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RESUMEN: La valoracion de la prueba de ADN en casos forenses no siempre es facil. En
aquellos casos en que las muestras contienen muy poco ADN y este estd degradado y a
menudo mezclado con otros perfiles la interpretacion llega a ser muy compleja y constituye el
reto principal de los estudios de ADN con fines forenses. Los efectos estocasticos que se
producen en la PCR dan lugar a artefactos que complican la evaluacién estadistica de los
perfiles. En los Ultimos afios, fruto de un gran esfuerzo cientifico se ha desarrollado un marco
matematico muy robusto de interpretacién de este tipo de perfiles, lo que unido al desarrollo de
software libre y de un esfuerzo enorme de estandarizacién, hace que seamos capaces en la
actualidad de proporcionar una razén de verosimilitud (esto es una probabilidad de coincidencia
de perfiles balanceando la visién de la acusacién y la visién de la defensa) en muchos de estos
casos complejos.
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ABSTRACT: The evaluation of the DNA test with forensic purposes is not always easy. In those
cases where biological samples contain a scarce amount of DNA (sometimes also degraded),
and are frequently mixed with DNA form other donors, the interpretation of the results can be
very complex; in fact this is one of the main challenges in forensic DNA tests. Stochastic effects
that are produced during the PCR process vyield artifacts that complicate the statistical
evaluation of DNA profiles. During the last years, as a consequence of a great scientific effort, a
very robust mathematical model has been developed in order to interpret this type of critical
DNA profiles. Thanks to the development of open source and free software and to a big struggle
for standardization, today we are able to report a likelihood ratio (probability of matching DNA
profiles considering the points of view of the prosecutor and defense) in many complex cases.
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1. INTRODUCCION

El andlisis genético de muestras biolégicas desconocidas (aquéllas que no sabemos de quién
proceden) que estan relacionadas con hechos delictivos comprende una serie de pasos en el
Laboratorio: extraccion del ADN (es decir, separacién de los acidos ribonucleicos del resto de
componentes celulares), cuantificacion y cualificacion del ADN extraido (con el fin de conocer si
nos enfrentamos al analisis de una muestra con suficiente calidad y cantidad de ADN o por el
contrario estamos ante una muestra critica), amplificacién del ADN mediante la reaccion en
cadena de la polimerasa o PCR (que produce muchas copias de fragmentos de ADN que nos
interesan para identificar individuos y que llamamos marcadores genéticos, ya que no todo el
ADN de un individuo es interesante para su identificacion) y electroforesis capilar (para lograr la
separacién y deteccion de los fragmentos de ADN copiado en un grafico llamado
electroferograma).

En los casos en los que las muestras biologicas halladas en la escena del delito son de buena
calidad y contienen suficiente ADN, este proceso es rapido y permite la obtencién de perfiles
genéticos completos (cAdigos alfanuméricos caracteristicos de cada individuo), que se pueden
comparar facilmente con muestras indubitadas de sospechosos o victimas. Sin embargo, el
Laboratorio de genética obtiene a veces resultados de dificil interpretacidn, ya que los perfiles
genéticos de la escena proceden de muestras de mala calidad (por su antigiiedad o por su
mala preservacién) o escasa cantidad de ADN y por tanto con perfiles problematicos
(incompletos, con escasa sefal en algunos marcadores, con sefiales adicionales, etc.) [1]. En
este capitulo describiremos por qué se obtienen perfiles genéticos probleméticos en algunas
muestras biolégicas de la escena y cdmo podemos interpretarlos y evaluarlos a la hora de
compararlos con perfiles genéticos procedentes de muestras indubitadas. Con las nuevas
recomendaciones de la International Society for Forensic Genetics (ISFG) sobre la
interpretacién estadistica de perfiles genéticos procedentes de muestras biolégicas con escaso
contenido en ADN [2], tenemos ya la base cientifica y las herramientas necesarias para
abordar este tipo de perfiles genéticos. El lector se dara cuenta de que en genética forense a
veces los resultados no son blancos o negros, sino que la escala de grises es amplia.

2. QUE ES UN PERFIL GENETICO

Para entender qué problemas pueden surgir en el andlisis de perfiles genéticos, primero
tenemos que saber qué es exactamente un perfil genético. Pues bien, un perfil genético no es
mas que una serie de numeros (alelos, caracteristicos de cada individuo) referidos a una serie
de fragmentos de ADN (marcadores genéticos) como puede observarse en la Figura 1. Cada
marcador genético es un fragmento de ADN de unas 100-500 unidades (pares de bases), es
decir que estudiamos una parte minima de todo el ADN que tiene un individuo (formado por
3000 millones de unidades) [3]. El nimero de marcadores genéticos estudiados ha ido
aumentando a lo largo de los afios, estando hoy en dia en torno a los 21-23 marcadores.

Para cada marcador genético, un individuo puede mostrar como maximo 2 nimeros (alelos),
uno procedente de su padre y otro de su madre. Asi, si para un marcador genético concreto en
la poblacion espafiola estan representados los alelos (posibilidades) del 5 al 12, un individuo
puede poseer por ejemplo los alelos 7 y 8 si hered6 alelos distintos de su padre y de su madre
(el individuo es heterocigoto 7-8 para ese marcador) o puede poseer dos copias del mismo
alelo (por ejemplo del alelo 8) si heredd el mismo alelo de ambos progenitores (el individuo es
homocigoto 8-8 para ese marcador). Esta caracteristica permite al genetista inferir si el perfil
genético que se detecta en una muestra de la escena del delito procede de mas de una
persona, ya que si procede de mas de un individuo observaremos mas de dos alelos en la
mayoria de los marcadores genéticos.



3. LOS EFECTOS ESTOCASTICOS EN EL ANALISIS DE PERFILES GENETICOS

La cantidad de casos criminales que se han podido esclarecer con la ayuda de los estudios de
ADN en los ultimos afios ha hecho que se tenga una gran confianza en estos analisis, sin
embargo el test de ADN también tiene sus limitaciones. Por un lado existen limitaciones
inherentes a la propia biologia (mutaciones, patrones tri-alélicos, etc.) que complican la
interpretacion de los resultados, pero seria objeto de otro capitulo y no entraremos en ellos.
Nos referiremos Unicamente a problemas y limitaciones debidos a la analitica, motivados
principalmente por la calidad de las muestras recogidas en la escena que se analizan en los
laboratorios. Los métodos que utilizamos para obtener un perfil genético (extraccion de ADN,
cuantificacion, amplificacién, etc.) no son ni mucho menos eficaces al 100%; esto significa que
si una muestra biol6gica contiene por ejemplo 10.000 copias del fragmento de ADN que
queremos estudiar (marcador genético) no vamos a obtener exactamente 10.000 copias del
mismo tras el primer paso del andlisis (extraccion de ADN) y lo mismo ocurrird en pasos
posteriores. Pero con esta cantidad de copias de partida, aun podemos obtener suficiente
cantidad de ADN como para que el analisis finalice exitosamente.

Por el contrario, cuando la cantidad de ADN de partida es minima y ademas aplicamos
procesos que no son eficaces totalmente, el resultado que obtenemos puede verse
comprometido. Es éste el tipo de muestras que sufren los llamados efectos estocasticos que
describiremos a continuacién con un ejemplo.

Imaginemos que estamos ante una muestra que para cierto marcador genético muestra los
alelos A y B (heterocigoto A-B) y que tras la extraccién de ADN sélo hemos logrado obtener 7
copias del alelo A y otras 7 del alelo B. Estas copias se obtienen suspendidas en un medio
liqguido de cantidad variable segun el tipo de extraccion, pero supongamos que las tenemos
suspendidas en 50 microlitros de medio liquido. Para proceder a la amplificacion por PCR de
esta muestra no utilizamos todo el volumen obtenido sino que tomamos una alicuota con una
micropipeta. Si repitiéramos el proceso de toma de alicuota muchas veces (volviendo a
depositar la alicuota tomada en el medio liquido) y tuviéramos la posibilidad de contar cuantas
copias de cada alelo hemos logrado capturar cada vez, veriamos que es muy variable de unas
alicuotas a otras (ver Figura 2). Concretamente tendriamos una distribucion en la que con mas
probabilidad obtendriamos 7 alelos y con probabilidades decrecientes obtendriamos 6, 5, 4, 3,
2, 1y 0 alelos, asi como 8, 9, 10, 11, 12, 13 y los 14 alelos. A su vez, para cada niumero de
alelos capturados, obtendriamos otras distribuciones; es decir de las veces que hemos
capturado 7 alelos, la mayoria serian 3 copias del alelo Ay 4 del B (o viceversa) y con menos
probabilidades iriamos obteniendo 5 del Ay 2 del B (o viceversa), 6 delAyl1delBo 7 del Ay
ninguna del B (o viceversa).

Si cada una de estas alicuotas la sometemos a un proceso de amplificacion y posterior
electroforesis, obtendriamos diferentes intensidades de sefial para cada alelo (altura de los
picos en el electroferograma) dependiendo del nimero de copias de cada uno introducidas en
el tubo de reaccién de amplificacién. Y es exactamente esto lo que ocurre en la realidad, que
en muestras criticas los resultados obtenidos son variables de un experimento a otro, aunque
pueden parecerse (ver Figura 3).

Por tanto, en nuestro ejemplo anterior podemos obtener resultados variables en experimentos
repetidos: (i) una ausencia total de alelos AB (si en la alicuota tomada no logramos capturar
ninguna copia de los mismos), (ii) presencia de sélo uno de los alelos (si en la alicuota habia
copias suficientes de un alelo pero no del otro), (iii) presencia de ambos alelos pero en
cantidades desequilibradas (si en nuestra alicuota obtuvimos mas copias de un alelo que de
otro) o (iv) presencia de ambos alelos en cantidad equilibrada (si logramos obtener suficientes
copias de ambos en nuestra alicuota).



Cada uno de estos resultados tiene un nombre concreto. La ausencia total de alelos en un
marcador se denomina “drop-out de locus” (pérdida del marcador); la ausencia de s6lo un alelo
en un individuo que realmente posee 2 alelos distintos (es heterocigoto) se llama “drop-out
alélico” (pérdida alélica); y la deteccidon de los dos alelos de un heterocigoto pero de forma
desproporcionada (uno mas intenso que el otro) se denomina “desequilibrio de heterocigotos”.

Desgraciadamente, los efectos descritos hasta ahora en cuanto a la deteccion de alelos no son
los Unicos efectos que producen los fendmenos estocasticos en los resultados del andlisis.
También es posible la detecciéon de un alelo adicional que realmente no esta presente en la
muestra estudiada. A este fendmeno se le denomina “drop-in alélico” (ganancia de algun alelo)
y se debe a la presencia de alelos espurios presentes en el ambiente de trabajo, que no se
detectan cuando las muestras objeto de analisis son de buena calidad, pero detectables
cuando se analizan muestras de bajo contenido en ADN.

Existen otros efectos producidos por los fendmenos estocasticos (por ejemplo, aumento de
“stutters”), pero dado que el presente texto esta dirigido a profesionales forenses no genetistas,
no nos detendremos a describirlos. Se han incluido aqui Unicamente los conceptos necesarios
para comprender como evaluar estadisticamente las comparaciones entre perfiles genéticos
procedentes de muestras criticas con perfiles genéticos procedentes de muestras indubitadas.

Para resumir este apartado, diremos como conclusion que en muestras de buena calidad, los
resultados obtenidos en el electroferograma son el reflejo del perfil genético real, mientras que
en muestras criticas podemos obtener electroferogramas que no son exactamente el reflejo del
perfil genético real. Pero también es verdad que hay diferentes grados de “perfiles irreales”. En
ocasiones s6lo obtenemos resultados problematicos en 2-3 de los marcadores que conforman
el perfil genético; es evidente que un perfil genético de estas caracteristicas debe evaluarse.
Desafortunadamente, en otras ocasiones obtenemos resultados demasiado inciertos a lo largo
de todo el perfil (en la mayoria de sus marcadores), lo cual nos lleva a reportar el resultado
como no concluyente.

4. LA EVALUACION ESTADISTICA DE PERFILES GENETICOS DE MUESTRAS DE
BUENA CALIDAD

Es obvio que para entender como se evalla estadisticamente un resultado genético
procedente de muestras bioldgicas con bajo contenido en ADN, es necesario primero entender
cémo se realiza esta evaluacion en muestras de buena calidad [4, 5].

El genetista forense ofrece al juez los resultados de la prueba genética con el fin de que éste
pueda combinar la informacién obtenida en la prueba de ADN con otras informaciones no
genéticas obtenidas durante la investigacion. Para ello evaluamos los resultados de la analitica
desde dos puntos de vista contrarios y mutuamente excluyentes (desde la perspectiva de la
acusacion y desde la perspectiva de la defensa), mediante un cociente llamado Razén de
verosimilitud o LR (del inglés Likelihood Ratio). El calculo de este cociente implica el
establecimiento de dos hipétesis sobre los hechos, por ejemplo:

H, (hipétesis de la acusacion) = la mancha de sangre hallada en la escena
del crimen pertenece al acusado

Hq (hipétesis de la defensa) = la mancha de sangre hallada en la escena del
crimen NO pertenece al acusado, sino a otra persona al azar de la
poblacién espafiola.

El LR nos mide la probabilidad de haber obtenido los resultados del andlisis genético de la
mancha biolégica y de la muestra biolégica del acusado (sea cual sea este resultado, es decir,
coincidan sus perfiles genéticos 0 no) bajo las dos hipétesis mencionadas. En términos mas



entendibles, nos mide cuantas veces es mas probable haber obtenido esos resultados
genéticos si suponemos que el acusado dejé la mancha en comparacion al supuesto de que
otro individuo dejé esa mancha en la escena del delito. Y se formula de la siguiente forma:

P(E|Hp) probabilidad de obtener el perfil genético suponiendo que la sangre es del acusado
LR = =
P(E|Hd) probabilidad de obtener el perfil genético suponiendo que la sangre NO es del acusado

siendo E = evidencia (el resultado genético en la muestra hallada en la escena y en la muestra
biologica del acusado) y P = probabilidad.

Supongamos que el perfil genético hallado en la mancha coincide perfectamente con el perfil
hallado en la muestra indubitada del acusado. Evidentemente, bajo el supuesto de que el
acusado dej6 la mancha de sangre (Hp), encontraremos su perfil genético en la mancha con
probabilidad 1 (con probabilidad del 100% en forma de porcentaje, es decir, siempre) pues no
puede aparecer en la evidencia un perfil genético distinto al del acusado si es él la persona de
la que procede la mancha de sangre de la escena. Por tanto, el numerador del cociente del LR
serd 1 en este caso: P(E|Hp) = 1.

Pero bajo el supuesto de que la mancha de la escena NO pertenece al acusado, la
probabilidad de la evidencia cambia. Si la mancha no es del acusado tiene que pertenecer a
alguien de iguales caracteristicas al acusado (con el mismo perfil genético) y por tanto esta
probabilidad se traduce en la frecuencia con que ese perfil genético aparece en la poblacion
(por ejemplo en 5 de cada 10 millones, es decir 5/10.000.000 = 0,0000005). Por tanto, el
denominador del cociente del LR sera en este ejemplo: P(E|Hd) = 0,0000005

Ahora sélo tenemos que calcular el LR total: LR = 1/0,0000005 = 2.000.000.

Pero ¢qué significa realmente este resultado? Significa que es 2 millones de veces mas
probable hallar el perfil genético encontrado en la mancha de la escena si suponemos que esa
mancha la dejé el acusado (Hp) que si suponemos que la dejé otra persona (Hd). Es decir, la
evidencia muestra un resultado a favor de la hipétesis de la acusacion (2 millones de veces
mas a favor de la acusacién respecto a la defensa).

5. VALORES QUE PUEDE TOMAR EL LR

Acabamos de ver un ejemplo en el que los valores que alcanza el LR son elevadisimos, y este
es el caso habitual en la evaluacion estadistica de la prueba de ADN cuando los perfiles
genéticos de las muestras de la escena e indubitada son de buena calidad y coinciden entre si.

Pero no debemos perder la perspectiva y dejarnos influir por estos resultados abrumadores,
pues el LR puede tomar en realidad cualquier valor entre 0 e ». Podemos clasificar los posibles
valores obtenidos en tres categorias, si atendemos al significado de los mismos:

a) Cuando el LR > 1 se ve favorecida la hipétesis de la acusacion; cuanto mas elevada
sea la cifra mayormente favorecida se vera esta hipétesis.

b) Cuando el LR = 1 la evidencia es neutra, es decir, con los resultados de ADN las
hipétesis de la acusacion y la defensa no se ven modificadas (los resultados de ADN
no aportan nada). Este es el caso cuando no obtenemos ningun resultado tras el
analisis de una muestra (por su mal estado de conservacion o su extremadamente
escasa cantidad de ADN).

¢) Cuando el LR < 1 se ve favorecida la hipotesis de la defensa; cuanto menor que 1 sea
la cifra mayormente se verda favorecida esta hipotesis.

Por tanto, por medio del LR, el jurista o el médico forense puede hacerse una idea del
significado real de la prueba genética. Sin embargo, como veremos en la discusion de éste



trabajo, hasta ahora s6lo se han venido informando valores de LR muy superiores a 1 en los
informes de genética.

6. LA EVALUACION ESTADISTICA DE PERFILES GENETICOS DE BAJO
CONTENIDO EN ADN (EL MODELO SEMI-CONTINUO)

Conviene hacer un poco de historia para abordar este apartado. Hasta hace relativamente poco
tiempo, se valoraban los perfiles genéticos y por consiguiente el LR de forma binaria. Para ello
se utilizaban dos términos: (i) inclusiéon” o “no exclusion” cuando el perfil genético de la muestra
de la escena del delito coincidia con el de la muestra indubitada (Ver Figura 4a) y (ii)
“exclusion”, si el perfil genético de la muestra de la escena no coincidia con el perfil genético de
la muestra de referencia (ver Figura 4b).

En el primer caso el LR se calcula como hemos visto en el apartado 4 referente a la evaluacion
de perfiles genéticos de buena calidad (Ver Figura 4a). En el segundo caso ni siquiera se
realizaba el célculo del LR, ya que se aseguraba que el perfil genético hallado en la muestra
tomada de la escena del delito no podia proceder del acusado. Pero si quisiera calcularse el LR
se haria de la siguiente forma (Ver Figura 4b):

Bajo el supuesto de que el acusado dej6 la mancha de sangre (Hp), el perfil genético que
aparece en la muestra de la escena no puede haber sido aportado por él, es decir, no puede
aparecer en esta muestra un perfil genético distinto al del acusado y por tanto, el numerador
del cociente del LR serd 0 en este caso: P(E|Hp) = 0. Y el denominador del LR continuaria
siendo la frecuencia con la que aparece el perfil de la muestra de la escena en la poblacion.

Pero, ¢qué ocurre cuando estamos ante un perfil genético que ha sufrido los efectos de
fenémenos estocasticos?; ¢ qué ocurre cuando la muestra de la escena nos muestra un perfil
genético que no es idéntico al del acusado pero se parece al del acusado? (Ver Figura 4c) ¢es
correcto obviar este resultado? ¢qué valor tomaria el LR en este caso?. Pues bien, para
realizar esta valoracién hay que tener en cuenta las probabilidades de que ocurran los efectos
descritos anteriormente (drop-out y drop-in), pues para explicar el resultado obtenido es
necesario recurrir a ellos y suponer que han podido tener lugar.

En el ejemplo de la Figura 4c observamos que en la muestra desconocida se detect6 el alelo
14 dnicamente, mientras que en la muestra de referencia se detectaron los alelos 10 y 14.
Desde el punto de vista de la acusacion, la Unica posibilidad de explicar este resultado (si
efectivamente la muestra de la escena procede del acusado) es mediante la “ocurrencia de
drop-out del alelo 10” (ademé&s de la “no ocurrencia de drop-out en el alelo 14” y la “no
ocurrencia de drop-in”). Por lo tanto, debemos introducir estas variables en el humerador del
LR atendiendo a la probabilidad de que ocurran (ya no podemos asignar simplemente un valor
de 1 0 100%)):

P(E/Hp) = 1 x Pr(D) x Pr(noD) x Pr(noC), siendo Pr(D) la probabilidad de que se perdiera un
alelo, Pr(noD) la probabilidad de que no se perdiera el otro alelo y Pr(noC) la probabilidad de
que no ocurriera ganancia alélica.

Desde el punto de vista de la defensa lo que ha ocurrido es muy distinto; este resultado
obtenido en las muestras de la escena e indubitada se explica porque los restos biologicos
hallados en la escena no proceden del acusado. Pero hay que definir entonces de quién
proceden, y aqui se nos presentan varias posibilidades:

a) Que realmente el perfil de la muestra de la escena es 14-14 (homocigoto) y no ha ocurrido
drop-out en ninguno de los dos alelos, ni drop-in: frec(14-14) x Pr(noD) x Pr(noD) x
Pr(noC)



b) Que realmente el perfil de la muestra de la escena es heterocigoto 14-Q (siendo Q
cualquier alelo), no ha ocurrido drop-out del alelo 14, si ha ocurrido drop-out del alelo Q y
no ha ocurrido drop-in: frec(14-Q) x Pr(D) x Pr(noD) x Pr(noC)

c) Que realmente el perfil de la muestra recogida en la escena sea QQ (homocigoto, siendo
Q cualquier alelo distinto del 14), ha ocurrido drop-out de los dos alelos Q, ha ocurrido
drop-in del alelo 14: frec(Q-Q) x Pr(D) x Pr(D) x Pr(C) x frec(14)

d) Que realmente el perfil de la muestra de la escena sea QQ’ (heterocigoto con alelos
distintos a 10 y 14), ha ocurrido drop-out de los alelos Q y Q’, ha ocurrido drop-in del alelo
14: frec(Q-Q’) x Pr(D) x Pr(D) x Pr(C) x frec(14)

Por tanto, en el caso de la Figura 4c el LR seria mas complejo que en el caso de que los
perfiles genéticos coincidieran totalmente:

P(E[Hp) Pr(D) x Pr(noD) x Pr(noC)
LR = =
P(E|Hd) frec(14-14) x Pr(noD) x Pr(noD) x Pr(noC) + frec(14-Q) x Pr(D) x Pr(noD) x Pr(noC) + frec(Q-Q)
x Pr(D) x Pr(D) x Pr(C) x frec(14) + frec(Q-Q’) x Pr(D) x Pr(D) x Pr(C) x frec(14)

No es intencién de los autores que el lector tenga un conocimiento profundo de las férmulas
agui expuestas; simplemente son ejemplos de casos particulares. Lo que interesa es que el
lector capte la filosofia de la interpretacion de este tipo de perfiles genéticos y se dé cuenta de
que la interpretacion de perfiles con baja cantidad de ADN tiene su dificultad. Afortunadamente
hoy en dia disponemos de software para realizar estos célculos tan complejos (por ejemplo,
LRmix [6]).

En el ejemplo de la Figura 4c, si calculamos el LR para este marcador suponiendo una Pr(D)
del 0,01 y una probabilidad de drop-in del 0,05, obtenemos un valor de 0,899. Sin embargo, si
eliminamos este marcador de la valoracién estadistica el valor de LR que estamos asignando al
no realizar el calculo es 1 (evidencia neutra). Se puede observar por tanto que la eliminacion
del marcador en la valoracion estadistica va en contra del acusado, ya que para este marcador
se ve mas favorecida la hipétesis de la defensa que la de la acusacion, es decir, el resultado de
la prueba de ADN no es neutro.

7. DISCUSION

Los nuevos modelos matematicos desarrollados para la interpretacién de perfiles genéticos
revolucionaran la visién general que se tiene hoy en dia de la consolidada prueba de ADN.
Hasta ahora, es cierto que en los informes periciales de ADN se suele incluir el valor del LR
sélo cuando éste es abrumador (LRs del orden de millones, es decir muy a favor de la hipétesis
de la acusacion, con una fuerza de millones), es decir s6lo en los casos en los que los
resultados no ofrecen apenas dudas. Esto se ha venido realizando asi por dos motivos
principalmente:

a) Un cierto miedo por parte del genetista forense a que el juez no interprete
correctamente la prueba de ADN.

b) La ausencia de las herramientas adecuadas para valorar estadisticamente perfiles
genéticos conflictivos, cuestiébn que recientemente estd siendo objeto de muchos
trabajos de investigacion.

El célculo del LR es la forma méas aséptica de interpretar los resultados de cualquier prueba
forense y se ha recomendado su aplicacién con el fin de que el juez la pueda interpretar mejor
los resultados y no caiga en falacias. Pero ademas de ser la forma mas aséptica de evaluacion,
es la Unica manera de evaluar los casos en los que se detectan mezclas de ADN procedentes
de méas de un donante. Con este procedimiento logramos separar las funciones de peritos y



jueces, aunque es verdad que esto no se ha logrado del todo y en ocasiones el perito asume
aun el rol que no le corresponde.

Pongamos un ejemplo para ilustrar esta afirmacién. Muchos genetistas forenses no informarian
hoy en dia de un resultado si el valor del LR fuera por ejemplo 2. Que el LR sea 2 significa que
tras el analisis genético se favorece la hipétesis de la acusacion, concretamente se favorece el
doble que la hipodtesis de la defensa. Por tanto, si el juez tenia la creencia de que el acusado
era culpable por otros medios de prueba, antes de conocer los resultados del analisis genético,
tras el resultado de la prueba de ADN el juez debera de multiplicar por 2 su grado de creencia
de culpabilidad.

Pero para un genetista un LR = 2 es tremendamente bajo, no significa practicamente nada, y
por eso decide no informar de este resultado al juez (con el miedo de que el juez sélo tenga en
cuenta este resultado y condene al acusado porque la “culpabilidad” ahora es del doble). Es
decir, el genetista esta tomando una decisién que no le corresponde.

Los que llevamos muchos afios trabajando en el campo de la biologia forense alin recordamos
cuando asistiamos a los juicios con informes periciales donde el LR era 2. Este era el caso
cuando sélo éramos capaces de analizar el sistema ABO y obteniamos grupo sanguineo A en
la muestra de la escena del delito y en la muestra de referencia (la frecuencia de grupo A en la
poblacién espafiola es aproximadamente de 0,5, porloque el LR =1/0,5=2). Y la verdad es
que los jueces entendian muy bien este resultado, porque sabian que el grupo A es muy
frecuente en poblacion espafiola. Interpretaban por tanto que el resultado genético no
contradecia la hipétesis de la acusacién, pero que su peso respecto a la culpabilidad no era
elevado (cualquier otro individuo del grupo A podria haber dejado la mancha en la escena del
delito y habia bastantes en Espafia). Asi que su decisién final se apoyaba en muchas otras
pruebas ademas de las practicadas en el laboratorio de biologia forense.

Sin embargo, en la era del ADN, los jueces han perdido esta referencia porque, a diferencia del
conocido sistema ABO (“grupo sanguineo” para los legos en la materia), la frecuencia que un
perfil genético puede tener es desconocida para ellos. Y muchos genetistas tienen la creencia
de que si le informan al juez de que “el ADN coincide” (aunque sea con un LR de 2),
automaticamente el juez va a dictar sentencia contra el acusado. Por tanto, el entendimiento de
la valoracién de la prueba de ADN por parte de los juristas necesariamente pasa por el
entrenamiento de los genetistas para lograr transmitir de forma correcta su significado.

En este trabajo hemos expuesto los problemas del test genético mas habitual en los casos
criminales, el analisis de marcadores genéticos localizados en el ADN nuclear autosémico.
Pero hay otras pruebas genéticas que no aportan tanta informacion como lo hace la obtencién
de un perfil genético, como el analisis de ADN mitocondrial (heredado directamente via
materna y por tanto idéntico en todos los individuos relacionados matrilinealmente) o de
marcadores localizados en el cromosoma Y (heredado de padre a hijos varones directamente y
por tanto idéntico en todos los varones relacionados patrilinealmente). Los valores de LR que
se alcanzan tras estos tipos de analisis son como mucho del orden de miles, y sin embargo el
genetista los informa porque sabe explicar el significado de este valor. Lo mismo tendria que
ocurrir cuando nos enfrentamos a un perfil genético que no es del todo coincidente con el del
acusado, ya que en la actualidad existen recomendaciones internacionales [2] y herramientas
informaticas disponibles para evaluar perfiles probleméaticos [6], pero que se pueden informar
pues no alcanzan el estatus de ser resultados no concluyentes.

No es objeto de este articulo que el lector aprenda la formulacion del LR de cada caso
particular ni recomendar que cualquier perfil genético se valore estadisticamente sea cual sea
su calidad. Obviamente no todos los perfiles genéticos de muestras criticas se valoran; es el



analista el que decide si un perfil conflictivo debe ser valorado o simplemente ser informado
como no concluyente.

En el pasado muchos laboratorios no consideraban en la valoracion estadistica final los
resultados obtenidos en un marcador genético si éste no coincidia con el obtenido en la
muestra del acusado (y los demas marcadores si coincidian). Y se hacia porque el analista
intuia que, por la calidad del perfil genético en cuestion, la no coincidencia en un marcador era
simplemente un efecto de los fendbmenos estocasticos. Pero, como hemos podido comprobar,
eliminar un marcador genético de la evaluacién estadistica es injusto para el acusado en la
mayoria de ocasiones.

Hoy sabemos cémo integrar los efectos producidos por los fendmenos estocasticos en el
célculo del LR, lo cual nos permite ser alin mas imparciales y cientificos en la interpretacion de
la prueba de ADN.
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Figura 1. Perfil genético de 17 marcadores genéticos (tablas) y electroferograma de 4 de los
marcadores genéticos del perfil (sombreado en tabla y gréfico).
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Figura 2. Representacion de los efectos estocasticos producidos al tomar repetidas veces una
alicuota de un extracto de ADN con 14 copias de alelos (7 del alelo A y 7 del alelo B).

Modificado de Peter Gill.
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Figura 3. (A) En muestras de buena calidad se obtiene una proporcién equilibrada de ambos
alelos tras su amplificacién y deteccién. (B) En una muestra con bajo contenido en ADN
obtenemos distintos resultados segun la proporcién de alelos capturados. En el apartado B no
se incluyen todos los posibles resultados, s6lo se muestran ejemplos de equilibrio entre ambos
alelos, desequilibrio y drop-out del alelo B en rojo. Modificado de Perter Gill.
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Figura 4. Célculo del LR en situaciones de coincidencia / no coincidencia entre el perfil
genético de referencia (acusado) y el perfil genético hallado en la muestra tomada de la escena
del delito. Para simplificar se muestran ejemplos para un Gnico marcador genético.
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