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Desde el desarrollo de las huellas digitales a finales del siglo
XIX, la tipificacion del ADN por VNTR, representa la in-
novacion mas poderosa que se haya desarrollado en las
ciencias forenses durante el siglo XX. Con el descubrimien-
to en 1980 del polimorfismo del ADN en el genoma humano
y con la subsecuente demostracion de que tal hipervariabili-
dad estd ampliamente distribuida en los humanos, las cien-
cias forenses han reconocido el enorme potencial que ofrece
la tipificacion del ADN para la identificacion de un indivi-
duo a partir de una muestra biologica dejada en la escena
del crimen. La utilidad de la tipificacion del ADN como
herramienta forense recae no sélo en su alto poder de dis-
criminacion entre los individuos de una poblacion, sino
también porque se pueden utilizar muchos materiales de
origen biolégico, en diferentes circunstancias, que de otra
manera serian inutiles en las pruebas de tipificacion tradi-
cional. El debate actual sobre las pruebas de ADN pone de
relieve la necesidad de imponer un mayor rigor ante las
dificultades que aparecen cuando una tecnologia cientifica
bastante compleja se introduce como prueba ante un tribu-
nal de justicia. Se discuten las ventajas y limitaciones sobre
el uso del polimorfismo del ADN en la medicina forense. En
Colombia se deben establecer criterios nacionales para que
las pruebas forenses del ADN sirvan a los intereses de la
justicia, bien sea para identificar a un criminal o para ab-
solver a un inocente.

INTRODUCCION

Los hechos a través de la historia reciente nos han
demostrado la utilidad de las técnicas cientificas en
la practica forense. Todos ellos han pasado por las
pruebas de confiabilidad para asegurar, por una par-
te, un conocimiento racional de su uso y. por otro
lado. para conocer sus limitaciones. Es asi como se
han utilizado diferentes pruebas que van desde las
mds sencillas como las huellas dactilares, la antro-
pologia fisica (antropometria. el retrato hablado, la
reconstruccion fisica). la prueba de Greiss (o de pa-
rafina), los polimorfismos de proteinas (grupos san-
guineos, HLA. proteinas séricas y de globulos ro-
Jos). hasta los mas sofisticados como las pruebas de
bandeamiento cromosdmico, la histotipificacion
molecular del HLA y las recientemente descritas,
huellas digitales del ADN o fragmentos de restriccion
polimérfica del ADN (RFLP/VNTR).

El sentido comin nos ensena que una prueba forense
puede ser aceptada como tal si cumple por lo menos
tres condiciones: su teoria cientifica debe ser comple-
tamente vilida. sus métodos y técnicas deben ser
confiables y reproducibles, y debe demostrarse su utilidad
prictica en varios casos concretos. Sin embargo. no
siempre los tribunales de justicia se rigen por el sentido
comun. Un ejemplo de ello ocurre en los tribunales de
los Estados Unidos. en donde la aceptacion de las
pruebas cientificas en el campo forense se deben someter
a los principios establecidos en el caso Frye vs US en
1923: “El principio cientifico debe ser demostrable.
ampliamente establecido y haber ganado la aceptacion
general en el campo particular al que éste pertenece”,
Para muchos el criterio Frye peca por vaguedad. Para
otros es demasiado restrictivo. y no se entiende si la
aceptacion general se refiere a la unanimidad, la ma-
voria de opinion o al rigor cientifico (1. 2).

Por definicion. una prueba de laboratorio que se uti-
lice como peritazgo cientifico, en un proceso judicial,
debe proponerse descubrir la verdad. Para lograr su
objetivo, la justicia nombra tanto a personal cientifi-
co calificado (peritos). como a evaluadores criticos
(Jueces. fiscales, jurados y abogados). Sin embargo.
existe una amplia disparidad entre los criterios cien-
tificos v aquellos judiciales. La comunidad cientifica.
por una parte. vigila la investigacion sometiendo las
nuevas teorias y descubrimientos a exhaustivas revi-
siones y continuas verificaciones independientes. Por
el contrario, en los tribunales de justicia. tales controles
cientificos estdn totalmente ausentes y son. en dltima
instancia, los jurados evaluadores (no idoneos en el
campo cientifico). quienes deben emitir un concepto
critico sobre la competencia de una técnica de uso
cientifico. para resolver un caso forense (1).

Algunas de las pruebas forenses aseguraron su utili-
dad por mucho tiempo. basadas en su amplia acepta-
cion. a pesar de su conocimiento empirico. Sin em-
bargo. estudios cientificos exhaustivos han demos-
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trado para muchas de ellas su verdadero valor y uti-
lidad ante la justicia. A pruebas como la denominada
de Greiss. muy utilizada en el pasado para determinar
la presencia de nitritos o nitratos, se les demostro su
carencia de valor cuando otras sustancias distintas a
la polvora (orina. tabaco. ceniza. fertilizantes. etc.).
dieron lectura positiva (1).

Mis recientemente, ¢l debate sobre las pruebas forenses
se ha centrado en dos aplicaciones de la biotecnologra:
por una parte. los indicadores de proteinas, y por
otro lado. la identificacion molecular por ADN. Am-
bas técnicas utilizan métodos de electroforesis en
gel con el fin de revelar los denominados polimorfismos
o diferencias genéticas en una poblacion de indivi-
duos. Estas dos téenicas permiten identificar compa-
rativamente muestras de sangre. semen u otro material
biologico. con muestras derivadas de un sospechoso
0 victima.

Las pruebas forenses basadas en los polimorfismos
proteicos de la poblacion se iniciaron a finales de los
anos sesenta. Estas téenicas se desarrollaron en un
comienzo para el estudio de la genética de poblacio-
nes. se sometieron a pruebas experimentales. sus te-
mas se publicaron cientificamente y los resultados
obtenidos se comprobaron v validaron por diferentes
investigadores bajo condiciones experimentales co-
nocidas. Estas téenicas fueron luego modificadas para
propositos forenses, desconociendo cientificamente
sus limitaciones en la prictica diaria (cantidad. edad,
contaminantes, vida media util. degradacién o con®
servacion bajo condiciones de temperatura, hume-
dad y luz) (1. 3).

Un ejemplo de la situacion anteriormente senalada
lo constituye la muy conocida prueba multisistema,
de amplia aceptacion por la justicia de los Estados
Unidos. Esta prueba se disend para detectar el
polimorfismo de tres proteinas en un unico procedi-
micnto forense: pretendia deducir la maxima cantidad
de informacion a partir de una muestra pequena. En
1980, el Laboratorio de Serologia del Instituto Mu-
nicipal de Analisis Clinicos de Nueva York la modi-
fico. anadiéndole un cuarto indicador. La prueba
multisistema “cuatro en uno” se introdujo ampliamente
como prueba judicial. en el Estado de Nueva York,
en 1987, Sin embargo. ese mismo ano, ¢l director
del Laboratorio Municipal de Andlisis Clinicos admitio
que tan solo se habia publicado un articulo cientifico
sobre este sistema (1),

Durante el juicio: “El pueblo vs. Seda™, en los Esta-
dos Unidos, el juez determind que la prucha
multisistema cuatro en uno, no cumplia el criterio
Frye de amplia aceptacion general por parte de la
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comunidad cientifica y, por lo tanto, no podia acep-
tarse como prueba forense. De esta manera, se puso
en tela de juicio su objetividad en cientos de conde-
nas anteriores (1),

Durante los dltimos cinco anos se ha ido consolidando
el uso del polimorfismo del ADN como prueba forense.
aunque su teoria cientifica se ha venido desarrollan-
do durante los dltimos 30 anos a proposito del estudio
de las enfermedades hereditarias, para identificar genes
causantes de enfermedades en las familias portadoras
de un trastorno congénito y predecir el riesgo de un
individuo cuando se conoce el gen causante. Sus
ventajas en la investigacion criminal estdn relacionadas,
en primer lugar, con la escasa cantidad de material
orginico encontrado en cada caso, la ausencia de
problemas con relacion a la vejez por deterioro. v en
segundo lugar. su confiabilidad incriminatoria o de
identificacion que es varias veces mayor que las prucbas
de polimorfismos de proteinas (1. 3. 4).

La identificacion bioldgica por ADN se basa en la
hipdtesis va comprobada de que el codigo genético
es propio de cada sujeto. y tan exclusivo. como la
huella dactilar. Dado que el 99% de los 3.000 millo-
nes de pares de bases del ADN humano son idénticos
para todos los individuos. los cientificos buscaron
métodos que les permitieran identificar aquellas escasas
regiones variables (polimorficas). Las bases tedricas
fundamentales. en la identificacion forense por ADN,
fueron establecidas en 1980 por Wyman y White
con el descubrimiento de los segmentos variables o
polimorficos del ADN en el genoma humano (5). Su
posible uso como huellas digitales del ADN para
aplicacion forense fue establecido en 1985 por Jeffreys
et al. con la subsecuente demostracion de que tal
hipervariabilidad del ADN estd ampliamente distri-
buida en los humanos (3, 6).

Estas regiones del ADN altamente polimérficas (re-
giones minisatélites), se caracterizan porque contie-
nen secuencias de nucleotidos que se repiten en tandem,
como los vagones de un tren (VNTR = Variable
nucleotide tandem repeats) (7). EI nimero repetitivo
de las unidades en tandem varia de una persona a
otra; un individuo pucde tener quince unidades
repetitivas donde otro podria tener un poco mds de
cien. Estas regiones variables del ADN pueden cor-
tarse en sus limites con el uso de enzimas de restric-
cion, produciendo asi los denominados fragmentos
de restriccion polimorfica o RFLP (restriction fragment
length polymorphism) (4).

Como el nimero de segmentos repetitivos varia en-
tre individuos, asi también variard la longitud total
de estos segmentos VNTR al ser estudiados en el
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laboratorio. El niimero de unidades repetitivas para
un sistema particular puede variar de unos pocos a
varios cientos, de tal manera que cualquier locus
VNTR en el genoma humano puede existir en uno de
varios cientos de formas o alelos. La coleccién de
varios VNTR. ubicados en diferentes loci (genotipo).
permite la posibilidad de varios millones de combi-
naciones, brindando la posibilidad de distinguir ex-
clusivamente a una persona de otra. Esto significa
una gran capacidad para poder excluir a un indivi-
duo falsamente acusado. y una muy pequeiia proba-
bilidad de que existan dos individuos con patrones
de ADN idénticos dentro de una poblacion (1, 4. 7).

En el Instituto de Genética de la Universidad Nacio-
nal de Colombia se han realizado estudios familiares
sobre los marcadores polimérficos del ADN en algu-
nas etnias indigenas y mestizas, con el fin de carac-
terizar la estructura genética de las poblaciones co-
lombianas. Con el presente trabajo queremos dar a
conocer nuestra experiencia en el campo de la genética
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de poblaciones. analizando sus beneficios y discu-
tiendo las limitaciones de esta nueva tecnologia.

METODOS

LLos métodos moleculares que utilizan la caracteriza-
cién de los VNTR han sido muy atractivos para pro-
positos forenses debido a que se pueden extraer can-
tidades de ADN suficientes, a partir de manchas se-
cas de sangre. muestras escasas de semen, unas. dientes,
huesos o foliculos pilosos (4. 6). Ademds, cantida-
des minimas del ADN pueden analizarse si sus se-
cuencias especificas son previamente amplificadas
in vitro mediante la reaccion en cadena de la polimerasa
(PCR: polymerase chain reaction).

Los laboratorios forenses emplean tres técnicas para
el andlisis del ADN: fragmentos de restriccion
polimorfica de locus tnico o miltiple. hibridizacion
con sondas y reaccion en cadena de la polimerasa
(Figura 1). Los segmentos VNTR/RFLP se caracteri-
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Figura 1. Ei proceso de identificacion forense. Las huellas digitales en el ADN de un individio sospechoso pueden ser comparadas con las
muestras de ADN obtenidas como evidencia. EI ADN extraido de la raiz de un pelo es suficiente para iniciar el proceso de ideniificacion
Jorense: aislamiento v purificacion del ADN, amplificacion por PCR, restriccion enzimdtica, separacion de los fragmentos de ADN por
electroforesis en geles de agar. hibridizacion con sondas especificas de ADN marcadas, revelado, v finalmente andlisis comparative de las
muesiras.
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zan en el laboratorio mediante el uso de sondas que
identifican las secuencias especificas de las unidades
repetitivas. Una sonda es de /ocus tnico cuando iden-
tifica una secuencia repetitiva, en un solo locus (lugar
donde se ubica una secuencia especifica de ADN
dentro de un cromosoma). Si la secuencia repetitiva
se ubica en muchos /loci, se habla de una sonda
multilocus (1, 3. 4).

La sintesis de ADN in vitro por el método de la reac-
cion en cadena de la polimerasa (PCR) puede ser
necesaria para incrementar en millones de veces la
cantidad de muestra disponible (8, 9). Mediante esta
tecnologia segmentos de ADN. de cualquier fuente.
en cantidades minimas (10 a 50 nanogramos). v de
hasta 3.000 pares de bases en longitud, pueden ser
eficientemente amplificados en términos de horas. Para
ello se requieren secuencias cortas de ADN que inicien
el proceso de sintesis (primers). los nucleotidos a partir
de los cuales se sintetiza el ADN. una enzima
térmicamente estable que polimeriza el ADN (TAQ)
y un aparato reactor de ciclos térmicos (10).

Para la identificacion forense por ADN a través del
andlisis de RFLP. el ADN procedente de distintas
fuentes y/o amplificado en el laboratorio es digerido.
primero. mediante enzimas de restriccion, v luego sus
fragmentos asi producidos se separan por tamano me-
diante el uso de electroforesis en gel (Figura 1). El
campo eléctrico empuja los fragmentos de ADN a
través del gel de agarosa, avanzando los fragmentos
pequenios a mayor velocidad que los grandes. Los
fragmentos asi separados, por su tamano, son luego
desnaturalizados en hebras individuales y son transfe-
ridos del gel de agarosa a una membrana de nitrocelulosa
o nylon, la cual fija los fragmentos de ADN en su
lugar (1. 4).

Sobre la membrana de nylon o nitrocelulosa se aplica
una sonda marcada radiactivamente, la cual se enlaza
con los fragmentos de ADN al reconocer secuencias
especificas dentro de los VNTR (hibridizacion). Una
misma membrana se puede utilizar secuencialmente
para hibridizaciones con sondas unilocus diferentes.
La membrana hibridizada con la sonda radiactiva (de
locus tinico o multiple). se revela sobre una placa de
rayos X (autorradiografia). Los fragmentos
radiactivamente marcados aparecen como una serie
de bandas separadas paralelamente (Figuras 1 'y 2). La
posicion de las bandas constituye una medida del ta-
mano de los fragmentos polimérficos (VNTR). En la
autorradiografia resultante, cuando se utiliza una son-
da unilocus, se detecta por lo general la presencia de
bandas (alelos) de dos tamanos diferentes. uno here-
dado de cada progenitor (heterocigoto). Si la sonda
revela solo un alelo, se admite que la persona heredd
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el alelo del mismo tamano de ambos padres y serd
homocigota para dicho locus (4).

Para conocer si dos muestras de ADN tienen el mis-
mo origen, se examinan las bandas identificadas por
una sonda concreta en la autorradiografia y se com-
prucba si coinciden o no. Los datos obtenidos se
confrontan con aquellos obtenidos en la poblacion
general, con el fin de averiguar la frecuencia de apa-
ricion del alelo particular. Un alelo tipico puede en-
contrarse en un 10% de la poblacién, por lo que no
serfa dificil que dos personas escogidas al azar por-
taran el mismo alelo. Pero si consideramos los alelos
de tres o mds loci distintos, en una misma muestra,
disminuye la posibilidad de que dos personas porten
los mismos alelos dentro de una poblacién de indivi-
duos (a excepcion de los gemelos idénticos), y ésta
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Figura 2. Andlisis del polimorfismo VNTR/RFLP en cuatro familias
indigenas colombianas. EI ADN obtenido de sangre venosa fue di-
eerido enzimdticamente con Hae-11; sus fragmentos fueron separa-
dos electroforéticamente (24 voltios durante 17 horas) por tamaiio en
geles de agarosa al 1.0% v luego transferidos a una membrana de
nvlon (Southern blowt). El polimorfismo VNTR para el cromosoma 17
fue analizado con la sonda D17579 marcada con guemoluminiscencia
(Lifecodes Corporation, Valhalla, New York, USA ). Se presentan los
resitltados obtenidos sobre dos familias de la etnia arhuaco (A v B) v
dos familias de la etnia vuco/vukpa (C v D). Los marcadores VNTR se
heredan de padres a hijos de una manera mendeliana codominante.
Las flechas sobre la familia arhuaco B indican la presencia de un
individuo femenino a quien se le excluve la paternidad. Se indica el
tamarno de los fragmentos marcadores de ADN en pares de bases. En
las cuatro familias se observa la presencia comiin de iy fragmento
VNTR (entre los marcadores 2195-2019) que no es itil para propo-
sitos forenses. En los drboles familiares se indican aguellos individios

de sexo mascuiino (07 ) v femenino (o),
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es la caracteristica que le otorga al ADN su poder de
identidad (1. 3. 4).

Utilizando la metodologia anteriormente descrita. se
presentan algunos de los resultados obtenidos en las
etnias indigenas arhuaco y yucos. de la Sierra Nevada
de Santa Marta. En esta poblacion se analizaron indivi-
duos por grupos familiares, con el fin de poder caracte-
rizar los alelos y sus frecuencias génicas (Figura 2).

LIMITACIONES ACTUALES

A pesar de que la tecnologia empleada es bastante
conocida, es la misma comunidad cientifica quien ha
cuestionado la utilidad inmediata del ADN como prueba
de identificacion absoluta en los tribunales judiciales
(1, 3. 11-13). Hasta el momento, se desconocen los
margenes de confiabilidad y error de las técnicas de
laboratorio utilizadas; tampoco se han cuantificado
las frecuencias de sus marcadores bioldgicos en los
diferentes grupos étnicos y raciales mayores, y tampoco
se han precisado los métodos estadisticos que permitan
definir su grado de confiabilidad (1, 3. 11-13). Sin
embargo, a pesar del cuestionamiento cientifico, la
prueba de ADN se ha utilizado para resolver varios
cientos de casos criminales en los Estados Unidos,
siendo muy pocas las circunstancias en que dicha prueba
ha sido cuestionada (3, 14).

Con la experiencia actual reunida en los diferentes
laboratorios forenses que hacen tipificaciones del ADN
para resolver casos criminales. se ha podido determinar
que (13): aproximadamente el 35% de los casos co-
rresponden a pruebas de exclusion, es decir, aquellos
casos en donde se demuestra que no hay identidad
entre las muestras bioldgicas confrontadas: aproxi-
madamente un 20% de los casos no se pueden resol-
ver debido a la muy escasa cantidad de ADN y a
otros problemas técnicos. El problema actual ‘estd
relacionado con un 45% de los casos criminales en
los cuales el patrén de VNTR/RFLP en el ADN es
idéntico con aquel otro patrén encontrado en la muestra
forense. (Cual es la probabilidad de que las dos muestras
comparativamente idénticas provengan de la misma
fuente?

Cuando se usa el ADN para propdsitos forenses.
bien sea para la identificacion o para la exclusion.
surgen de inmediato varios interrogantes: ;Hasta qué
punto una prueba comparativa del ADN representa
un error técnico de laboratorio. o hasta qué punto
representa una caracteristica de identidad bioldgica
particular? ;Qué tan frecuente es este caricter “bio-
l6gico particular”™ de un individuo dentro de la po-
blacion?. ; Cuil es la probabilidad de que tal parametro
de identidad ocurra por casualidad y que el sospe-
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choso no tenga nada que ver con la muestra biologi-
ca? (Existe alguna probabilidad de que otro indivi-
duo, dentro de una poblacion particular. muestre el
mismo patron de ADN que la muestra forense?

Problemas técnicos. El poder de identificacion
forense por ADN radica, por una parte, en la hipotesis
de que los RFLP/VNTR producen tantos alelos di-
ferentes que virtualmente forman una serie continua,
y por otro lado. en su capacidad para demostrar que
dos muestras tienen el mismo patrén biologico. Sin
embargo. en la tipificacion forense por ADN, es
dificil determinar si un alelo de una muestra es
idéntico a otro alelo extraido de una muestra distinta
(3). En algunos casos, dependiendo del tipo de locus
examinado, los alelos mds comunes pueden reunir-
se dentro de un intervalo de seis milimetros en un
gel de agar de 33 centimetros de longitud. De esta
manera. dado que los tamanos de los fragmentos
RFLP estin espaciados a muy corta distancia, es
dificil determinar si la posicion relativa de las ban-
das se debe exclusivamente al tamano propio de los
fragmentos del alelo en cuestion, o si interviene
mds bien un factor de error en la técnica de
electroforesis utilizada (desplazamiento de bandas)
(1,3, 11-13).

También se debe tener en cuenta que aquellos alelos
que difieren en una cantidad minima de unidades
repetitivas no se pueden separar por los métodos
convencionales de laboratorio. Por ejemplo. es pric-
ticamente imposible diferenciar RFLP de 2.000 pa-
res de bases de aquellos con 2.005 o con 2.020 (3).

Se acepta pues. por parte de la comunidad cientifica.
la existencia del desplazamiento de bandas: algunos
expertos consideran que ese desplazamiento se pro-
duce en por lo menos el 30% de las pruebas forenses
del ADN. Hay varias teorias sobre su causa, pero
no se ha publicado ningin articulo cientifico de
verificacion. El desplazamiento de bandas en la
practica judicial constituye una excelente ilustracion
de los problemas que ya han surgido. y los tribuna-
les deben determinar la confiabilidad de un método
que no ha tenido el debido proceso de comprobacion
cientifica.

Los patrones de bandeamiento originados por los
VNTR inducen problemas técnicos de identificacion
y discriminacion de alelos y de reproductibilidad misma
de las pruebas. Como método para controlar el des-
plazamiento de bandas s¢ ha propuesto el uso de
sondas especiales dirigidas a loci monomorficos. de
los cuales se generan fragmentos RFLP del mismo
tamano en una poblacidn de individuos. En teoria, si
los RFLP monomoértficos estan desplazados. se habra
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producido un factor delta de desplazamiento, que
debe ser calculado y corregido. Sin embargo. va se
ha demostrado que diferentes sondas monomarficas
presentan factores diferentes de correccion (1. 3).
También se ha propuesto el uso de experimentos
mixtos: la muestra A procede por la pista uno en un
gcl. la muestra B por la pista dos. y la mezela de las
mucstras A v B por la pista tres. De esta manera, a
pesar de que hay desplazamiento de bandas, se man-
tiene su identidad (1).

También se ha propuesto que los fragmentos VNTR
del ADN se deben agrupar por tamano: los Iimites
de cada banda estarian determinados por la medida
de su error estindar o de desplazamiento (11). Para
algunos VNTR ¢s probable que numerosos alelos de
tamano similar sean agrupados dentro del mismo grupo.
Es necesario. de manera arbitraria, determinar el tamano
de bandas dentro de un limite de agrupamiento, de
acuerdo con su error estindar, y poder predecir asi
su identidad (14). Dos bandas de VNTR/RFLP asig-
nadas al mismo grupo pueden contener ntiimeros di-
ferentes de unidades repetitivas.

El FBI de Estados Unidos ha propuesto el uso de las
desviaciones estandar: un fragmento RFLP de longi-
tud X corregido con un margen de error delta (x +
d). El FBI usa un valor delta empiricamente estable-
cido del 2.5%. mientras que la compania Life Codes
utiliza un delta del 1.8% (3). De esta manera, dos
fragmentos RFLP de ADN, son idénticos en longitud.
cuando se superponen sus margenes especificos de
confiabilidad (3).

La contaminacion. Esto se refiere a que con mucha
frecuencia las muestras bioldgicas recuperadas en la
escena del crimen estdn deterioradas y contaminadas
con micro-organismos u otro material orgianico, que
aumentan el riesgo de falsos positivos o negativos.
La contaminacion puede degradar y destruir los
fragmentos RFLP. y asi se puede encontrar en una
muestra un nimero inferior de bandas al que normal-
mente deberia verse (1). Ademads, se debe tener en
cuenta que la contaminacion del ADN con otras sus-
tancias quimicas puede alterar su movilidad
electroforética en un gel. De esta manera. aunque las
muestras provengan de la misma persona, si una de
ellas estd contaminada, se pueden originar patrones
de bandeamiento comparativamente diferentes.

El analisis estadistico y la estructura genética de
las poblaciones. La seguridad y poder de identifi-
cacion forense por ADN radica en su capacidad no
solo para demostrar que dos muestras tienen el mis-
mo patron bioldgico, sino también para sugerir que
el patrén genético observado es rarisimo y dnico
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dentro de una poblacion de individuos. Los anuncios
hechos por diferentes compainias comerciales en los
cuales se proclamaba que el poder de identificacion
y resolucion de las pruebas forenses podria ser hasta
de 1:738.000.000.000.000, desataron las mayores
controversias entre la comunidad cientifica (11-15).
El problema de la significancia estadistica de identi-
dad plantea los siguientes interrogantes: ;Cudl es la
poblacion de referencia de la cual se ha tomado un
individuo al azar? ;Como se deben combinar los
datos de los diferentes loci para dar una probabilidad
de identidad dnica a partir del patron VNTR del
ADN?

Las ecuaciones estadisticas para calcular las frecuencias
de un patron de alelos son ttiles solamente cuando
se aplican a una poblacion con apareamientos maritales
aleatorios, una condicion conocida como equilibrio
de Hardy-Weinberg (H-W). Bajo las condiciones de
equilibrio Hardy-Weinberg, la presencia de un alelo
dentro de una poblacion es totalmente independiente
de la presencia de un segundo alelo. Gracias a ello
se¢ puede calcular la frecuencia de un par particular
de alelos (genotipo) para un locus especifico, dentro
de una poblacion (3, 13, 16).

También se puede calcular la frecuencia de un genotipo
para una combinacidn de [oci, multiplicando la fre-
cuencia del genotipo para cada locus individual;
matematicamente hablando: II, pL . donde j repre-
senta un indice de alelos ...j con una frecuencia p,
en una poblacion I. Por ejemplo, si los genotipos
Ala, B/b, C/c. D/d en los loci A, B. C y D aparecen
en un 10% de la poblacidn, entonces la probabilidad
de que una persona presente estos genotipos en los
cuatro foci es 0.1X0.1X0.1X0.1 = 0.0001 o sea un
0.01% (16, 17). Esto también significa que entre
mayor sea el nimero de locus independientes anali-
zados, y mayor sea el nimero de alelos por locus,
mayores serdn las probabilidades de identificacion
exclusivas para un individuo. Sin embargo, la adicion
de varios /oci a una prueba incrementa sus costos,
aunque su capacidad de identificacion dentro de
una poblacion se acerca a casi (. Cuando las pobla-
ciones de individuos no se encuentran en equilibrio
H-W. ni los alelos, ni los distintos loci serian inde-
pendientes unos de otros. Bajo estas condiciones
no existe un método estadistico para calcular la
frecuencia de un genotipo particular dentro de una
poblacion (3. 12, 13).

A pesar de que el teorema de Hardy-Weinberg es
claro, existen controversias con relacion a la es-
tructura misma de la poblacion, pues se sabe que,
dentro de una poblacion general de individuos existen
subpoblaciones, y a veces puede encontrarse que
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un sistema polimaérfico de un locus particular pue-
de estar en equilibrio H-W dentro de la poblacidn
general. pero no dentro de una subpoblacion parti-
cular. En términos matemadticos, el producto de los
promedios no es lo mismo que el promedio de los
productos (3. 13). Esto quiere decir que la identidad
de una persona particular puede requerir un grupo

humano especifico de referencia, compuesto por

subpoblaciones étnicas y geogrificas adecuadas (3.
11-13. 18).

Las denominadas poblaciones negras, caucdsicas.
orientales o hispanas, estan constituidas por multiples
subpoblaciones con diversas caracteristicas genéticas.
Se conoce ademas que las diferentes poblaciones
humanas son enddgamas por naturaleza y esto puede
generar un desequilibrio H-W. Esta endogamia esta
determinada por las caracteristicas mismas de la po-
blacion y estd relacionada con su etnicidad, ubicacién
geogrifica, nacionalidad y apareamiento marital. bien
sea por creencias religiosas, idioma o afinidad socio-
cultural (3. 13, 19).

Para un alelo o locus que se encuentre en desequilibrio
H-W dentro de una subpoblacion, la logica sugiere
su eliminacion de la base de datos. Sin embargo,
esto disminuiria la cantidad de alelos o locus utiles
dentro de una subpoblacién. Para solucionar este
problema, ¢l National Research Council (NCR) de
los Estados Unidos ha propuesto la determinacion de
la estructura genética en grupos étnicos mayores como
europeos, orientales, negros. hispanos. etc.. a los cuales
se deba referir el caso indice observado dentro de
una subpoblacidn especifica. Bajo estas condiciones.
¢l cdlculo de la frecuencia de un genotipo particular,
dentro de una subpoblacion, estaria mejor definido
por aquellas frecuencias observadas en el grupo étnico
mayor (siempre y cuando cumpla la condicién de
equilibrio H-W). Es decir, se trabajaria con las fre-
cuencias promedio p, de una poblacion mayor, dentro
de la cual la subpoblacién I se presume que es-un
componente (3).

Si el producto [T, p, del grupo étnico mayor resultara
menor que el producto I p. observado en la
subpoblacion I, habra desde luego una subestimacion
perjudicial para el incriminado. Para solucionar este
problema, el NCR de los Estados Unidos ha sugerido
el uso de las frecuencias génicas representativas de
los grupos raciales mayores puros, en donde se pre-
sume que el valor de las frecuencias se encuentra en
sus limites maximos (“ceiling principle™): o sea. 11j
max (p, ). Para implementar este principio el NCR
sugiere el muestreo de por lo menos 100 individuos
pertenecientes a 15 o 20 poblaciones mayores
genéticamente “puras y homogéneas™ (3, 11-13).
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La evaluacion de una probabilidad estadistica de
identidad debe tomar en cuenta una poblacion de
referencia de la cual se deriva la muestra forense.
Sin embargo. aqui surge otro problema puesto que.
aun cuando se tenga pleno conocimiento de la estructura
genética de las subpoblaciones de referencia, es muy
dificil predecir. a priori. el grupo humano al cual se
deban referir las muestras forenses dejadas por un
sujeto desconocido en la escena del crimen. Por ejemplo.
no se comprenderia bien como elegir un grupo
poblacional de referencia para una muestra biolégica
dejada por un criminal desconocido en la ciudad de
Nueva York, en donde los grupos étnicos mayores
comprenden negros, japoneses. hispanos, chinos. eu-
ropeos. vietnamitas. etc. La composicion racial de
un criminal desconocido se podria determinar tedri-
camente por los datos que aporte un testigo. Por lo
tanto, la poblacion de referencia para uso estadistico
de identidad es totalmente tedrica. y probablemente.
compuesta por un grupo humano con algun grado de
mestizaje (1, 3. 11-13).

La manera correcta de estimar las probabilidades rea-
les consiste en determinar las probabilidades alélicas
de cada subgrupo racial particular, pero los datos sobre
la estructura genética de cada subgrupo no existen. y
tomaria varios anos conseguirlos. Ademads. la sub-
estructuracion genética dentro de las poblaciones tiene
varias consecuencias: no existe un grupo poblacional
homogéneo de referencia para poder estimar la frecuencia
de un prototipo particular de ADN; por lo tanto, un
individuo como caso forense. puede requerir diferentes
grupos poblacionales de referencia. Otra consecuencia
es que la ley de la multiplicacion de las frecuencias
génicas de los diferentes /oci no es la mejor, ya que se
requiere de un estimativo real para cada subgrupo
poblacional (3. 13).

RECOMENDACIONES PARA COLOMBIA

La identificacion forense de individuos a través de las
denominadas huellas digitales del ADN requiere de la
participacion de dos campos especializados de la bio-
logia como son la genética molecular y la genética de
poblaciones. En el Instituto de Genética, de la Univer-
sidad Nacional de Colombia, se han adelantado diferentes
trabajos de investigacion en el campo de la biologia
molecular, con el fin de caracterizar la presencia de
alelos polimorficos del ADN en las poblaciones indi-
genas y mestizas colombianas (20-22). También se
han desarrollado diferentes trabajos de investigacion
a nivel poblacional. con el fin de conocer tanto la
estructura genética como nuestra composicion racial
en términos de mestizaje. Con dichos estudios preten-
demos identificar si la poblacion general o sus distin-
tas subpoblaciones. cumplen con los requisitos mini-
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mos necesarios para los andlisis estadisticos, bien sea
aplicables en las pruebas de paternidad o en la identi-
ficacion forense de individuos (23-20).

Los estudios de polimorfismo genético utilizando ocho
sistemas sanguineos sobre una muestra de 65.235
individuos clasificados por regiones naturales y por
la distribucion politico-administrativa, indican que
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Figura 3. Heterogeneidad racial en la poblacion colombiana. Se
muestran los tres componentes de mezcla tri-émica (indigena,
cauncasoide y negroide ) para algunas ciudades capitales. Se estudia-
ron 60.235 individuos a nivel nacional. Las proporciones de mezcla
émica para el pais en general son: 60.66% de caucasoide, 22.38% de
indigena v 11.96% de componente negroide. Ciicuta vy Bucaramanga
presentan el mayor contenido racial caucasoide (70 - 80%). Pasto,
Popavdn v Tunja presentan el mavor contenido racial indigena (40 -
46%9%). San Andrés v Quibde presentan el mavor contenido racial
negroide (51 - 67%). Datos tomados de Lopez, ND. (25).
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la poblacion colombiana general, a diferencia de la
poblacion europea, es totalmente heterogénea en su
estructura genética, tanto por efecto de las continuas
migraciones poblacionales como por efecto de los
apareamientos maritales no aleatorios (23-26). Ade-
mads, aunque el grueso de la poblacion colombiana es
caucasoide (65.66%), las proporciones de cada elemento
racial (europeo, negroide o indigena) presenta amplios
rangos de variacién segun la ubicacion geogrifica, y
seglin sus antecedentes historico-culturales, que deter-
minaron sus migraciones (Figura 3) (23-25).

Los resultados sobre la estructura genética y compo-
sicion racial indican que nuestra poblacién colom-
biana general no cumple ni con las condiciones
poblacionales de aleatoriedad (poblacidon panmitica)
necesarias para los andlisis estadisticos de identificacion
forense. ni con las condiciones de homogeneidad
racial. Estos hechos obligan a un andlisis genético
subpoblacional especifico para cada una de las regiones,
departamentos, ciudades o municipios, lo que toma-
ria varios afios. Bajo las condiciones actuales es ab-
solutamente imposible calcular, para la poblacién
general, tanto los indices de paternidad como los
indices de identificacion forense. Es decir, los mar-
cadores polimorficos. tal como se encuentran defini-
dos hoy dia en nuestra poblacién, solo sirven como
elementos de exclusion (23-25).

En 25 familias de la etnia Coyaima (Tolima) se estu-
diaron varios marcadores VNTR pertenecientes a los
loci D2S44, D14S13 y D17S79 (20-22). Las frecuen-
cias especificas de los alelos alli caracterizados fueron
comparados con aquellos datos obtenidos en los euro-
peos, negros ¢ hispanos de Norte América, ¢ indican
que no existen diferencias significativas a nivel
poblacional. Es decir, dichos marcadores VNTR son
genéricos a dichos grupos raciales, y muy seguramen-
te tienen escaso valor poblacional. Ello nos indica que
se deben hacer muestreos poblacionales a fin de poder
identificar aquellos marcadores VNTR especificos a
grupos raciales o étnicos para propositos forenses (20).

Teniendo en cuenta que la poblacion colombiana es
genéticamente heterogénea, y que los estudios
subpoblacicnales tomarian varios afos, se recomen-
daria hacer primero una base de datos con los marca-
dores genéticos de aquellas poblaciones en necesi-
dad urgente para su identificacion, como serian las
poblaciones carcelarias y las poblaciones al servicio
de la justicia nacional (policia, ejército y servicios
de inteligencia), de la misma manera que lo ha hecho
el FBI de los Estados Unidos.

Consideramos que los estudios genéticos poblacionales,
y la revision constante de los métodos moleculares
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forenses, son la tinica manera de asegurar una adecua-
da justicia. Es absolutamente necesario el estableci-
miento de criterios nacionales y cientificos antes de
que una prueba pase del laboratorio a la sala de justicia.
Ademds, se deben incluir leyes que aseguren el cum-
plimiento de esos criterios. También es claro que la
justicia podrd valorar objetivamente las pruebas forenses
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cuando los jueces, abogados y fiscales, estén debida-
mente capacitados para poder ponderar los aspectos
cientificos en cuestion, y no sélo se limiten a revisar
los créditos académicos de los expertos peritos. La
justicia no se debe limitar simplemente a admitir el
testimonio de un experto cientifico como prucba, y en
delegar al jurado la determinacion de su valor.
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