seres humanos somos esencialmente iguales en nuestro ADN,

tenemos entre un 99.5y 99.9 % de similitud, aunque algunos de nosotros



nos veamos muy diferentes de nuestros congéneres. Somos de las

especies que menos diversidad interindividual tiene.

El genoma de los eucariotas superiores, contiene dos tipos de

secuencias:

e Secuencias de ADN, denominadas genes, que codifican para
la formacién de proteinas, que forman el ADN expresivo o
CODIFICANTE.

e Secuencias de ADN que no son transcritas a proteinas y que

forman el ADN no CODIFICANTE.

Algo menos del 2% del genoma humano es ADN CODIFICANTE,
que en general, es poco variable o polimorfico entre las personas y el resto
es ADN NO CODIFICANTE, éste al no estar sujeto a presion selectiva
intensa, presenta una variabilidad mayor, siendo esta una de las razones
por la que se utliza fundamentalmente, en la mayoria de las

investigaciones forenses.

2. POLIMORFISMOS GENETICOS

Friedrich Vogel, definio el polimorfismo genético como “La
ocurrencia en gran parte o en todala poblacion humana, de dos o mas
genotipos alternativos discretos, cada uno con frecuencias mayores,

de aquellas que se pueden mantener en la poblacién por mutaciones
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recurrentes”.

Existen distintos tipos de polimorfismos en el genoma humano que,

segun sus caracteristicas, su localizaciébn y su modo de transmisiéon

hereditaria van a estar mas o menos indicados en las distintas

investigaciones a realizar con fines forenses.

a)

b)

Entre los méas utilizados con estos fines se encuentran:

Los polimorfismos de secuencia, producidos por el cambio de
uno 6 mas nucledtidos en una secuencia de ADN. Son muy
abundantes en el ADN codificante y algo menos en el ADN no
codificante. En este grupo estarian los conocidos como SNPs
(Polimorfismos  Nucleotidicos Simples), y los INDELs

(Polimorfismos de Insercion/deleccion).

Los polimorfismos de longitud, aquellos que su variabilidad se
basa fundamentalmente en repeticiones en tandem de una
secuencia de ADN determinada, por lo que reciben también el
nombre de VNTRs (Variable Number Tandem Repeats)
(Nakamura, 1987). A este grupo pertenecen los Illamados
Minisatélites y los Microsatélites, cuya caracteristica
diferenciadora fundamental entre ellos, es el tamafio de la unidad

de repeticion y por tanto su tamaiio final.

Los Microsatelites, llamados también STRs, (Short Tandem

Repeats 0 Repeticiones en tandem cortas), son muy abundantes en el
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“ADN NO CODIFICANTE”, y son los mas utilizados en la actualidad en

las investigaciones forenses.

Se caracterizan por presentar una unidad de repeticién de 2 a 6
pares de bases y el tamafio total del polimorfismo se encuentra entre 50

y 500 pares de bases.

Teniendo como ventajas mas sefialadas para su utilizacion: el alto
grado de polimorfismo, la utilizacién de minimas cantidades de ADN para
su identificacion, su deteccidon alun con una elevada degradacién del
ADN, y el analisis simultaneo de multiples loci o “Multiplexes” que permite

obtener altos valores de discriminacion (Butler, 2005).

Cada polimorfismo STR tiene una localizacion especifica en los
cromosomas, llamada locus y para cada locus, toda persona posee dos
formas alélicas. Su de una generacion a la siguiente tiene una herencia
Mendeliana simple, por lo que uno sera de origen materno y el otro de

origen paterno.

El estudio de estas variaciones en la secuencia del ADN de un
individuo nos va a permitir realizar un perfil genético, que recogera los
alelos presentes en cada polimorfismo estudiado, perfil genético Unico para
cada persona, con una excepcion que es el caso de los gemelos
univitelinos que presentarian el mismo perfil. Estos polimorfismos se

pueden investigar tanto en el ADN nuclear como en el Mitocondrial.
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3. CARACTERISTICAS GENERALES DEL ADN

De manera somera y basica recordaremos algunas caracteristicas

propias de cada tipo de ADN y su utilidad en la investigacion médico-legal.

El ADN Nuclear, estd compuesto por 3.300 millones de pares de
bases, tiene una estructura de doble hélice y se encuentra en el nucleo de
la célula formando los 23 pares de cromosomas que presenta la especie
humana, 22 pares de cromosomas autosoémicos y el par de cromosomas

sexuales, XX en las mujeres y XY en los hombres.

El ADN del nucleo es el mismo en cada célula, y hay billones de

copias idénticas de ADN en una persona.

Dentro del ADN nuclear los polimorfismos pueden estar en los
Cromosomas autosomicos, en el Cromosoma X o en el Cromosoma Y. La
utilizacion de unos u otros va a depender de la investigacion que vayamos

a realizar.

La distinta forma de transmisiéon hereditaria de los mismos serd un

factor determinante para su eleccion.

e Por ejemplo, los polimorfismos del Cromosoma Y se heredan
solo por via paterna, en forma de haplotipo o bloque, al no sufrir
recombinacion.

e Los Polimorfismos del Cromosoma X, son transmitidos por la

madre a toda la descendencia, pero el padre sélo lo transmite a
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las hijas. Hecho que puede ser muy util cuando se estudian casos
de hermanidad entre mujeres en ausencia del padre.
e Encuanto al ADN de los Autosomas, es Unico para cada persona,

excepto en los gemelos univitelinos, que poseen el mismo.

El ADN Mitocondrial, muy diferente del nuclear, es una molécula
circular de doble cadena formada 16.569 pb, que se encuentra en multiples
copias dentro de la mitocondria, entre 1000 y 10000 moléculas por célula.
La cifra media de mitocondrias en una célula varia entre 250 y 1.000,

dependiendo del tipo celular y de sus necesidades metabdlicas.

Este ADN presenta polimorfismos en regiones no codificantes, que
permiten estudiar la variabilidad interpersonal, y se encuentran en la

llamada Regién Control, en las zonas HVS-I, HVS-Il y HVSIII.

Desde hace afios se conoce con exactitud la secuencia de todos sus
nucleodtidos, lo que es de gran utilidad para el analisis de sus polimorfismos

(Anderson, 1981).

Debido a su herencia materna, su genoma es haploide y no se

encuentra sometido a procesos de recombinacién (Carracedo, 2000).

Su pequefio tamafio, la presencia de multiples copias, su alto
polimorfismo y su especial herencia materna, son factores muy importantes
para su utilizacién, sobre todo en el andlisis de muestras antiguas y/o

degradas o en investigacion de linajes maternos (Chen, 2005).
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4. LA PRUEBA DE ADN

La realizacion de un analisis o “Prueba de ADN”, conlleva una serie

de etapas:

A. Recogida, recepcion y preparacion de las muestras biologicas para
su estudio; éstas pueden ser de distinto origen, sangre, esperma,

pelos, saliva, células de la boca, etc...

B. Andlisis de las muestras:
e Extraccion de ADN de las células.
e Cuantificacion y valoracion de la calidad del ADN.
e Amplificacion de los polimorfismos, mediante técnicas de

PCR (Polymerase Chain Reaction).

e Deteccion de los fragmentos o polimorfismos, por

electroforesis capilar (Butler, 2001).

Obtencion como resultado de un Perfil Genético, a partir de la

muestra, ya sea de evidencias o de individuos.

C. Estudio comparativo de los perfiles genéticos obtenidos:
e Entre las evidencias y sospechosos
e Entre miembros de un grupo o familia
e Con bases de Datos de ADN, propias, Nacionales e
Internacionales.
D. Interpretacion y valoracion de los resultados.

E. Elaboracién del informe pericial.
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5. APLICACIONES DE LA PRUEBA DE ADN EN LA INVESTIGACION

MEDICO-LEGAL Y FORENSE

De entre las distintas aplicaciones que tiene el andlisis del ADN en

la investigacion Médico-Legal y Forense vamos a citar algunas de ellas.

6.1 Criminalistica biologica.

Parte de la Criminalistica que estudia los vestigios biolégicos de

interés criminal.

La incorporacion de los analisis de ADN ha producido una gran
transformaciéon en este campo, cambiando en gran medida el escenario de

la investigacion forense.

Permitiendo que podamos analizar una gran diversidad de muestras
bioldgicas, como manchas de sangre o semen, pelos, ufias, saliva, tejidos
corporales y restos de diversa procedencia biologica: como restos 6seos,
piezas dentales, tejidos quemados, restos bajo las ufias, restos epiteliales
en prendas de ropa o superficies de contacto, tejidos incluidos en parafina,
tejidos fetales, etc...

Su analisis permite obtener los perfiles genéticos correspondientes
para poder establecer la relaciébn con hechos delictivos o con personas

implicadas en los mismos.

Actualmente para la resolucion de casos como asesinatos,

agresiones sexuales, y otros delitos, se utilizan fundamentalmente
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Polimorfismos de ADN no Codificante.

Uno de los primeros casos que se resolvié gracias a los andlisis de

ADN es el llamado caso Picthfork.

Colin Pitchfork, fue inculpado y sentenciado por la violacion y
asesinato de dos mujeres adolescentes, al principio de la década de los 80

en Reino Unido.

Tras el primer asesinato y agresion sexual, la policia relacion6 una
muestra obtenida del cuerpo de la victima con una persona cuyo grupo
sanguineo era A positivo y con un perfil enzimético que sdlo coincidia con
el 10% de las personas de sexo masculino. Pero a pesar de estos
hallazgos, los indicios probatorios no fueron suficientes para llevar a cabo

ninguna detencion, por lo que el caso permanecio abierto.

Tras el segundo suceso y por las circunstancias especiales y
similitudes que presentaban ambos asesinatos se decididé realizar la
basqueda del responsable entre los varones de un area geogréfica

determinada.

En esos momentos Alec Jeffreys, junto con Peter Gill y Dave Werrett
miembros del Forense Science Service (FSS), habian comenzado a utilizar
el andlisis del ADN en algunos casos judiciales y la policia solicitd su

colaboracion.

Se solicitd voluntariamente una muestra de sangre y se hicieron

pruebas de ADN a cerca de 5.000 habitantes de los alrededores, aunque

17



ninguno de ellos coincidia con el perfil genético obtenido de una muestra

de semen encontrada en una de las victimas.

Cuando todo parecia perdido, los investigadores descubrieron que
un hombre de la zona, llamado Colin Pitchfork, habia eludido la
investigacion presentando una muestra de sangre de otra persona. La
confesion de la persona que habia cedido su muestra, llevo a la policia a
sospechar de Colin y a realizar un registro de su domicilio, donde se
encontraron muestras biologicas que lo relacionaba con los asesinatos,

ayudando de ésta manera a demostrar su culpabilidad.

6.2 Estudio de relaciones de parentesco

Las pruebas que mas se solicitan son las investigaciones de
paternidad, en nuestro pais se realizan del orden de 10.000 paternidades
anuales judiciales, estimandose un numero superior para las privadas,

aunque es dificil de determinar.

La aplicacion del analisis de los polimorfismos de ADN ha ampliado
el niumero de situaciones, en las que se puede estudiar la relacion de
parentesco, algunas de gran complejidad. La seguridad cientifica y juridica
que proporcionan las pruebas de ADN, hace que este andlisis se haya

revelado fundamental e imprescindible en estos casos.

Por ejemplo, estudios de paternidad con el padre fallecido, estudios
de hermanidad cuando faltan los progenitores, busqueda de la relacion
familiar cuando ha habido un salto generacional (abuela-nieta), (abuelo-

nieto), entre otros.
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Muchos casos se han podido resolver desde que se utilizan los
analisis de ADN, algunos muy conocidos por su relevancia histérica o por

su trasfondo politico o social.

6.2.1 El caso del Zar Nicholas Romanov

En 1918 fueron asesinados todos los miembros de la familia del Zar
Nicolas Il, ocultandose los cadaveres. En 1991 se hizo publico el hallazgo
de una fosa en Yekaterimburgo con la presencia de restos biol6gicos que

podian pertenecer a la familia del Zar.

Los andlisis genéticos, llevados a cabo por el equipo dirigido por el
doctor Peter Gill, demostraron entonces que se trataba de huesos y
dientes de nueve personas, el analisis de los cromosomas sexuales y el
ADN mitocondrial, permitié llegar a la conclusién de que los restos

pertenecian a cinco mujeres y cuatro varones (Gill, 1994).

El estudio antropoldgico establecié que, de los restos 0seos de las
cinco mujeres, tres eran nifias y dos mujeres adultas. Tres de las nifias se
comprobd que eran hijas biolégicas de dos de los adultos y las otras cuatro
personas (cuatro adultos) no presentaban relacion de parentesco

bioldgico.

Ante la suposicion de que los restos pertenecian a miembros de la
familia Romanov, faltaban por encontrar los restos del hijo pequefio, Alexei

y de una de las nifias.

En julio de 2007 se encontré una segunda fosa con mas restos
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bioldgicos a unos 60 metros de la primera. El andlisis genético de estos
nuevos restos revelé que eran huesos y dientes pertenecientes a dos

personas distintas.

Un varén joven de entre 12 y 15 afios con un haplotipo de
cromosoma Y, coincidente con el encontrado en los restos analizados del
zar Nicolas Il y un patrén de ADN mitocondrial igual al encontrado en los

restos asignados a la zarina Alejandra.

La otra persona era una mujer joven de entre 15 y 19 afos, que
presentaba el mismo perfil genético de ADN mitocondrial que el
encontrado en los restos de la Zarina y en sus otras tres hijas halladas en
1991, por lo que se propuso que los restos podrian pertenecer tanto a

Anastasia, que tenia 17 afios, como a Maria, que tenia 19.

Se hicieron més estudios para confirmar que se trataba realmente
de los restos de la familia Romanov. Los investigadores compararon el
ADN mitocondrial de la Zarina y sus hijos con el del duque de Edimburgo,

consorte de la reina Isabel de Inglaterra, y se comprobd la coincidencia.

También se compararon polimorfismos del cromosoma Y del Zar y
el Zarevich con los de un descendiente vivo de la familia y se vio que

presentaban el mismo Haplotipo.

Este estudio es el ejemplo de un gran trabajo por parte de los
investigadores que consiguidé dar luz a lo ocurrido a estos personajes

historicos.
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6.2.2 El caso del Presidente Thomas Jefferson

Thomas Jefferson, tercer presidente de los Estados Unidos de
América y principal autor de la Declaracion de Independencia. fue acusado
publicamente de haber tenido un hijo, llamado Eston Hemings, con su
esclava Sally Hemings. Hecho que él siempre negd y que fue una fuente

de controversia sobre su persona.

En 1998, un grupo de investigadores americanos y britanicos, se pusieron
a resolver el enigma, realizaron un estudio de linaje paterno basado en

Polimorfismos del Cromosoma Y.

Encontraron 5 descendientes varones vivos del tio paterno de Thomas
Jefferson, Field Jefferson, y un bisnieto de Eston Hemings, John Weeks
Jefferson. Estudiaron en ellos polimorfismos STRs del cromosoma Y vy al
comparar los perfiles obtenidos comprobaron que presentaban todos el

mismo Haplotipo.

Lo que indicaria que Eston Hemmings pertenecia al mismo linaje patrilineal
que Thomas Jefferson. Y aunque los datos histéricos podian apoyar a
verificar la paternidad, el analisis genético basado en el estudio de Y-STRs

fue una prueba que aport6 una realidad bioldgica.

6.3 Identificacion de cadaveres y desaparecidos

El andlisis del ADN nos da la posibilidad de trabajar en la
identificacion de cadaveres, de personas desaparecidas, identificaciones
en situaciones de catastrofes, atentados, donde en la mayoria de las

veces la Unica posibilidad de identificacion va a depender de restos 0seos,
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piezas dentales, o muestras en mal estado de conservaciéon (Prinz,

20017).

Los perfiles genéticos obtenidos de los restos biolégicos y su
comparacion con perfiles de familiares o con los de las Bases de Datos de

ADN nos van a permitir conocer la identidad de esas personas.

Casos como el del avion militar Yakovlev 42, en mayo de 2003,
que se estrellé cerca del aeropuerto de Trebisonda (Turquia), donde iba a
realizar una escala técnica. El accidente costo la vida a 61 militares y
guardias civiles espafioles, que formaban parte de la Fuerza Internacional
de Asistencia a la Seguridad en Afganistan. A las victimas espafolas se
sumaron los doce tripulantes ucranianos del avion y un ingeniero de vuelo

ruso.

Tras el accidente, las autoridades turcas comenzaron la
identificacion de los cuerpos, muchos de ellos irreconocibles, por lo que
se tomaron muestras de ADN Yy los restos fueron repatriados a Espafna
antes de que finalizasen las identificaciones. Se tenia conocimiento de que
30 de los cuerpos no habian sido identificados aun. Los restos llegaron a

Espafa y fueron rapidamente inhumados.

La falta de identificacion del total de las victimas, motivd la

reapertura judicial del caso y la exhumacion de los cuerpos.

En Espafia s6lo pudieron exhumarse 21 cuerpos para su

identificacion, el resto habian sido incinerados. Los forenses de la
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Audiencia Nacional y del Instituto de Toxicologia y Ciencias Forenses,

volvieron a analizar los restos encontrados.

El 12 de mayo de 2004, 37 familiares de las victimas se sometieron
a pruebas de ADN en el Instituto de Toxicologia de Estambul. Alli
comprobaron que hubo al menos 22 errores en la identificacion de los

fallecidos.

El analisis genético de restos biolégicos esta siendo de gran valor en
la identificacibn de personas desaparecidas durante la Guerra y

postguerra Civil Espafiola:

La Guerra Civil Espafiola fue un desastre de masas con mas de un
millon de muertos. Gran niamero de personas desaparecieron y se sabe

gue estan enterradas en fosas comunes.

La Ley de Memoria Histérica de 2007, promovio la identificacién de

las victimas por diversos medios, incluido el analisis de ADN.

Se trata por tanto de una aplicacion mas de la Genética Forense a
la identificacion de personas victimas de un desastre de masas causado

por un conflicto bélico y politico.

Junto a estas aplicaciones del analisis de ADN mas conocidas hay
otras lineas de investigacion de gran importancia, donde también el

estudio de los polimorfismos genéticos es una herramienta fundamental.
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6.4 Estudios de evolucién y migracién

Fundamentalmente basados en el analisis de mutaciones
especificas en el ADN mitocondrial y en el Cromosoma Y, transmitidas a lo
largo de la evolucién de los humanos. Esto ha permitido establecer el origen
del hombre moderno y la colonizacion de los continentes tras la salida de

Africa.

6.5 Identificacion de especies

Identificacion genética y control de filiacion mediante técnicas
moleculares en especies de animales domésticos y salvajes: perros, gatos,

vacas, ovejas, cabras y caballos, etc...

Por tanto, permite el analisis de vestigios animales de interés
forense. También es de gran utilidad en Entomologia forense, para el

establecimiento del Intervalo Post-Mortem (PMI).

6.6 Investigaciones histdricas y genealdgicas

Ademas de los casos expuestos anteriormente en el apartado del
estudio de relaciones de parentesco, en la actualidad los analisis de ADN
se estan realizando para establecer lineas genealdgicas que intentar

resolver dudas historicas.

Un ejemplo es el llamado “El proyecto de ADN de los Borbones” que
se basa en la busqueda de los descendientes de la corona francesa y

espafiola”.

Distintas empresas privadas, ofrecen en la actualidad, a cualquier
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persona, la posibilidad de investigar en sus origenes a través de lo que han

llamado “La genealogia por ADN".

6.7 El Proyecto Inocencia

Es un proyecto que esta funcionando en EEUU desde 1992,
aprobado por Ley y con el propdsito de identificar casos de personas que

se encuentran injustamente condenadas.

Las condenas que se revisan son aquellas de personas que llevan
sobre 15 y 20 afios en prision tras ser encontradas culpables mediante
evidencia biologica que no fue sometida a pruebas de ADN, tecnologia que

no estaba disponible en aquellos afos.

Desde su puesta en funcionamiento se ha demostrado la inocencia

de mas de 300 personas.

6. BASES DE DATOS DE PERFILES DE ADN CON FINES
FORENSES

Es indudable que para el éxito de todas estas investigaciones que
hemos comentado hay un trabajo previo necesario y es contar con amplios
estudios poblacionales que nos permitan conocer la distribucion y
frecuencia de los polimorfismos mas utilizados y es imprescindible la
existencia de Bases de Datos (Corte-Real,2004), que recojan multiples

perfiles genéticos con los que poder comparar los resultados obtenidos.

Las bases de datos de ADN son archivos de perfiles genéticos

humanos que comenzaron a crearse a mediados de los afios 90.
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En si, son bases de datos informatizadas que contienen los perfiles
de ADN de muestras tomadas de evidencias o personas relacionadas con

hechos violentos y delictivos (Gill, 2006)

Han demostrado su eficacia gracias a su capacidad de relacionar
sospechosos con delitos y se caracterizan por incluir un nudcleo universal

comun de Polimorfismos STRs.

En la actualidad muchos paises del mundo, poseen bases propias.

El Federal Bureau of Investigation (FBI) propuso la base de datos
denominada CODIS (Combined DNA Index System) que incluye un total
de 13 microsatelites STRs y ha servido de referencia para el resto de

paises (FBI-CODIS, 2010).

En Europa la primera base de datos de STRs autosomicos surgi6
en Reino Unido en 1995, la NDNAD (National DNA Database), y
posteriormente distintos paises europeos han ido creando las suyas,

Austria, Alemania, Paises Bajos, Espafa.

En 2007 se publicO en nuestro pais una Ley Organica que
establecio la regulacion de la base de datos policial sobre identificadores
obtenidos a partir del ADN, estableciendo legalmente la creacidon de esta
base de datos dependiente del Ministerio del Interior a través de la
Secretaria de Estado de Seguridad, y en 2008 se regulo legislativamente
la composicion y funciones de la Comision Nacional para el uso forense

del ADN (CNUFADN).
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Desde hace algunos afios, muchos paises europeos acordaron
cooperar en la investigacién de la delincuencia transfronteriza, la lucha
contra el terrorismo y la inmigracion ilegal mediante el Tratado de Prim

(Decision UE 2008).

En este Tratado se contempla que, en el contexto de la
investigacion y persecucion de delitos, los paises participantes puedan
cruzar entre ellos sus bases de datos de ADN. Con el uso del CODIS es
posible el intercambio de forma automatica y la comparacién de perfiles
genéticos, para en caso de coincidencia genética (match o hit), enviar

automaticamente una notificacion a los paises implicados.

A pesar de toda la regulacion existente, quedan algunas cuestiones
por estandarizar entre los distintos paises como, quien debe ingresar
esta informacion en tales bases de datos, el tiempo de permanencia de
los perfiles en dichas bases, el control de la calidad de los perfiles y el

control de las propias bases de datos, entre otras.

7. CONTROL DE CALIDAD DE LAS INVESTIGACIONES

Para el control de la calidad de los perfiles, y comprobar la
competencia de los laboratorios, una Decision del Consejo de la Union
Europa obliga, desde 2009, a los laboratorios forenses de ADN a
encontrarse acreditados de conformidad con lo establecido en la Norma

ISO 17025.

La continua revision, introduccion, validacibn y mejora de las
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técnicas de obtencion de perfiles genéticos, ha llevado a la creacién de
Grupos de Trabajo Internacionales como el EDNAP (European DNA
Profiling Group), el ENFSI (Network of Forensic Science Institute), o la ISFG

(International Society of Forensic Genetic).

Dentro de la ISFG, muchos paises han ido creando grupos de
Trabajo propios. Espafia cred, el Grupo de Habla Hispano Portuguesa o

GHEP-ISFG.

Estos grupos mediante ejercicios colaborativos periédicos,
promueven el intercambio de informacion para fomentar la estandarizacion
y reproducibilidad de las nuevas tecnologias y metodologias en el campo

forense.

8. NUEVAS TECNOLOGIAS

9.1 SNPs e INDELSs, de ADN Codificante.

Estos polimorfismos de nucledtido unico (SNPs) y los marcadores
insercion/delecion (INDELS), generalmente tienen solo dos alelos, aunque

en ocasiones pueden llegar a tener 3 y hasta 4 alelos diferentes.

Estos marcadores se han revelado de gran interés cuando el ADN
de las evidencias esta altamente degradado o si aparecen mutaciones en

el diagndstico de parentesco.

El reducido numero de alelos, que presentan, en comparacion con

los marcadores STRs, conlleva, una baja tasa de mutacién, lo que es de
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gran utilidad en investigaciones de paternidad.

Actualmente, estos marcadores, se aplican cuando se observa una o
mas mutaciones en los loci STRs, donde el uso de paneles de SNPs

permite solucionar estos casos.

También es muy util en casos de los casos de paternidad con relaciones
familiares en el grupo y en paternidades que se estudian a partir de

muestras muy degradadas por ejemplo tras una exhumacion.

En Criminalistica de momento los STRs permaneceran, en
particular, en el trabajo de rutina, siempre que sea necesario contrastar los

resultados con las bases de datos nacionales e internacionales.

9.2 AIMS (Ancestral informative markers) SNPs

Los SNPs informativos de ancestralidad permiten predecir el origen
bio-geografico de la persona que ha dejado una muestra bioldgica y van a

ser de gran utilidad cuando:

- Se carece de sospechosos
- No hay coincidencia entre el perfil genético del vestigio y las bases

de datos de STRs

Su baja tasa de mutacion los convierte en marcadores genéticos
estables. La coincidencia entre individuos es probablemente debida a
identidad por descendencia, es decir que estos alelos han sido heredados

de un ancestro comun.
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Las diferencias en las distribuciones de los marcadores SNPs
reflejan historias demograficas tales como migraciones, aislamientos,
mezclas, etc. Y pueden usarse para inferir el origen étnico o geografico de

un individuo.

Una discriminacion biogeogréafica o de ancestralidad eficaz requiere
un nimero muy elevado de AIMS. Por lo que para ello es necesario recurrir

a su analisis mediante chips o microarrays.

9.3 SNPs Fenotipo Informativos (Phenotype-Informative SNPs)

El andlisis de evidencias forenses mediante paneles de SNPs nos
van a permitir predecir Caracteristicas Externamente Visibles (EVCs), es

decir rasgos fenotipicos de quien dejo la evidencia (Branicki, 2009, 2015).

Los primeros avances han sido en relacibn con -caracteres

pigmentarios, del pelo, piel y color de los ojos.

En ausencia de sospechosos y por tanto para ayudar a la busqueda
de los mismos se pretende obtener un retrato robot a partir del ADN de las

evidencias.

Ademas de los caracteres pigmentarios y rasgos faciales se estan
iniciando estudios de busqueda de asociacion entre polimorfismos

genéticos y morfotipo y estatura (Valenzuela, 2010).

Asimismo, la epigenética esta demostrando ser de utilidad para la

determinacion de la edad. Sin duda, todo ello contribuird en un futuro
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proximo a mostrar la apariencia fisica de quienes dejaron tan solo un

minusculo vestigio bioldgico.

Termino esta presentacion, con el deseo de haberles transmitido no
solo el valor del analisis de ADN en la investigacion Médico-Legal y Forense
si no también lo apasionante, necesaria y heterogénea que es la Genética

Forense.

Muchas gracias por su atencion.
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