
Modelo de publicación sin fines de lucro para conservar la naturaleza académica y
abierta de la comunicación científica

PDF generado a partir de XML-JATS4R 87

Datos Genéticos Forenses para 20 Marcadores de
Identificación Humana de la Población de Panamá

Espinosa, Erick

Erick Espinosa
erick.espinosa@imelcf.gob.pa
Laboratorio de Análisis Biomolecular Instituto de
Medicina Legal y Ciencias Forenses, Panamá

Revista Científica de la Universidad Especializada de
las Américas (REDES)
Universidad Especializada de Las Américas, Panamá
ISSN: 1684-6737
ISSN-e: 2710-768X
Periodicidad: Anual
vol. 1, núm. 13, 2021
redes.revista@udelas.ac.pa

Recepción: 10 Julio 2020
Aprobación: 05 Septiembre 2021

URL:  http://portal.amelica.org/ameli/
jatsRepo/443/4432090006/index.html

Resumen:  En Panamá, el Instituto de Medicina Legal y Ciencias
Forenses a través del Laboratorio de Análisis Biomolecular
realiza las pruebas de ADN en casos de investigación y casos
de filiación utilizando la metodología conocida como Huella
Genética para lo cual requiere de estudios de la Población en
Panamá actualizados y que proporcionen los datos forenses
necesarios para evaluar la importancia de la evidencia de ADN
de forma científica en función de cálculos probabilísticos. El
objetivo de la investigación es la determinación de parámetros
genéticos estadísticos poblacionales y de interés forense para
20 marcadores autosómicos STR de identificación humana
en la población de Panamá. El estudio es una investigación
cuantitativa con un diseño no experimental y un tipo de
estudio descriptivo, explicativo. Se analizan 267 muestras
de manchas de sangre en papel FTA de individuos de la
población panameña seleccionadas evitando coincidencias entre
primer y segundo apellido y procesadas amplificando 20 loci
STR correspondientes al protocolo comercial PowerPlex® 21
(corporación Promega) en un termociclador GeneAmp 9700.
Seguidamente la separación y detección de los fragmentos de
ADN amplificados se realizó mediante electroforesis capilar en
el analizador genético ABI 3500 y el programa GeneMapper
IDX-v1.2 validándose los 267 perfiles genéticos, y con el
programa PowerStat v1,2 se obtuvo los datos de frecuencia
alélica, probabilidad de coincidencia, poder de discriminación
y probabilidad de exclusión de cada uno de los 20 loci STR
autosómicos. Utilizando el programa Arlequín se determina
que los datos cumplen con equilibrio de Hardy – Weinberg
indicativo que la distribución de frecuencias está dentro de
lo esperado. Una comparación con frecuencias de estudios de
poblaciones cercanas como Colombia, Costa Rica y con las
frecuencias de Hispanos de Estados Unidos muestra que hay
distribuciones similares de alelos.

Palabras clave: marcador genético, frecuencias alélicas,
equilibrio Hardy – Weinberg.

Abstract:  In Panama the Institute of Legal Medicine and
Forensic Science, through the Laboratory of Biomolecular
Analysis, performs the DNA test in forensic investigations
and kinship cases using the DNA fingerprint methodology.
For this, it is required to have updated Genetic Espinosa,
E. (2020). Datos Genéticos Forenses para 20 Marcadores de
Identificación Humana de la Población de Panamá. Revista
Redes. Universidad Especializada de las Américas 1(13).87-101
pág. Population Studies from the Panamanian population witch
provide the forensic data necessary to evaluate the importance
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of a DNA evidence with the proper scientific approach using
probabilistic calculations. e objective of the research is the
determination of populational statistical genetic parameters and
of forensic interest for 20 autosomal markers STR of human
identification in the population of Panama. e study is a
quantitative investigation with a non-experimental design and
a descriptive, explanatory type of study. Analyzes 267 samples
of blood stains on FTA paper from selected individuals from
the population of Panama, avoiding coincidences between first
and second surnames and processed by amplifying 20 STR
loci corresponding to the commercial protocol PowerPlex®
21 kit (Promega Corporation) in a GeneAmp 9700 thermal
cycler. e separation and the detection of the amplified DNA
fragments was carried out by capillary electrophoresis in the ABI
3500 genetic analyzer and the GeneMapper IDX-v1.2 program,
validating the 267 genetic profiles, and with the PowerStat v1.2
program and the GENEPOP program data were obtained for
allele frequency, coincidence probability, discrimination power
and exclusion probability of each of the 20 autosomal STR loci.
e results showed that the data complies with the Hardy -
Weinberg equilibrium. A comparison with previous frequencies
of 15 markers of the population of Panama, and with studies of
nearby populations such as Colombia, Costa Rica and Hispanics
from the United States shows that there are no significant
differences.

Keywords: genetic marker, allele frequency, Hardy – Weinberg
equilibrium.

Introducción

El Ácido Desoxi-Ribonucleico (ADN) es la molécula compuesta de secuencias de nucleótidos que codifican
las instrucciones para el desarrollo y funcionamiento de todo organismo y es el responsable de la herencia
biológica o trasmisión de características genéticas. El ADN está organizado en estructuras denominadas
cromosomas y las instrucciones están almacenadas en unidades de información conocidas como genes que
ocupan posiciones específicas (o Locus) en los cromosomas. Una unidad (gen), para una misma posición
(locus), puede tener distintas formas posibles (polimórfico) y cada versión o forma se conoce como alelo1
(Butler, 2010).

La gran mayoría del ADN es igual en todas las personas (99.7 % del genoma humano), pero hay regiones o
secuencias que presentan variaciones y además son heredables por lo que tienen aplicación para individualizar
personas o identificar relaciones biológicas y son utilizadas como marcadores genéticos para identificación
humana1 (Butler, 2010).

En Panamá el Instituto de Medicina Legal y Ciencias Forenses (IMELCF) es la entidad pública con la
misión de brindar asesoría científica y técnica a la administración de justicia y quien, a través del Laboratorio
de Análisis Biomolecular y el uso de la Genética, para el año 2008, ya realiza las pruebas de ADN en casos
de investigación forense y casos de filiación2 (Instituto de Medicina Legal y Ciencias Forenses [IMELCF],
2009).

Al realizar un análisis de ADN y obtener un perfil genético e interpretar los resultados, son
necesarios los datos genéticos forenses de la población para, asignar estadísticamente, un valor cuantitativo

a la prueba de ADN (Scientific Working Group on DNA Analysis Methods [SWGDAM] 2017) y poder
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determinar, por ejemplo, las probabilidades de que el perfil genético en una evidencia sea de una persona
determinada o la probabilidad de que un sujeto sea el padre biológico de un bebe.

El análisis de ADN para identificación humana de mayor utilización en la comunidad científica y
utilizado actualmente en el IMELCF es la metodología generalmente conocida como “Huella genética” la
cual inicialmente correspondía a la utilización de la técnica de VRNT y enzimas de restricción y que ha
evolucionado y actualmente consiste en la aplicación de la reacción en cadena de la polimerasa (PCR del inglés
“Polymerase Chain Reaction”) y la electroforesis capilar para la separación de fragmentos de ADN conocidos
como ADN-microsatélites. El ADN microsatélites consiste en secuencias de ADN con polimorfismo de
tamaño conforme a repeticiones cortas de nucleótidos en tándem (STR del inglés “Short Tamdem Repeats”)
(Giardina, 2013).

El estudio genético de una población nos brinda información sobre las características y composición
de genética de un individuo, de la población entera, así como los cambios de la población a través de las
generaciones lo cual permite determinar la presencia o frecuencia de estos marcadores genéticos útiles para
la identificación humana (Hernández-Rodríguez, 2014).

Los datos genéticos utilizados en el Laboratorio de Análisis Biomolecular de Panamá y en el ámbito forense
(Planz, 2004) son los siguientes:

· La frecuencia alélica: es la presencia o proporción de los alelos de un marcador genético en la población
determinada.

· Frecuencia alélica mínima: corresponde a la frecuencia del alelo menos común en un determinado locus
de una población y proporciona información para diferenciar entre variantes frecuentes y variantes poco
comunes dentro de la población.

· Probabilidad de coincidencia: se define como la probabilidad de que dos individuos elegidos al azar tengan
genotipos o perfiles genéticos idénticos en un sistema dado o en una serie de sistemas genéticos y es también
conocida como probabilidad de matching, o también “Random Match Probability”.

· Poder de discriminación: se define como la probabilidad de que dos individuos tomados al azar, no
relacionados, que se encuentran en la misma población puedan ser diferenciados mediante el uso de un
sistema genético.

· Probabilidad de exclusión: se define como la probabilidad de excluir a un padre que ha sido tomado al
azar de la población, es decir la probabilidad de que un sistema genético excluya a un presunto padre, este
parámetro permite establecer la proporción de individuos falsamente incluidos como padres.

· Frecuencia de heterocigotos: probabilidad de que dos alelos tomados al azar de la población sean
diferentes.

· Frecuencia de Homocigotos: es la probabilidad de que dos alelos tomados al azar de la población sean
iguales.

· Contenido de información polimórfica (PIC): ofrece una medida del grado de información
proporcionado por un determinado sistema genético o microsatélite (Botstein, 1980).

Estos parámetros pueden variar con el tiempo debido a que variaciones de la distribución de los alelos
pueden ocurrir de una generación a otra debido a eventos genéticos al azar conocido como deriva génica
(Rotimi,2014) por lo cual es recomendable mantener estudios genéticos poblacionales actualizados. En
Panamá, el Consorcio Genómica, realizó un estudio de población de 15 marcadores en el año 2008 para
la creación del laboratorio de Análisis Biomolecular del IMELCF y es pertinente realizar nuevos estudios
poblacionales incluyendo los nuevos marcadores de identificación humana que se utilizan en la en el
laboratorio de Análisis Biomolecular y en concordancia con los sistemas extendidos como el CODIS de
FBI que utiliza 20 marcadores de identificación humana (Hares, 2015). Igualmente, pertinente es realizar
comparaciones con estudios de poblaciones geográficamente cercanas o con características genéticas que se
esperen sean similares.
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Marco Metodológico

El objetivo de la investigación es la determinación de parámetros genéticos estadísticos poblacionales y de
interés forenses para 20 marcadores autosómicos STR de identificación humana en la población de Panamá.

Esta es una investigación cuantitativa con un diseño no experimental y un tipo de estudio descriptivo,
explicativo, en la cual se realiza la recopilación de datos producto del análisis de ADN y se utilizan programas
bioinformáticos y de estadística para determinar parámetros genéticos poblacionales.

La población consiste en 267 muestras correspondientes a 131 individuos masculinos y 136 individuos
femeninos de la población de Panamá comprendientes a las provincias de Bocas del Toro, Coclé, Colón,
Chiriquí, Darién, Herrera, Los Santos, Panamá (incluyendo Panamá Oeste) y Veraguas. Las muestras se
obtuvieron de la base y banco de datos de ADN creada por la Ley 80 de 1998, y se seleccionaron de
manchas de sangre recolectadas entre el año 2012 y 2013 para pruebas de ADN en casos de Paternidades,
con consentimiento informado de su uso de forma anónima en estudios de población. (Ver imagen #1 “Hoja
de registro de Toma de Muestra para Prueba de ADN”).

El criterio de selección de muestra corresponde a la clasificación de las muestras, evitando coincidencias
entre primer y segundo apellido para procurar el uso de individuos no relacionados y evitar una proporción
favorable de alelos entre personas con vinculo biológico y que la población sea representativa de alelos al azar
lo cual es verificable con la prueba del Equilibrio de Hardy-Weinberg.



Erick Espinosa. Datos Genéticos Forenses para 20 Marcadores de Identificación Humana de la Poblaci...

PDF generado a partir de XML-JATS4R 91

IMAGEN N°1
“Hoja de registro de Toma de Muestra para Prueba de ADN”.

Instituto de Medicina Legal y Ciencias Forenses, 2013.

El formato de toma de muestra para prueba de ADN garantiza la protección de la información de las
personas.

Luego de seleccionadas las muestras las mismas son recodificadas de forma tal que se proporcione la
cualidad de anonimato a las muestras. Para este estudio no se considera la identidad étnica de las muestras.

Las variables del estudio son los alelos que se observen de los perfiles genéticos (electroferogramas) que se
obtienen de las muestras seleccionadas amplificadas en el termociclador GeneAmp9700 y detectadas en el
equipo analizador genético ABI 3500.

Con la observación de los alelos de los perfiles genéticos se realizan los cálculos de datos definidos en el
programa PowerStats v1.2.

· Frecuencia alélica: observaciones de un alelo entre cantidad total de alelos
· Frecuencia alélica mínima: 1 – α 1/2N α=0.05 N=muestras
· Probabilidad de coincidencia: Sumatoria de los cuadrados de las frecuencias
· Poder de discriminación: 1 – probabilidad de coincidencia
· Frecuencia de Homocigotos: Suma de cuadrados de las frecuencias de los alelos
· Frecuencia de heterocigotos: 1 menos la frecuencia de homocigotos
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· Probabilidad de exclusión:He2 + (1 – (2(He) (Ho)2) donde He es a frecuencia de los heterocigotos y Ho
corresponde a la frecuencia de homocigotos

· Contenido de información polimórfica (PIC): equivale a Uno (1) menos la sumatoria de los cuadrados
de las frecuencias menos la sumatoria de cuadrados de frecuencias al cuadrado más la sumatoria de las
frecuencias.

Procedimiento
El procedimiento inicia con la toma de muestras biológicas por punción digital mediante lanceta estéril

y la sangre se recolectó en papel especializado FTA Whatman. Utilizando un “micropunch” marca Harris,
se realizaron recortes de 1.2 mm, en el área central de la mancha o en área con saturación de muestra (área
donde la mancha de sangre fuese notablemente visible en el reverso del papel). Los recortes se amplificaron
de forma directa por lo que no se aplican métodos de extracción, ni de cuantificación de ADN.

Para la reacción en cadena de la polimerasa (PCR) se ha utilizado el protocolo PowerPlex® 21, bajo las
especificaciones de la casa comercial PROMEGA correspondientes a un volumen completo de 25 micro
litros y 25 ciclos de temperaturas, amplificando 20 loci STR correspondientes a vWA, D1S1656, D2S1338,
D3S1358, D5S818, D6S1043, D7S820, D8S1179, D12S391, D13S317, D16S539, D18S51, D19S433,
D21S11, CSF1PO,

FGA, Penta D, Penta E, TH01, y TPOX. Esta amplificación se realizó en el equipo termociclador Gene
amp 9700 (Imagen N° 2).

IMAGEN N °2
Procedimiento de toma de muestra y amplificación directa de PCR mediante

protocolo PowerPlex® 21 en el equipo termociclador Gene amp 9700.
elaboración propia.

La separación y detección de los fragmentos de ADN amplificados (amplicones) se realizó mediante
electroforesis capilar en el analizador genético ABI 3500 y la revisión de los perfiles genéticos se lleva a cabo
con el programa GeneMapper IDX-v1.2.

IMAGEN N° 3
Procedimiento deElectroforesis Capilar y Analisis de perfiles Geneticos

en el equipo ABI 3500 y el programa GeneMapper IDX v.1.2
elaboración propia.
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Para la separación de los fragmentos de ADN en el analizador genético ABI 3500, se ha utilizado el
protocolo PowerPlex® 21, bajo las especificaciones de la casa comercial PROMEGA correspondientes a el
uso de polímero POP4 en capilar de 36 cm con voltaje de inyección de 1.2kV y tiempo de inyección de 24
segundo para un tiempo de corrida total de 1500 segundo. La matriz o set de colores correspondiente fue la
G5 (“Promega G5 spectral).

Cada muestra se preparó utilizando 1 microlitro de muestra con una mezcla de 10 microlitros de
formamida HiDi y 2 microlitros de escalera interna de tamaño CC5 ILS 500.

Las muestras recibieron un choque térmico de 95C por 3 minutos e inmediatamente temperatura de 4C
por tres minutos.

Los parámetros de análisis de los perfiles genéticos en el programa GMIDX corresponden a los establecidos
en el laboratorio de análisis biomolecular del IMELCF. (Ver imagen N° 4).

IMAGEN N° 4
Parámetros de análisis de los perfiles genéticos en el programa GMIDX.

programa GMID-X v1.2

Análisis de Resultados

Una vez obtenidos y validados los 267 perfiles genéticos, se utiliza el programa PowerStat para calcular
la frecuencia alélica y los parámetros forenses cada uno de los 20 loci STR autosómicos. Se calcularon los
parámetros de probabilidad de coincidencia, poder de discriminación y probabilidad de exclusión, así como
otros parámetros forenses y de paternidad presentados en la Tabla N° 1A, Tabla N° 1B y la Tabla N° 1C).

TABLA N° 1 A.
Parámetros de interés forense para marcadores de identificación humana

elaboración propia.
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De forma general se puede considerar que exista una correlación entre los parámetros; por ejemplo,
se observa que, en la mayoría de los marcadores, un elevado poder de discriminación es proporcional al
Contenido de Información Polimórfica (PIC) e inverso al poder de exclusión. Por ejemplo, D8S1179 tiene
un poder de discriminación de aproximado de 93%, PIC 78% con probabilidad de exclusión de 60.88% y
heterocigotos en 80 %. Sin embargo, se observan marcadores como D5S818 con PIC de 72% pero un poder
de discriminación de 90.48% y la heterocigozidad en 74%.

TABLA N° 1B
Parámetros de interés forense (continuación…)

elaboración propia.

En relación con la frecuencia de alelos homocigotos y heterocigotos se observa que es el marcador D1S1656
el más heterocigoto con 89.14% (y por ende es el menos homocigoto con 10.86%).
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TABLA N° 1C:
Parámetros de interés forense (continuación…)

elaboración propia.

Este sistema de 20 STR autosómico de PowerPlex 21 presenta poder de discriminación mayores a 87%
siendo el marcador más discriminador el Penta E con un valor de 98.38%.

Adicional a estos parámetros, el programa Powerstats v1.2 también nos permite obtener los datos de
frecuencia alélica y frecuencia alélica mínima los cuales se describen en la tabla N° 2A, la tabla N° 2B y tabla
N° 2C.
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TABLA N° 2A:
Frecuencia Alélica para marcadores de identificación Humana de Panamá.

elaboración propia.
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TABLA N° 2B
Frecuencia Alélica para marcadores de identificación Humana de Panamá. (Continuación…)

elaboración propia.
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TABLA N° 2C
Frecuencia Alélica para marcadores de identificación Humana de Panamá. (Continuación…)

elaboración propia

Los datos poblacionales son alimentados al programa Arlequín y se realiza la prueba de equilibrio de
Hardy–Weinberg (HW) el cual es un modelo para el comportamiento de los genes y permite estimar las
frecuencias genéticas las cuales permanecen constantes de

para todos los marcadores generación en generación y se utiliza como prueba sensible a la clasificación
incorrecta de alelos o a alelos nulos no detectados y mutaciones. Se observaron valores de p>0.05 y se aplica
el estadístico de Xi2 determinándose que las frecuencias alélicas observadas no difieren significativamente
aceptándose la hipótesis nula que las muestras seleccionadas se encuentran en equilibrio.

Con las frecuencias obtenidas se realiza un estudio comparativo con poblaciones similares o cercanas a la
población de Panamá por lo que se utilizan las frecuencias alélicas de Costa Rica12 (2006) y Colombia13
(2013) así como las frecuencias de Hispanos del estudio del FBI en Estados Unidos14 (2015). Para la
frecuencia de hispanos se tiene la correspondiente a los estados de Sureste (identificados como SE) y los
hispanos correspondientes a estados del Suroeste (identificados como SW).
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IMAGEN N° 5
Distribución de alelos de Penta E para distintas poblaciones

elaboración propia

Para el Marcador Penta E, el cual es altamente polimórfico ya que mantiene al menos 19 formas distintas
correspondientes a alelos desde el 5 al 24; se observa que el comportamiento de distribución de los alelos es
similar entre los marcadores genéticos de identificación humana de las distintas poblaciones analizadas sin
embargo los valores de las frecuencias presentan valores que difieren en algunos alelos de alguna población.
Por ejemplo, para el alelo7 la frecuencia es más similar entre Costa Rica (0,12) e Hispanos del Sureste de
Estados Unidos (0,119). Para este mismo alelo, Panamá (0,075) y Colombia (0,079) se mantienen similares
a la frecuencia de Hispanos del Suroeste de Estados Unidos (0,088). Sin embargo, al observar el alelo 15
los valores de frecuencia son similares entre Panamá (0,1048), Costa Rica (0,1089), Colombia (0,111) y los
hispanos del Suroeste de Estados Unidos (0,102) mientras que los hispanos del Sureste de Estados Unidos
difieren de las poblaciones anteriores (0,045).

Al comparar entre las poblaciones, un marcador menos polimórfico, como por ejemplo el
CSF1PO, se observa que las similitudes en la distribución de los alelos se mantienen y además se observa

que la diferencia entre las frecuencias de las poblaciones reportadas es menor. (Ver imagen #6). Este
comportamiento variable es observable en los 20 marcadores estudiados (datos no reportados) siendo el
resultado de interés la distribución de los alelos lo cual es indicativo de similitud a otros estudios válidos.
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IMAGEN N° 6
Distribución de alelos de CSF1PO para distintas poblaciones

elaboración propia

Conclusión

En conclusión, en función de los perfiles genéticos obtenidos de las 267 muestras se ha obtenido una base
de datos población de panamá. Utilizando los alelos observados se han determinado los parámetros forenses
necesarios para 20 marcadores STR de identificación humana utilizados en el Laboratorio de Análisis
Biomolecular y se puede aseverar que estos loci proveen un gran potencial para aplicaciones de identificación
humana en casos de reconocimiento de restos humanos o investigaciones de personas desaparecidas, en casos
forense, así como en casos típicos de análisis de relaciones biológicas (paternidades y filiaciones).

Esto se evidencia en los parámetros forenses; por ejemplo, si calculamos la probabilidad de coincidencia
combinado el cual se obtiene al multiplicar la probabilidad de coincidencia de cada marcador, nos indica que
este sistema proporciona probabilidades de coincidencias en el orden de 1 en 6,90823x1024 (cuatrillones).

Para los datos de paternidad, con el poder de discriminación de cada marcador, se determina que
Powerplex® 21 en la población de Panamá representa un poder de discriminación global superior al 0,999999,
lo que indica que, para pruebas de ADN en paternidades, de forma general, se pueden esperar valores de
probabilidad de Paternidad de 99.999999 %.

En relación a las distribuciones de frecuencia alélicas para la mayoría de los loci no se observa desviación
de las expectativas de HWE lo cual es indicativo que la población se encuentra en equilibrio y la selección de
muestras fue adecuada reflejando que se obtienen frecuencias conforme a lo esperado. Para complementar
esto resultados es adecuada la continuación del presente estudio determinando la existencia de independencia
en la transmisión alélica entre marcadores, el uso de la raza o grupo étnico para determinar si existen
subpoblaciones o diferencias significativas entre grupos.

Los resultados de los análisis genéticos de poblaciones respaldaron el uso de estos loci y las frecuencias
alélicas asociadas para estimar las estadísticas de coincidencia en las pruebas de identidad humana en el
Laboratorio de Análisis Biomolecular del Instituto de Medicina Legal y Ciencias Forenses de Panamá.
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