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Marcadores genéticos de cromosoma X
para identificacion humana y estudios de
parentesco: Primera base de datos
representativa de la poblacién Argentina

MANLAB"
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>>2> Los microsatélites o STRs (Short Tandem Repeats) localizados en el cromosoma X (X-
STRs) presentan ciertas particularidades que los hace especialmente utiles en la resoluciéon
de casos complejos de parentesco e identificacién humana. Con el objetivo de poder aplicar

esta valiosisima herramienta en la rutina diaria, hemos publicado la “primera base de datos
representativa de la Argentina para 12 X-STRs", imprescindible para realizar los calculos
estadisticos.
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RESUMEN

Los microsatélites o STRs (Short Tandem
Repeats) son marcadores genéticos altamente
polimérficos, que presentan una gran cantidad de
variantes alélicas en la mayoria de las poblaciones.
Debido a esto se los conoce como marcadores
hipervariables, siendo de gran utilidad en estudios
deidentificacionindividual.

Por sus particularidades, los microsatélites



localizados en el cromosoma X (X-STRs) han
ganado importante reconocimiento como una
herramienta poderosa para complementar la
informacién proporcionada por los marcadores
autosémicos y del cromosoma Y, particularmente
en casos complejos de establecimiento de vinculos
biolégicos, donde la mayoria de los perfiles a
comparar corresponden a familiares de segundo o
tercer grado, en casos de identificacion humana e
incluso cuando ocurren situaciones incestuosas
donde el anadlisis de X-STRs permite distinguir
entre ciertas relaciones, por ejemplo padre - hija
vs. abuelo-hija, padre hijavs. medio hermano - hija,
entreotras[1].

A diferencia de las mujeres, en los
hombres, dado su cardcter hemicigético para el
cromosoma X, este se hereda a su descendencia
femenina casi en ausencia de recombinacién, a

MicroScan

excepcion de las regiones pseudoautosdmicas
denominadas PAR1y PAR2, las cuales recombinan
con regiones homologas en los extremos del
cromosoma sexual Y (Figura1)
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De esta manera, los hombres trans-
mitirdn a toda su descendencia femenina el
cromosoma X y a su descendencia masculina el
cromosoma Y casi en ausencia de recombinacion;
por lo tanto, todas las hijas mujeres compartiran al
menos un alelo para cada marcador del
cromosoma Xy todos los hermanos compartiran el
haplotipo del cromosoma Y, a menos que ocurra
una mutacion [2,3]. Debido a que los X-STRs estdn
ubicados en un mismo cromosoma (Figura 2), los
alelos de dos o mas marcadores pueden
transmitirse juntos, lo cual aumenta la posibilidad
de cosegregacion no aleatoria de los alelos de
diferentes loci o desequilibrio de ligamiento (LD,
linkage disequilibrium).

> > Figura2:
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El desequilibrio de ligamiento (LD) entre
STRs varia entre poblaciones ya que esta influen-
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ciado por fuerzas evolutivas tales como seleccidon
natural, mutacidn, deriva genética, efecto
fundador, mezcla y estratificacién de las
poblaciones por lo tanto, es fundamental calcular
este LD entre los microsatélites estudiados para
cada poblacion en particulary tener en cuenta que
cuando existe desequilibrio de ligamiento, debe
usarse para el cdlculo de probabilidad de
parentesco las frecuencias haplotipicas estimadas
directamente a partir de muestras de la poblacidn
de referencia y no pueden ser calculadas a partir
del producto de las frecuencias alélicas corres-
pondientes, por separado, de cadalocus[4].

A pesar de las grandes ventajas que
ofrecen los X-STRs, la poblacién Argentina no
contaba hasta ahora con una base de datos
representativa de nuestro pais, lo cual limitaba sus
aplicaciones en los analisis forenses de rutina. Por
este motivo y luego de un muy laborioso trabajo
experimental y de analisis estadisticos de los
datos, hemos publicado la primera base de datos
representativa de nuestra poblacidn que involucra
12 X-STRs incluidos en los cuatro grupos de
ligamiento del Investigator Argus X-12 kit (Figura

2).

La base de datos se encuentra publicada
en el articulo titulado “X-chromosome data for 12
STRs: Towards an Argentinian database of forensic
haplotype frequencies”, M.G. Garcia, et al.
Forensic Science International: Genetics 41 (2019)
e8-e13.

El articulo contiene informacidn sobre las
frecuencias alélicas obtenidas porlocus paralos 12
X-STRs, las frecuencias haplotipicas calculadas por
grupo de ligamiento y para el el set total de lociy
las tasas de mutacion, calculados a partir del
analisis de los perfiles genéticos de 914 muestras
pertenecientes a duos padre-hija, a partir de los
cuales obtuvimos informacién de 914 haplotipos



(no relacionados) de residentes de todas las Los datos obtenidos podran ser aplicados
provincias argentinas. a partir de ahora en los cdlculos estadisticos que
involucren el andlisis de marcadores genéticos de

> > Figura 3. Portada del articulo "X-chromo- cromosomaX.
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