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INTRODUCCION.

Desde hace 23 afios el DNA ha revolucionado la investigacion forense, convirtiéndose, en un
procedimiento indispensable y rutinario en la mayor parte de los paises, debido a su gran sensibilidad
y versatilidad. La utilidad del DNA en la resolucion de casos forenses se debe a dos caracteristicas
fundamentales: 1) se encuentra en todos los seres vivos y 2) presenta variaciones entre especies €
incluso entre sujetos de una misma especie. Estas caracteristicas hacen que cualquier material biol6gico
asociado con un caso legal pueda dar datos precisos sobre el origen del mismo.

Otra caracteristica particularmente importante, del analisis del DNA, es que puede ser realizado a
partir de muestras muy pequefias, como por ejemplo: la saliva que se deja en la colilla del cigarrillo,
un solo cabello dejado sobre las vestiduras de la victima e, incluso, las pocas células epiteliales que
se dejan al tocar un objeto con las manos.1

La informacion obtenida por el analisis del DNA puede ser almacenada en grandes bases de datos,
las cuales pueden ser rapidamente consultadas para tratar de encontrar un perfil de genético que
coincida totalmente con el encontrado en la escena de un crimen, o incluso, que coincida parcialmente
para la identificacion de parientes del criminal.2

Entre las aplicaciones mas frecuentes del analisis del DNA estan: la vinculacion de un sujeto con
la escena de un crimen reciente; el analisis del DNA degradado de muestras biologicas almacenadas
de casos antiguos, paralizados por falta de indicios; el analisis de paternidad o maternidad, la
identificacion de victimas luego de un desastre de masas como un terremoto, un accidente aéreo o una
explosion, en estos casos las victimas pueden ser identificadas inequivocamente comparando el perfil
genético obtenido de los restos encontrados con el perfil genético del material biologica dejado en la
casa de la victima (cabellos en el peine o saliva en el cepillo de dientes, mas frecuentemente) o con

el perfil genético de los padres o parientes.3

LOS INCIOS DE LA GENETICA FORENSE.

Los primeros estudios de la variabilidad genética en el hombre los realizé, hace mas de un siglo,
Landsteiner, quién descubrid los polimorfismos del sistema sanguineo ABO . Poco timepo después
de este descubrimiento, los polimorfismos de ABO fueron aplicados a la resolucion de crimenes. Este

sistema genético puede demostrar conclusivamente que una muestra no pertenece a una
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determinada persona, es decir, puede provar una exclusion, sin embargo, no puede demostrar la
proveniencia de la muestra (atribucion).*

En los afios siguientes al descubrimiento de Landsteiner, se describieron diversos sistemas
sanguineos polimérficos y diversos métodos de electroforesis de proteinas aplicables a la
investigacion forense. Desafortunadamente estas pruebas enfrentaban problemas como degradacion
de las muestras y la interaccidon con enzimas bacterianas, pero el principal problema era la
relativamente baja variabilidad y escasa informatividad. En el mejor de los casos, el patréon
encontrado en un sujeto, tenia una probabilidad de coincidir con el de otra persona no emparentada
de 1 en 1,000, esta probabilidad era mucho mayor en situaciones particulares de dificil analisis como
el analisis de semen o muestras mezcladas (por ejemplo semen y fluidos vaginales en los casos de
violacion).?

DNA FINGERPRINTING.

Los DNA fingerprinting (en espafiol se traduciria literalmente como huellas digitales de DNA),
descubiertos por Alec Jeffreys en 1984 ¢, fueron el verdadero inici6 de la moderna genética forense
y revolucionaron, al poco tiempo de su descubrimiento, las investigaciones forenses. Este método se
basa en el analisis de secuencias hipervariables del DNA conocidas como minisatélites (loci, en los
cuales, secuencias de entre 10 — 100 pb se repiten en tandem varias veces). La deteccion de los
minisatelites se realizaba mediante la técnica Southern Bloth que daba como resultado una serie de
bandas marcadas en un papel, de donde viene el nombre de huellas digitales de DNA. Este método
no solo puede probar una exclusion, también puede identificar al sujeto fuente de la muestra biologica
analizada, con una probabilidad de 5 X 10-1°, de modo que los tnicos individuos que pueden compartir
un patrén de bandas son los gemelos monozigotos.>- ©

PRUEBAS DE UNICO LOCUS.

Las pruebas de Unico locus, mejor conocidas como SLP (Single Locus Probes), sustituyeron luego
de algunos afios a los DNA fingerprinting debido a que el resultado de los SLPs es mas facilmente
interpretable. Esta prueba se basa en el analisis de especificos minisatélites mediante enzimas de
restriccion. En cada prueba se incluian 4 loci de minisatélites, dando como resultado 8 bandas por
individuo (1 por cada alelo de un locus) que eran mucho mas sencillas de interpretar que las multiples
bandas de los DNA fingerprinting.©

La primera investigacion criminal en la que se utilizé el DNA se vali6 justamente de los SLPs, este
primer caso ocurri6 precisamente en la ciudad de Alec Jeffreys (Leicester, Inglaterra) en 1986; alrededor
de ese afio se habian cometido dos crimenes con violaciéon en Leicester, el patron de los DNA
fingerprinting y de los SLPs demostraba que ambos crimenes habian sido cometidos por la misma
persona. La investigacion forense tradicional habia identificado un sospechoso, el cual, se habia
declarado culpable en el interrogatorio, sin embargo, el perfil de SLPs excluia a esta persona como
autor de los crimenes, este sujeto se convirtid en el primer exonerado por una prueba de DNA. Para
identificar al autor la policia recolectd la muestras biologicas de todos los varones mayores de 15 afos
del pueblo, en todas estas muestras se realizo la prueba SLP sin resultado alguno, al poco tiempo un
habitante de la comunidad denuncié a la policia habeir escuchado casualmente que un hombre se
ufanaba de haber burlado el muestreo de la policia. Tomada la muestra de este sujeto se obtuvo el
patrén que coincidia con el encontrado en ambos crimenes, ante este hecho el hombre confeso sus
delitos.”

ANALISIS DE STRs MEDIANTE LA PCR.

La introduccién de la técnica de Reaccion en Cadena de la Polimerasa (PCR) en la genética forense,
incrementé enormemente la sensibilidad de la prueba, permitiendo obtener perfiles de DNA a partirv
de minimas muestras bioldgicas incluso con DNA degradado. Las primeras pruebas basadas en la PCR
analizaban un pequefio nimero de polimorfismos de tinica base (SNP, Single Nucleotide Polymorphism)
del gen HLA-DQ1.8

En 1991 Edwards et al., describieron los primeros STRs (Short Tandem Repeat) con utilidad
forense.9 Los STR son regiones variables del genoma que presentan secuencias de entre 2 — 9 bp,
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repetidas en tandem. Desde este descubrimiento, las técnicas de analisis de STRs mediante la PCR

han sustituido en todo el planeta o los otros tipos de identificacion genética, debido a su gran poder
de discriminacion, sensibilidad y efectividad incluso en muestras mezcladas.®

En la actualidad las investigacion de genética forense se realiza mediante el analisis simultaneo de
varios loci STRs autosomicos (localizados en cromosomas no sexuales). Junto con los STRs se han
creado sistemas automatizados de analisis, basados principalmente en la electroforesis capilar utilizada
para la deteccion de primers marcados con fluorocromos. Esta automatizacion reduce mucho los
costos y los tiempos del analisis del DNA, al mismo tiempo, ha permitido la creacion de kits comerciales
multiplex, en los cuales en un solo tubo se introducen los primers para varios STRs. El uso de estos
kits comerciales se ha.incrementado rapidamente tanto que en la actualidad se recomienda que la
investigacion genética forense se lleve a cabo siempre con uno de estos kits, esto ha permitido que
los laboratorios de diferentes partes del mundo analicen los mismos loci STRs con las mismas
condiciones, haciendo de este modo comparable sus resultados.!?

La primera prueba ampliamente usada de tipificacion de STRs (denominada “quadruplex”), consistia
en el analis 4 STRs.!! El perfil obtenido con el quadruplex tenia una relativamente alta probabilidad
de coincidir con el de otro sujeto no emparentado (1 en 10,000), por lo que, en los casos examinados
con este método se utilizaban simultdneamente los SLPs. Para mejorar el poder de discriminacion del
quadruplex se introdujeron 2 loci STRs hipervariables (la prueba asi conformada se denominaba SGM
por Second-Generation Multiplex) con los cuales la probabilidad de coincidencia entre de dos perfiles
se redujo a 1 en 50 millones. Esta prueba mejorada, incluia el analisis del gen de la amelogenina que
permitia la identificacion del sexo del probando.” En el ano 2000 se adicionaron otros 4 STRs al clasico
panel, conociéndose a esta nueva prueba como SGM plus, con los 10 STRs el SGMplus redujo la
probabilidad de coincidencia menos de 1 en 1013, nimero que supera a la entera poblacién mundial.!2

En la actualidad, la mayor parte de los paises han estandarizado el nimero de STRs que se deben
analizar, por ejemplo, la prueba utilizada por el FBI de los EEUU (sistema CODIS) incluye 13 STRs
mas el gen de la amelogenina, mientras en Alemania utilizan solamente 8 STRs.!4 Las organizaciones
internacionales de genética forense han recomendado la utilizacion de los mismos STR con el fin de
poder intercambiar informacion entre paises y de poder elaborar bases de datos que puedan ser
consultadas por los investigadores de todo el mundo para encontrar un perfil que coincida con el

obtenido en la escena del crimen.!#

BASES DE DATOS DE PERFILES DE STRs AUTOSOMICOS.

Los avances en la automatizacion del analisis de STRs y la standardizacion de los métodos entre
los paises ha permitido la creacidon de diversas bases de datos que contienen periiles de STRs, en
algunos casos solo de criminales sentenciados, y en otros de todo aquel sujeto que haya sido sospechoso
de un delito.!’ Los criterios para incluir a un sujeto, asi como para eliminar un registro, de las bases
de datos, varian de pais a pais. La base de datos mas grande es la del Reino Unido que incluye 2.5
millones de perfiles de sujetos y alrededor de 200,000 perfiles recabados en escenas de crimenes.!?

Las bases de datos tienen programas computarizados que pueden identificar un perfil que coincida
totalmente con el buscado. En los tGltimos afios también se estan realizando busquedas, en las bases
de datos, de perfiles que no coinciden totalmente con el perfil analizado, sino solo parcialmente para
encontrar a parientes del sospechoso.!?
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HUELLAS DIGITALES O DNA?

Una de las preguntas mas recurrentes acerca del analisis del DNA, es si esta prueba tiene mayor
validez que las huellas digitales en la identificacion de personas. Antes de responder a esta pregunta
se tiene, necesariamente, comprender que se entiende por identificacion dactiloscopica:

La identificacion dactiloscopica es la identificacion de personas a través de las huellas digitales.
Como es conocido, sobre la piel de la cara palmar de los dedos existen surcos y crestas caracteristicas,
las cuales, se forman en los primeros meses de vida intrauterina y se mantienen inalterables en forma
y posicion durante toda la vida. Cuando se toca un objeto con los dedos las secreciones presentes en
la piel reproducen fielmente el patron de crestas y surcos de la huella, estas huellas pueden ser obtenidas
de la escena del crimen mediante diversas técnicas, en todas ellas se obtiene finalmente una fotografia
de tamafio natural de la huella digital. En esta fotografia, inicialmente, se identifican ciertas caracteristicas
de las crestas y surcos, como las interrupciones de linea, la direccion de los arcos, los puntos de cruce
de lineas, etc.; posteriormente se compara la huella encontrada en el lugar del delito con la huella del
sospechoso o los sospechosos, buscando las mismas caracteristicas encontradas en la primera fase del
analisis, a través de sistemas manuales o automaticos de lectura. De acuerdo a las leyes de cada pais
se considera que una huella es atribuible a una determinada persona si se encuentran un cierto numero
de caracteristicas comunes en forma y posicion (por ejemplo en la justicia italiana se deben encontrar
al menos 16 caracteristicas comunes).!¢

A pesar de que la utilidad de las huellas digitales en la identificacién de personas no puede discutirse,
se puede facilmente comprender que el método utilizado para la comparacioén de dos huellas es del
todo subjetivo.!7 El dactiloscopista inicialmente busca las caracteristicas que considere en un la huella
encontrada en el lugar del crimen, si luego encuentra las mismas caracteristicas en la huella del
sospechoso concluye por la atribucion de la identidad. En este proceso non existe ninguna valoracion
de tipo estadistico ni consideracién alguna sobre la distribuciéon que podria tener una determinada
huella en la poblacién, ni tampoco da un valor de probabilidad de que esta huella corresponda a otra
persona y no al sujeto analizado.

Por todo lo que ha sido expuesto hasta ahora, sabemos que el analisis del DNA es muy diferente
al analisis de las huellas digitales. Sobretodo, en el anélisis del DNA la subjetividad del experto esta
del todo ausente, es mas, continuamente se trata de estandarizar los protocolos de analisis de los
diferentes laboratorios para el tipo de resultado. El estudio del DNA es uno de los pocos que impone
un tratamiento rigidamente estadistico de la informacion obtenida. El término mismo de probabilidad,
en el analisis del DNA, adquiere un valor muy preciso, como no ocurre en las otras disciplinas forenses.
Por ejemplo en experto balistico que debe comparar dos proyectiles para verificar si fueron disparados
por la misma arma, no dudaria en definir como muy probable esta situacién cuando encuentre marcas
idénticas en amos proyectiles. En este caso dificilmente el juez o el perito de la contraparte pediran
al experto traducir en términos numéricos esta probabilidad. En la determinacion de un perfil genético,
cualquier tipo de formulacion que se quiera usar debe venir de todos modos mencionada en forma de
namero, es decir, un valor que puede ser comparado con el mundo real circunstante.
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