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Fundamentos probabilisticos de las pruebas genéticas

Las pruebas genéticas son claramente probabilisticas

e s s [} En muchas situaciones, un testigo de un

L LL Ll g LL Ll r| delito no puede decir con absoluta certeza
I quién cometio un delito concreto.

. N i o El perfil genético se obtiene a partir del

L — e "".  estudio de determinadas regiones del ADN.

- I L& L H El perfil genético se obtiene a partir del

- estudio de determinadas regiones del ADN,

J — | ; LT TBRT N por lo que, aunque supongamos que cada

e individuo tiene un perfil genético propio y

- i (LRI LAyl L unico, al estudiar solo determinadas

regiones de la cadena de ADN podemos
predecir que puede haber otros individuos
con el mismo perfil genético.
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Las leyes de la probabilidad importantes en genetica forense

» A cada suceso A le corresponde un numero real P(A) (Probabilidad del suceso);

» Laregla del producto: probabilidad de que dos alelos independientes se
presenten juntos P(A n B)=P(A)xP(B);

» Probabilidad condicionada: probabilidad del suceso A condicionado por B

P(A\B)=

P(B\A)=

P(ANB)=P(B).P(A\B)=P(A).P(B\A)

P(ANB)
P(A\B)=—1

Teorema de Bayes




En todos los casos es necesario formalizar las preposiciones
adecuadas evaluacion de la prueba.

Surgen de la informacion sobre los casos.

Resumen ambos puntos de vista en la corte

Contrasta la hipotesis de la acusacion (HO) con la hipotesis de

la defensa (H1):

o

AL

@

Hipotesis HO-Proposicion a favor de la acusacion (en un
caso penal) o a favor del parentesco (en un caso de
investigacion de parentesco
Ej: HO - la traza fue producida por el sospechoso Y)

HO - El individuo X es el padre - demanda civil

Hipotesis H1-Proposicion relativa a la defensa
sospechoso concreto en un caso penal o de un pres
padre (en un caso de investigacion de parentesco)
Ej: H1 - la traza fue producida por <otro indi
aleatorio de la poblacion)

H1 - El padre biologico es un individuo ale
la poblacion



Aplicacion del Teorema de Bayes

Tomemos las siguientes proposiciones:

HO: Hipodtesis de acusacion

Ejs: El individuo es el padre bioldgico
El hijo de Ay B es el padre biologico
La traza biologica fue producida por la victima (un perfil genético individual)
La traza biologica fue producida por y el sospechoso (una mezcla)

P[E | Hy, 1P[H, 1]
o 1= Bl i, TP 11 T PLE I, TP 1

\ }
|

= 1

E- informacion de las pruebas
genéticas;

| - toda la informacion rele
para el caso

H1: Hipotesis de defensa

PIE[Hy, 1]P[H, 1]
PIE[Ho, 1]P[Ho [1]+P[ETH, 1]P[H, |1]
1

P[H,|E,I]=




La razon de verosimilitud

» La razon de verosimilitud es un estadistico utilizado para cuantificar la bondad relativ
del ajuste entre dos modelos estadisticos o hipotesis.

» dos modelos estadisticos o hipotesis, que se calcula tomando el cociente de sus
correspondientes probabilidades condicionadas.

_ P(H,|E,1) P(E|H,,1)
C P(H,|E, 1) P(E[H,I)

LR



Investigacion de parentesco

» Calculo de la probabilidad de parentesco
Considerando un trio P.Padre (A)/Madre (B)/Hijo (C)

HO: El presunto padre, A, es el padre biologico de C (hipotesis a favor de la paternidad)

H1: Otro individuo aleatorio de la poblacion es el padre bioldgico de C (hipotesis de
defensa).

Considerando: padre biologico E-todas las pruebas genéticas, es decir, GA, GB y GC I-
todas las pruebas no genéticas

Por aplicacion directa del Teorema de Bayes:
_ PE [Ho, 1]P[H, | 1]
~ PEHo 1[P[H, 1]+ P[EH, 1]P[H, 1]

P[E|H,, 1]P[H, 1]

PR B SR, TP TR, 1+ PLE T+, 1P, 1]

P[H, |E, 1]

P(Ho|E,1) P(E|Hy,1) P(Hy|l)
LR= P(H,|E,1)  P(E|H,,1) P(H,|1)

LR
W=P(H\E,I)=——
(H, ) LR +1



Resultados de LR

P(Ho[E.1) _P(EIH, 1) _
P(H,|E, 1) P(E|H,,1)

1

P(Ho[E.D) _ P(EIH, 1) _,
P(H,|E,1) P(E|H,1)

— LRTGTAL
Total LRTGTAL _I_ 1

Las pruebas apoyan la hipotesis de que
el presunto padre es el padre biologico

Las pruebas no apoyan la hipotesis de que
el presunto padre sea el padre biologico.
El padre biologico debe ser otro individuo
aleatorio de la poblacion.



Casos Practicos- caso 1

Marcadores

Geneticos Hijo del Madre Hijo
presunto padre

|Das1179 13,15 13 13,14
I[:-21 511 29 30, 322 30
ID?sszu 10, 11 12 12
IC5F1PG 12 12 11,12
[D351358 16, 18 15, 16 15, 16
THO1 6, & 9 9
0135317 11 11, 14 8, 1
ID165539 11 9 9 12
I[:-251333 16, 21 17,19 17, 25
I[:-195433 12,15 14,15 14,182
VWA 13,17 16, 17 17,16
TPOX 8 8, 11 8 9
|D18551 16 15,19 17,19
ID55818 11,13 11,12 11,12
IFGA 22,25 21, 24 24,26
IPenta E 7.13 5. 15 513
Imn 11,15 9 12 9. 10

Presunto Padre

R I
-

Hijo (B) Hijo bioldgico del
presunto padre (A)

H, : El padre biologico de B es tambien el pa
biologico de A.

H, : El padre biologico de B es otro individuo
aleatorio de la poblacion, no emparentado
con A.

P(E|H,.D) _

: 0.001
P(E|H,.])




Casos Practicos- caso 1

Locus Hijo del Hijo
presunto padre

DYS456
DYS389 |
DYS390
DYS389 11
DYS5458
DYS19
DYS385 alb
DYS393
DYS391
DYS439

DYS635
DYS392
GATA H4
DYS437
DYS438
DYS5448

12
22
28
17
15
13,16
12
11
11
23

11
11
16

21

15
13
22
28
16
12,19
13
10
11
21

11
10
14
10
20

Presunto Padre

tJ. .

Hijo (B Hijo bioldgico del
? presunto padre (A)

H, : El padre biologico de B es tambien el pa
biologico de B.

H, : El padre biologico de B es otro individuo

aleatorio de la poblacion, no emparentado
con A.

corrobora H1



Casos Practicos- caso 2

il el N s

R - c o - A - Presunta tia paterna
Amelogenina XX XX XX XX XX B- Presunta tia paterna
0351358 16, 18 10 1416 | 16 15, 16 C- Presunta tia paterna
VWA 16 16 17. 18 16, 18 16, 17 D_ Madre
D165539 11, 12 11,12 11,12 11,12 11, 12 .
CSF1PO 12 12 11 12 10, 11 E- H]Ja
TPOX g, 12 8,12 9,1 B, 12 2, 1 . .
DES1179 10 10,13 11.14 10, 13 11, 14
D21511 27, 31 27, 32.2 29 31, 32.2 29, 30.2 .
D18551 15, 16 13, 16 12, 20 13, 16 18, 20
D25441 14, 15 14, 15 11.3, 14 14, 15 11,11.3 m —‘
D195433 13, 15 13 12, 14 13 14 D
THO1 8,9 8,9 9, 9.3 8, 9.3 9,9.3 A B C
FGA 22,2k 21,27 25, 26 21, 26 23,25
D2251045 15, 16 11, 16 11, 18 11. 16 11, 18 ?
D55818 11, 12 11,12 9, 11 11, 12 9, 11 E
D135317 012 | 197 | 1092 | 14 | 112 H, : El padre bioldgico de E es un hermano
D7S820 12 10, 12 9, 11 12 B, 9

A/B/C.

SE33 20, 27.2 20, 27.2 20, 25.2 18, 27.2 19, 25.2 , . )
01051248 13, 15 315 | 1416 | 13,15 1416 H, : El padre biologico de E es otro in
D151656 12 12 12, 16 12 16 aleatorio de la poblacion, no empar

A/B/C.



Casos Practicos- caso 2

resultados obtenidos con el software Familias 3.0

Presunta Tia Paterna A Presunta Tia Paterna B

Prior probability: 0,5 Prior probability: 0,5

Posterior probability: 1,0530E-03 Posterior probability: 1,9721E-04
Likelihood: 5,1320E-96 Likelihood: 1,6883E-94

Likelihood ratio versus Ped1: 1,0541E-03 Likelihood ratio versus Ped1: 1,9725E-04

Presunta Tia Paterna C

Prior probability: 0,5

Posterior probability: 1,1857E-03
Likelihood: 1,9758E-94

Likelihood ratio versus Ped1: 1,1857E-03

los resultados obtenidos son claramente favorables a la hipdtesis de
la defensa.



Casos Practicos- caso 2

utilizando también informacion del cromosoma X

La Presunta tia A, la presunta
tia By la presunta tia C,
tienen incompatibilidades con
E, hija biologica de D, en los
marcadores del cromosoma X:
DXS10074, DXS10101,
DXS10135, DXS510146,
DXS10148.

De acuerdo con los resultados obtenidos, el hermano de Presunta tia A, presunta tia By
presunta tia C queda excluido de la paternidad de E, hija de biologica de D.

A B C D g
DXS10103 * 16, 18 18, 19 16, 18 16, 17 17, 18
DXS8378 * 11, 12 11, 12 11, 12 12 10, 12
DX57132 * 13, 14 13, 14 13, 14 14, 15 14, 15
DXS10134 * 34, 35 34, 35 34, 37 34, 36 35, 36
DX510074 * 18 18 18 13,17 8,13
DX510101 * 32,34 30.2, 32 32,34 28.2, 33 3, 33
DXS10135 * 26, 30 30, 32 26, 30 18.1, 29 18.1, 28
DX57423 * 15, 16 15, 16 15, 16 14 14, 15
DXS10146 * 30, 31 30, 31 29, 30 28, 29 29, 45.2
DX510079 * 18, 20 18, 20 16, 18 19, 20 19, 20
HPRTE * 11, 14 11, 13 11, 14 12,13 12, 13
DXS10148 * 18, 25.1 5.1, 29.1 18, 25.1 24.1 24.1, 27.1




Casos Practicos- caso 3

A B C
Amelogenina X X X
DB51179 (a) 13, 16 14, 15 10, 15
D21511 (a) 29, 30 29, 30 28, 29
D75820 (a) 10, 12 9, 1 8,12
CSF1PO (a) 10, 12 10, 12 12
D351358 (a) 14, 17 17 16, 17
THOM (a) 8,9.3 6,9 9,9.3
D135317 (a) 11, 12 11,13 9, 1
D165539 (a) 10, 12 10, 12 9,10
D251338" (a) 19, 20 17, 20 20, 22
D195433* (a) 13, 14 15 13, 15
VWA (a) 17, 20 17, 20 16, 18
TPOX (a) 9, 1 8, 1 9, 1
D18551 (a) 12 12, 19 17, 19
D55818 (a) 11, 12 11 11, 13
FGA (a) 19, 26 21 20, 26
PentaE (a) 7,13 11, 12 7,10




Casos Practicos- caso 3 - Estudio inicial

H, : El padre bioldgico de C es un hijo de A e padre

biologico de B. A (abuela)
H, : El padre biologico de C es otro individuo aleatorio de
la poblacion, no emparentado con Ay B.

Prior probability: 0,5

Posterior probability: 0,999056708626327

Likelihood: 5,00945878624239E-65

Posterior ratio versus Ped1: 1059,11782 : B E

Likelihood ratio versus Ped1: 1059,11782 C




Casos Practicos- caso 3- Estudio final

Recibimos muestras de las hermanas Ey D

H, : El padre bioldgico de C es un hijo de A e padre
biologico de By E.

O A El padre bioldgico de C es un hijo de A e padre biologico
B, EyD.

H, : El padre biologico de C es otro individuo aleatorio de
la poblacion, no emparentado con A, By E.
H, : El padre biologico de C es otro individuo aleatorio de

é} g} é} la poblacidn, no emparentado con A, By E.
B E D

LR1=2 117 016 126- El padre bioldgico de C es un hijo de Ae
C bioldgico de B, E y D.

los resultados obtenidos son claramente favorables ala hipote
acusacion.




DESAFIOS FUTUROS

O introducir nuevos kits en la acreditacion

Q utilizar todos los programas informaticos de calculo para valorar las pruebas.

. i . . Journal of Forensic and Legal Medicine
Forensic Science International: Genetics Sl Volume 83, October 2071, 102254
LSl Volume 17, July 2015, Pages 1-7 ELSEVIER
ELSEVIER
Research Paper
FamLinkX - implementation of a general A Swiss collaborative exercise for
) 'p ] & Disaster Victim Identification (DVI):
model for likelihood computations for X- Covering situations with different levels
chromosomal marker data of complexity
Daniel Kling ° b g &, Barbara Dell'Amica © &, Andreas O. Tillmar © d - Christian Gehrig ® 9, =, Séverine Delémont °, Jennifer Comte °, Tacha Hicks ° °,
- o Patrick Basset °, Frédéric Grosjean °, Daniel Dion % Christian Cossu °, Michel Bottinelli
Show more v Mirco Hecht ©, Andrea Sulzer %, Pamela Voegeli 9, Vincent Castella ©

L% @D e »LO@:




Analisis de casos penales

i
‘ A » Los avances recientes en las tecnologias de
a b tipificacion de ADN han llevado al analisis de

i mezclas de ADN cada vez mds complejas de dos,
tres o incluso mas contribuyentes
a b c
m A A A ‘
a b c d
a b c d e




Calculo de LR en casos penales

P(H,IE.1) _P(E[H,. 1) o1 Las pruebas genéticas apoyan la hipdtesis
P(H,|E,1) P(E|H,I) de la acusacion

Las pruebas no apoyan la hipotesis de la
P(H, [E, 1) = P(E[H,, 1) <1 acusacion. Favorecen la posibilidad de que
P(H, [E,1) P(E[H,I) sea otro individuo al azar de la poblacion



Caso 1- unamezcla normal

Hisopo vaginal recojido a la victima A.

vestigios
D351358 1417 18
VWA 1417 18
D16S539 913
CSF1PO 91012
TPOX an
D8s1179 101315
D21S11 2930231322
D18551 1216
D25441 91114
D195433 1314 15
THO1 793
FGA 1920 25
D2251045 11151617
D5S818 9111213
D13S317 811
D75820 810
SE33 2022223227
D10S1248 131516
D1S1656 1117.318.3
D125391 19212324
D251338 171920

HO - la traza fue producida por la victima X y el

sospechoso Y;

H1- la traza fue producida por la victima X y por otro

individuo;

los resultados obtenidos son claramente favorables a la
hipdtesis de la acusacidn. La victima y lo sospechosos Y .

LR TOTAL =

9,73479E044




CaSO 2' mezcla Una Victima y un Sospechoso

Trozos de panuelos, positivos para sémen. Puede pertenecer a una victima y a un
Sospechosos A

caso-4-am.problema deSCOHOCidO;
D351358 1415 H1- la traza fue producida por dos desconocidos
VWA 1516 17 18
D16S539 911
CSF1PO 910 11
= T LR TOTAL = 1,56043E014
D851179 101314
3?;2;1 291,3“1321‘3 2?‘:’2 HO - la traza fue producida por lo sospechoso Ay una
D2S441 1114 desconocida;
D195433 1415152 H1- la traza fue producida por dos desconocidos
THO1 69
FGA 19 2021 23
D2251045 111517 LR TOTAL _  491188E021
D5S818 10 11 -
D135317 101213
D75s820 91012
SE33 18 20 282
D1051248 14 16
D151656 1314153
D125391 1518193 22
D251338 172324 25

HO - la traza fue producida por la victima X y un



CaSO 2' mezcla Una Victima y un Sospechoso

Trozos de panuelos, positivos para sémen. Puede pertenecer a una victima y a un
Sospechosos A

caso-4-am.problema
D3S1358 1415
VWA 1516 17 18
D16S539 911 HO - la traza fue producida por la victima X y el
CSF1PO 910 11 sospechoso A;
TPOX 8911 H1- la traza fue producida por dos desconocidos
D8S1179 1013 14
D21S11 29 30 32.2 33.2
D18S51 13 14 15 21
D25441 1114
D195433 1415152 LR TOTAL= 2,97578E044
THO1 69
FGA 1920 21 23
D2251045 111517
DESB18 1011 los resultados obtenidos son claramente favorables a la
D13S317 101213 hipotesis de la acusacidn. La victima y lo sospechosos A .
D7S820 91012
SE33 18 20 28.2
D10S1248 1416
D1S1656 1314153
D125391 1518 19.3 22
D251338 17 2324 25




Caso 3-mezcla con 3 contribuintes no
relacionados

2022-2214-25.C1-

|A¢mina
D351358 1516 17 18
VWA 14171819
D165539 8101112
CSF1PO 111213
TPOX 81011
DBS1179 1314 1617
D21511 282930322
D18551 1214 1516 17 18
D25441 11113121416
D195433 131415
THO1 78993
FGA 2021222323224 25
D2251045 1516 17 18
D56S818 111213
D13S317 89111213
D7S820 910111213
SE33 17 1920 23.2 292 302
D1051248 1314151617
D151656 12141516 17.318.3
D125391 1517 20 22

D251338

171819 20 23

HO - la traza fue producida por la victima X y dos desconocidos;
H1- la traza fue producida por tres desconocidos

1,67124E007

LR TOTAL =

HO - la traza fue producida por la victima X, el sospechoso Ay un
desconocido;
H1- la traza fue producida por tres desconocidos

3,96819E024

LR TOTAL =



Caso 3-mezcla con 3 contribuintes no
relacionados

2022-2214-25.C1-

|A¢mina

D351358 151617 18

VWA 1417 1819
D165539 8101112
CSF1PO 111213

TPOX 81011
DBS1179 1314 1617
D21511 282930322
D18551 1214 1516 17 18
D25441 11113121416
D195433 131415

THO1 78993

FGA 2021222323224 25
D2251045 1516 17 18
D56S818 111213
D13S317 89111213
D7S820 910111213

SE33 17 1920 23.2 292 302
D1051248 1314151617
D151656 12141516173 183
D125391 15 17 20 22
D251338 17 1819 20 23

HO - la traza fue producida por la victima X, el sospechoso B y un
desconocido;
H1- la traza fue producida por tres desconocidos

LR TOTAL =

2 41624E013

HO - la traza fue producida por la victima X, el sospechoso Ay el
sospechoso B ;
H1- la traza fue producida por tres desconocidos

LR TOTAL = 5:39725E041

los resultados obtenidos son claramente favorables a la

L3 V4 L3 L 4 V . 25
hipdtesis de la acusacion. La victima y los dos sospechosos
B.



Dasafios futuros

acreditacion de pruebas con muestras problema
validar el software mas reciente

Forensic Science International: Genetics
Volume 41, July 2019, Pages 83-92

ELSEVIER

CaseSolver: An investigative open source
expert system based on EuroForMix

@yvind Bleka ® © =, Lourdes Prieto b, Peter Gill = -

—
Y YHRD: Mixture Analysis x  + v - 8 X
Show more
& > C @ yhrdorg/mixture 2 % © 0 *» L 0@ :
BY Personalizarhiperli.. G iGoogle () Facebook K Bookmarks & Contactos F Ryenair M Gmail @B YouTube @ Meps B Traduzir € Facebook ) YouGov Todos os marcadores
+ Addto Mendeley < Share 99 Cite 5
YHRDsss EstimateFrequency ~ Tools ™ Resources ~ Projects ~  Newsand Updates  Help & Support ~

Y-STR Mixture Calculation

Calculate the likelihood ratio of donorship of a given suspect versus non-donorship. The calculation requires a column named
"Role" in your input file and consists of the following rows (specified at the “Role" column):

Trace Atrace (all given markers will be used for calculation)
Suspect  The profile of the suspect (or accused or defendant, or the profiles of the suspects if multiple)
Known Contributor  The profiles of additional known contributors (optional)

The only thing to enter after uploading your file is the number of unknown contributors.

Calculate Y-STR Mixture using your Excel-, OpenOffice- or CSV-spreadsheet

Manually enter the haplotypes to calculate Y-STR Mixture

If you don't know how to expart your samples using Applied Biosystems® GeneMapper* ID/ID-X please read our instructions.

If you don't know how to set up an Excel-, OpenOffice- or CSV-spreadsheet for Y-STR mixture calculation, please see our example
or read our instructions,




PROXIMOS DESAFIOS

@ python

Forensic Science International: Genetics
Volume 41, July 2019, Pages 83-92

ELSEVIER

. . . dens <- denstty(data, n = npt
CaseSolver: An investigative open source expert oAl o
. dy <- densSy
system based on EuroForMix if(add — TRUE)
plot(@.,
@yvind Bleka * & B, Lourdes Prieto °, Peter Gill * A, "'_ll—‘b
ifCorientat

y[1.]

seqbelow <- rep(y[1.], length(dx)) :J

1fCFill == T) -3
confshade(dx2, segbelow, dy2



Muchas Gracias

claudia.v.silva@inmlcf.mj.pt




