17. Identificacion del origen de los patrones
trialélicos del locus TPOX en dos familias colombianas
y suimportancia en la identificacion forense

Richard Salazar E. '#, Leonor Guzman?, Winston Rojas®, Yeny Posada’,
Adriana Ibarra R.", Gonzalo Vasquez'

INTRODUCCION

En Genética Forense el uso de marcadores molecu-
lares tipo Microstélites (STRs) es la herramienta maés
comun para las diferentes pruebas que se realizan
como base en la identificacién genética. EI marca-
dor genético denominado TPOX es un STR que se
ha incluido en diferentes sistemas utilizados, ademas
esté ligado al gen de la peroxidasa tiroidea humana
(TPO), ubicado en el cromosoma 2:1489617-1489848,
especificamente en el intron 10. Al igual que los otros
lIoci STR de uso forense, el TPOX estd constituido por
repeticiones de tetranucleétidos, particularmente por
la secuencia AATG, que se repite aproximadamente
entre 6 a 14 veces. En este marcador pueden generar-
se perfiles genéticos con patrones trialélicos, debido a
eventos inusuales como mutaciones. Estudios previos
de los patrones trialélicos del marcador TPOX, sugie-
ren que esta caracteristica tiene origen africano, es-
pecificamente del sur del continente, con una preva-
lencia del 2,4% en poblacion sudafricana. En general,
en Colombia, se ha observado que los alelos 8,9y 11
tienen una representacion del 82%, mientras que en la
poblacién antioquena y chocoana se encuentran con
una frecuencia del 79% y 77% respectivamente.

Es importante evaluar el efecto estadistico de los patro-
nes trialélicos en la identificacién forense, planteando
asi una forma correcta de resolver dichos casos.

OBJETIVO

Identificar el origen de los patrones trialélicos en el
locus TPOX en dos familias colombianas y su impor-
tancia en la identificacién forense.
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METODOLOGIA

Se estudian individuos provenientes de dos familias
colombianas, con el fin de observar la segregacion de
los patrones trialélicos en el marcador TPOX y se uti-
lizaron 46 marcadores indels-AIMs para el calculo de
ancestria a cada individuo de las familias mediante
el programa STRUCTURE. De cada individuo se toma
una muestra de sangre sobre tarjetas FTA® de What-
man. Se amplifican STRs autosémicos con el Rit Iden-
tifiler de la casa comercial Applied BioSystems, que
contiene el marcador de interés.

Se secuencia el genoma completo de dos individuos
con patrdn trialélico en el marcador TPOX, uno de la
familia del Choc6 y otro de la familia de Frontino, con
el fin de ubicar el alelo extra.

Se obtienen datos en IdentiGEN desde el afio 2011
hasta el afio 2016 con el fin de buscar patrones trialé-
licos de tipo 2-B.

Se realizan propuestas de cdlculos estadisticos para
patrones trialélios, basados en las formulas basicas
usadas en genética forense.

RESULTADOS Y DISCUSION

En la genealogia de la familia proveniente de Fronti-
no-Antioquia se observa un patrén trialélico del locus
TPOX, donde los alelos 12 y 13 siempre cosegregan
a todos los descendientes (hombres y mujeres), pu-
diendo ser una duplicacion dentro del cromosoma 2.
Estos resultados difieren de lo que se observa en la
familia de Quibdo-Choco, ya que el alelo 10 descri-
to en la literatura esta presente, pero también puede
existir una posible cosegregacion con el alelo 6 en
presencia de recombinacion. Ademads, la ancestria de
cada familia da indicios de origenes diferentes y no
se descarta que el alelo 10 de la familia de Quibdo-
Choco este ubicado en el cromosoma X como se in-
dica en diversos textos. Los patrones trialélicos tienen
un LR elevado que ayuda a la probabilidad final en
el célculo estadistico, pero depende de las variables
gue se tomen en cuenta, es decir, si se toman todas las
hipotesis posibles se obtiene un resultado mas conser-
vador, y para un resultado menos conservador puede
usarse solo una hipdtesis basdndose en la literatura o
en la genealogia observada. El patron trialélico tipo
2b no se observa en 10094.
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