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RESUMEN

La informacién de la region pseudoautosémica del cromosoma Y (CY) ha
sido aplicada en estudios de linajes paternos tanto para identificacion humana
como en casos de interés forense relacionados con ataques sexuales, asi como
en estudios antropolégicos, entre otros. Existe un conjunto de STRs del CY (Y-
STRs) ampliamente utilizados al ser analizados con kits comerciales: Powerplex-Y
(Promega), y el Y-filer™ (Applied Biosystems) que incluyen 12 y 17 Y-STRs,
respectivamente.

En el presente trabajo quedé demostrada la eficiencia de STRs del CY (Y-STRs),
en casos forenses relacionados con ataques sexuales.

Adicionalmente y debido a que no existen reportes de haplotipos Y-STRs del
estado de Aguascalientes, ni se ha hecho un andlisis global para estimar y
relacionar el linaje paterno de las poblaciones mestizas del pais, se determinaron
las frecuencias haplotipicas en la poblacion mestizas del estado de
Aguascalientes, afiadiendo al analisis todos los datos disponibles de mestizos del
sureste, centro y occidente de México para 12 o 17 Y-STRs. Se emplearon los
programas Arlequin 3.0, Genetic Data Analysis (GDA), Treeview, AIDA, SAMOVA
y SPSS ver. 10.0. Ademas, se estimé la ancestria con el software LEADMIX,
considerando como referencia ancestral poblaciones europeas, Asiaticas,
africanas y una amerindia.

Para los datos Y-STRs no publicados de los mestizos de Aguascalientes se
estimaron frecuencias alélicas y haplotipicas, que fueron enviadas a una base de

datos disponible en internet (www.yhrd.orq), ademas de sus diversidades génicas

(h), haplotipicas (D), numero de haplotipos diferentes y promedio de diferencias
pareadas entre haplotipos (m) por locus y poblacién. Con todos los datos
disponibles de otras poblaciones mestizas de México se estimaron los haplotipos
compartidos entre poblaciones, distancias genéticas (Fst) con su valor de
significancia, analisis molecular de varianza (AMOVA), un analisis de varianza que
toma criterios geografico-espaciales (SAMOVA), asi como el indice de

autocorrelacion de ADN (AIDA) para inferir procesos de diferenciacion genética
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entre poblaciones. La representacion grafica de las relaciones genéticas se hizo
por el método neighbor joining (NJ) y por escalamiento multidimensional (MDS).
La distribucion alélica de Y-STRs en la poblacion de Aguascalientes conformada
por mestizos mexicanos, que anteriormente era desconocida fue similar a las
poblaciones de mestizos de Jalisco y Guanajuato, europeas y latinoamericanas.
Se infirid6 una tasa significativa de flujo génico masculino entre las poblaciones
vecinas, congruente parcialmente con el modelo de aislamiento por distancia.
Ademas, los datos confirmaron para el linaje paterno un gradiente de ancestria
Europea que aumenta de sur a norte y viceversa para la ancestria amerindia. Este
trabajo incrementa significativamente las bases de datos disponibles de los

haplotipos comerciales de Y-STRs en mestizos mexicanos.
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SUMMARY

The information of the non-recombining region of the Y chromosome (NRY)
has been applied in studies of paternal lineages for both human identification and
anthropological studies, among others. There is a set of Y chromosome STRs (Y-
STRs) widely used that can be analyzed with commercial kits: the Powerplex-Y
(Promega) and Y-filer kit (Applied Biosystems) that analyzes 12 and 17 Y-STRs,
respectively.

In the present work it was demonstrated the efficiency of STRs of CY (Y-

STRS), in forensic cases related to sexual attacks.
Additionally in Mexico, there is not available a Y-STR report of Mestizos,
particulary from Aguascalientes, and has not been carried out a global analysis in
the country from the paternal point of view. In this work, we determined the Y-STR
haplotype frequencies in Mexican-Mestizo populations from the Aguascalientes
including all data from available southeast mestizos, center and occident from
Mexico, representing the principal regions of Mexico to perform a global analysis of
Y-STRs in the country The software's Arlequin 3.0, Genetic Data Analysis (GDA),
Treeview, AIDA, SAMOVA, and SPSS ver. 10.0 for Windows were employed for
statistical analysis. Additionally, ancestry proportions were estimated with the
program Leadmix, considering European, African and Mexican-Amerindian
populations as ancestral references.

Haplotype frequencies from unpublished from Aguascalientes mestizos

were sent and now are available in the YHRD database (www.yhrd.org). In

addition, allele frequencies, gene diversity (h), haplotype diversity (D), and average
pairwise differences between haplotypes (n), are reported. Including all available
populations we estimated the shared haplotypes between populations, Fst genetic
distances with significancy values, Analysis molecular of variance (AMOVA and
SAMOVA), and Autocorrelation index for DNA analysis (AIDA). The graphical
representation of genetic relationships was performed by the neighbor joining
method (NJ) and multidimensional scaling (MDS plot). The allele Y-STR
distribution of Aguascalientes Mestizos populations was similar to European and
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Latin American populations. A significant rate of male gene flow among
neighboring populations was inferred, partially supporting the Isolation by distance
(IBD) model. Our results confirmed the previous observations of European
ancestry gradient increasing from south to north, and viceversa for the Amerindian
ancestry. This study significantly increases the available databases of Y-STR

haplotypes in Mexican- Mestizos.
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ANTECEDENTES

1. EL GENOMA HUMANO

Segun su localizacion y estructura, el ADN del genoma humano se puede
clasificar en nuclear, y mitocondrial, ambos de interés en el ambito de
identificacion humana, estudios poblacionales y evolutivos. Segun su funcién
biologica el ADN se puede clasificar en dos tipos: el ADN codificante que contiene
la informacién genética para codificar proteinas, y el ADN no codificante, que no
tiene una funcion biolégica obvia (Figura 1).

ADN nuclear
3.000 Mb

Genes 'y secuencias ADN
relacionadas extragenico

ADN ADN Moderado a Copiaunicao bgo
codificador no-codificador altamente repetitivo numero de copias

Repeticiones en
tandem dispersas

Figura 1. Clasificacion de las secuencias del ADN repetitivo.

El término polimorfismo fue empleado por Ford (1940) para designar “la aparicién
conjunta en un lugar de dos o mas formas discontinuas de una especie, de tal
manera que la mas rara de ellas no se puede mantener simplemente a través de
la mutacion periddica”. El descubrimiento de regiones polimérficas en el genoma
humano produjo avances significativos en la creacién de una huella genética que
puede ser usada para la identificacion de individuo. En la practica, para que un

locus sea considerado polimorfico, el alelo mas comun debe tener una frecuencia



poblacional menor del 99% y al menos un 2% de la poblacion debe ser
heterocigota para ese locus. Los polimorfismos pueden ir desde la modificacion de
una sola base hasta cambios en numero y/o tamafio de la secuencia.

Dentro del ADN no codificante se encuentran los microsatélites, también se
conocen como repeticiones cortas en tandem o STRs (Short Tandem Repeats)
(Edwards et al 1991). Los STRs destacan por su polimorfismo y tamafio pequefio
de hasta 400 pb son especialmente idoneos para ser analizados por técnicas
como la reaccion en cadena de la polimerasa o PCR (Polimerase Chain Reaction).

Los STRs estan formados por repeticiones en tandem de secuencias
iguales o similares que varian en longitud. La causa principal de su variabilidad se
oirgina por deslizamientos de unidades de repeticion durante la replicacion

(replication slippage).

1.2 ANALISIS DE POLIMORFISMOS EN LA IDENTIFICACION HUMANA

Los polimorfismos en el ADN minisatélite fueron los primeros en utilizarse
en identificacion humana y fueron denominados RFLPs “Restriction Fragment
Length Polymorphism” (Jeffreys et al 1985a,b). Se identificaron mediante la
digestion de ADN gendmico con enzimas de restriccion y posterior hibridacion con
sondas (Botstein et al 1980). En un primer momento se utilizaron las denominadas
sondas multilocus (MLPs, Multilocus Probes), que detectan multiples loci
minisatélites bajo condiciones poco rigurosas de hibridacion, dando lugar a un
patron complejo de bandas. Este patron de bandas multiples corresponde a
distintos loci con secuencias relacionadas entre si. Jeffreys y su equipo
consideraron que estos patrones serian practicamente especificos para cada
individuo y los denominaron “huellas genéticas” (DNA fingerprints).

Poco tiempo después se comienzan a utilizar sondas que permiten detectar
un anico locus (Wong et al 1987, Nakamura et al 1987b), las denominadas sondas
unilocus (SLPs, Single Locus Probes) que proporcionan una o dos bandas segun
el caracter homocigoto o heterocigoto del individuo para ese locus. De esta
manera se obtiene un perfil unilocus de ADN (DNA profiling). Hoy en dia sdlo las

sondas unilocus debidamente caracterizadas (Brinkmann et al 1992) estan



reconocidas para usos forenses. Estas han supuesto una evidente mejora
metodolégica en la investigacion biol6gica de la paternidad, pero existen
importantes limitaciones para su uso en criminalistica. Un método alternativo, y en
determinados casos mucho mas recomendable que el empleo de sondas, lo
constituye la Reaccion en Cadena de la Polimerasa (PCR) (Mullis and Faloona
1987, Saiki et al 1988) Ya que la principal limitacion que presenta el empleo de
sondas es que el andlisis debe realizarse con ADN integro y en cantidad
suficiente. Otros problemas afiadidos son la laboriosidad del método, el tiempo de
analisis (no menor de dos dias) y la dificil estandarizacién de esta técnica.

La PCR vino a solucionar en gran medida muchas de estas dificultades.
Esta técnica ha supuesto un avance metodoldgico de enorme repercusion en
genética forense, ya que nos permite trabajar con cantidades infimas de ADN auln
estando degradado. Otras ventajas adicionales de la PCR son la rapidez,
sencillez, facilidad de interpretacion y menor costo de la determinacion, ademas
de proporcionar una buena sensibilidad y especificidad.

La amplia lista de polimorfismos amplificables por PCR continto
incrementandose a medida que se estudiaron nuevos loci, se contrastaron
experiencias y los diferentes grupos de investigacion llegan a acuerdos para su
validacion. Sin embargo de todos los polimorfismos analizables por PCR, los de
mayor interés medico-legal fueron los microsatélites o STRs. Los STRs son
particularmente adecuados por ser altamente polimoérficos y presentar un alto
grado de heterocigosidad. Puesto que estos polimorfismos se deben a diferencias
en el nimero de copias de las unidades repetitivas que presentan los distintos
alelos, pueden detectarse tras la PCR mediante electroforesis, generalmente en
geles de agarosa o poliacrilamida. Los STRs pueden ser separados en clases
discretas de alelos y clasificados por el niumero de repeticiones, lo que no es
posible con el empleo de sondas. De este modo se facilita enormemente la estima
de frecuencias (Alford et al 1994, Schmitt et al 1994), constituyendo una ventaja

desde el punto de vista estadistico.



1.3 MICROSATELITES-STRs

Descritos inicialmente por Weber y May (1989) son secuencias pequefias de
ADN repetidas en tandem, constituidas por unidades de 2 a 7 pb que se repiten un
namero variable de veces y que dan lugar a alelos de tamafio aproximado entre 80
y 400 pb. Su gran utilidad se puso de manifiesto debido a su abundancia y
(Beckman y Weber 1992), distribucion (Weber y May 1989, Litt y Luty 1989).
Fueron introducidos en el campo forense a principios de la década de los noventa
por Edwards et al (1991), Polymeropoulos et al (1992a,b) y Tautz (1993), entre
otros investigadores. El polimorfismo de los STRs se debe a la variacion en el
tamafo de los alelos, pero también pueden presentar variaciones en secuencia de

la unidad de repeticion (Figura 2).

MICROSATELITES o STRs

( Repeticiones cortas en tandem )

— il h B
%i Il I N
—56 Hl N

Figura 2. Marcadores microsatélites o STRs, cuya variabilidad se origina por el nUmero de veces
que se repite una secuencia, por lo que existen varios alelos en la poblacion.

STRs simples o de baja microvariacion. Estan formados por dos o mas
unidades de repeticion contiguas e idénticas tanto en longitud como en secuencia.
La diferencia en tamafo entre los distintos alelos es de una unidad de repeticion.
La presencia de alelos intermedios es excepcional. Son de facil tipaje, pero tienen
el inconveniente de su baja heterocigosidad. Entre los STRs simples mas usados
estan HUMTHOL (Edwards et al 1991), HUMF13A1 (Polymeropoulos et al 1991a),
HUMFES/FPS (Polymeropoulos 1991b), que contienen una unidad de repeticion
tetranucleotidica y HUMCD4, cuya unidad es pentanucleotidica y que presenta

importantes diferencias poblacionales (Brinkmann et al 1995).



STRs compuestos o de microvariacion intermedia. Los sistemas comprenden
dos o mas unidades de repeticion contiguas diferentes, que varian tanto en
secuencia como en longitud. EI de mayor interés forense es HUMVWA31/A
(Kimpton et al 1992).

STRs Complejos o de alta microvariacion. Pueden contener varios bloques de
unidades de repeticion de longitud variable, con secuencias intermedias mas o
menos variables. Son frecuentes los alelos intermedios y las sustituciones simples
de bases en algunas unidades, lo que ocasiona importantes variaciones tanto
estructurales como en tamafio, produciéndose problemas de designacion de
alelos. Son los STRs mas dificiles en la asignacion de alelos y se acompafian
también de una tasa de mutacibn mas alta. Se estan utilizando con buenos
resultados sistemas muy polimorficos como HUMACTBP2 (SE33) (Moos y Gallwitz
1983), HUMD21S11 (Sharma y Litt 1992) HUMFIBRA/FGA (Mills et al 1992), que
presentan una alta tasa de heterocigosidad.

Actualmente parece que se estan acumulando evidencias a favor de que los
microsatélites mas simples presentan algun grado de variabilidad interna en su
estructura, por lo que la clasificacion anterior seria cuestionable. Existen STRs
relativamente simples y extremadamente variables al mismo tiempo, como
D12S391 y D1S1656 (Lareu et al 1996, 1997), en los que la asociacion directa
entre variabilidad y complejidad no es sostenible.

Las grandes ventajas de los STRs son su estabilidad y la posibilidad de
realizar PCR multiplex, amplificando varios loci simultaneamente (Kimpton et al
1993). Ademas su analisis se ha facilitado con el uso de fluorocromos y
secuenciadores automaticos de ADN (Ziegle et al 1992). Sus aplicaciones son
muy diversas, como construccion de mapas genéticos, estudios poblacionales,
analisis de ligamiento en enfermedades genéticas, investigacion del cancer,
estudios forenses, etc.Los mas abundantes y faciles de amplificar son los que
contienen 2 pb como unidad de repeticion (Weber y May 1989) pero ciertos
problemas técnicos, como la presencia de bandas “tartamudas” por slippage de la
polimerasa durante la amplificacién, hacen que se utilicen principalmente STRs
con repeticiones de 4 pb, mas apropiados para fines forenses. Cuando se parte de



ADN altamente degradado (Hagelberg et al 1991, Gill et al1992a, Jeffreys et al
1992), la tipificacion de SLPs e incluso AMPFLPs suele ser negativo, mientras que
la amplificacion de STRs proporciona generalmente resultados satisfactorios. En
los laboratorios forenses la tendencia actual viene marcada por la utilizacién de
STRs simples e hipervariables (Lareu et al 1996, 1997), grandes multiplexes (Gillet
al 1995) y multiplexes de STRs de tamafio pequefio, ya que la degradacion del
ADN es inversamente proporcional al tamafio de los fragmentos (Alvarez et al
1996).

1.4 GENERALIDADES DEL CROMOSOMA “Y”

Tras la fecundacion, la mitad del ADN del cigoto procede de la madre y la
otra mitad del padre. La mujer cede a su descendencia un cromosoma X, el varén
en cambio puede contribuir con un cromosoma X o Y, por tanto, el sexo de su
descendencia. El cromosoma Y en los mamiferos es el responsable del desarrollo
testicular, indicando la presencia de un gen responsable que codifica el testis
determining factor (TDF) que hace que las gbénadas indiferenciadas se
transformen en testiculos en una etapa precoz de la embriogénesis.

Los cromosomas X e Y pueden aparearse durante la meiosis e intercambiar
informacion. Este fenOmeno ocurre en ciertas regiones que contienen secuencias
homologas presentes en ambos cromosomas, porque en ellas las secuencias de
ADN no muestran una herencia ligada al sexo en sentido estricto. La region
pseudoautosémica mayor (PAR1) tiene un tamafo de aproximadamente 2,6 Mb
(Figura 3). La recombinacion a nivel de esta regidbn es necesaria para una
segregacion normal de los cromosomas X e Y en la meiosis (Ellis y Goodfellow
1989a). La region pseudoautosomica menor (PAR 2) mide sobre 320 Kb y no
siempre participa en procesos de recombinacién. Ademas, la actividad de
recombinacion de PAR 2 no puede sustituir a la de PAR1 (Freije et al 1992), no
siendo, por tanto, ni necesaria ni suficiente para el éxito de la meiosis masculina.
La zona limite de recombinacion entre PAR1 y la region especifica no
recombinante del cromosoma Y ha sido clonada y secuenciada (Ellis et al 1989b)

y se conoce como frontera pseudoautosémica.



La region no-pseudoatosdmica 0 non-recombining region del cromosoma Y
(NRY) no recombina con el cromosoma X, por lo cual sus loci se transmiten sin
cambio por linea paterna de generacion en generacion (en ausencia de
mutaciones), y es la de principal interés con fines de identificacion humana, tanto a

nivel de individuos como de poblaciones.
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Figura 3. Representacion de un cromosoma Y humano. Regiones pseudoautosémicas (PAR 1y 2)
(5%), la mayor parte (~95%) queda exenta de recombinacion (NRY).

1.5 POLIMORFISMOS EN EL CROMOSOMA Y

Actualmente se conocen diversos tipos de polimorfismos localizados en
este cromosoma Y detectables por PCR muchos de ellos, que incluyen entre
otros: duplicaciones/deleciones (Casanova et al 1985, Jobling et al 1996),
reordenamientos complejos (Lucotte y Ngo 1985), mutaciones puntuales de
cambios de base (Underhill et al 1996, 1997), Inserciones Alu (Hammer 1994), y
los de secuencias repetidas en tandem, de los cuales los minisatélites o STRs del
cromosoma Y son los de interés en este estudio y que denominaremos para fines
practicos Y-STRs (Roewer et al 1992b, Jobling et al)



Actualmente los Y-STRs constituyen una de las clases mas utilizadas de
marcadores de cromosoma Y (Roewer et al 1992a,b; Mathias et al 1994, Kayser et
al 1997). Son polimorfismos muy variables dentro de una poblacién y analizables
por PCR, lo que les hace ser de gran utilidad en genética forense. La facultad de
detectar y discriminar ADN de vardn hace de los STRs del cromosoma Y un eficaz
complemento de los establecidos sistemas autosémicos basados también en
PCR.

1.6 MARCADORES Y-STRs

Los STRs del cromosoma Y descritos presentan unidades de repeticion que
comprenden de dos a cinco nucleétidos, se describen varios de ellos a
continuacion:

Dinucledtidos

DYS288 (locus GDB-ID G00-139-631). Este microsatélite de cromosoma Y posee
como unidad de repeticion el dinucleétido CA y presenta un Unico locus

polimorfico.

YCAI (Mathias et al 1994). Su unidad de repeticion es el dinucle6tido CA Se
detectan dos loci polimorficos.

YCAIl (Mathias et al 1994). También presenta el repeat CA y dos loci polimorficos.
YCAIll (Mathias et al 1994). Comparte con los anteriores la misma unidad de
repeticion, siendo dos los loci polimorficos detectados para el cromosoma Y.
Trinucledtidos

DYS388 (locus GDB-ID G00-365-729). Este STR tiene como unidad de repeticion
el trinucledtido ATA. Tiene un sélo locus polimorfico.

DYS392 (locus GDB-ID G00-456-509). Se caracteriza por el repeat ATT y es

poseedor de un unico locus polimdérfico.

Tetranucleodtidos
DYS19 (locus GDB-ID GO00-121-409). Este STR, primeramente denominado
polimorfismo Y27H39, fue el primero que descrito en el cromosoma Y (Roewer et

al 1992a). La unidad de repeticion es el tetranucle6tido GATA. Presenta un locus

polimorfico.



DYS390 (locus GDB-ID G00-366-115). La unidad de repeticion es CTAT y tiene
solo un locus polimorfico.

DYS391 (locus GDB-ID G00-366-118). Este sistema tiene como motivo de
repeticion el tetramero CTAT y un unico locus polimorfico.

DYS393 (locus GDB-ID G00-456-649). La unidad repetitiva basica es el
tetranucledtido GATA. Existe un sdlo locus polimorfico.

DYS389l/ll (locus GDB-ID G00-366-108). La unidad de repeticion es
tetranucleotidica (CTG/AT) y presenta 2 loci polimorficos.

DYS385 (locus GDB-ID G00-316-257) También en este sistema estan implicados
dos loci. La unidad de repeticion es GAAA.

Pentanucleotidos

DXYS156Y (Chen et al 1994). ElI motivo repetitivo es el pentanucledtido TAAAA.
No es un STR especifico de cromosoma Y, ya que también se amplifica un locus
homélogo en X (DXYS156X).

Los Y-STRs mas usados en el campo de las ciencias forenses debido a su

simplicidad para la tipificacion por PCR se muestran en la tabla 1.

Allele Range Allala Rangs
Marker Repeat Structurs (# of repeats)  Marker Repaat Structurs (# of repeats)
DYS19,/0Y5304 (TAGA)TAGG|TAGA), 10180 DY5446 [TETCT), 10-18
DYS385 [ANGG )7 GAAA), 7-2528 DYS447 [TAATA) | TAAAA], TAATA) | TAAAA), (TAATA), 22-29
DYSaa8 [ATT}, B-18 DYS448 [AGAGAT) Nl AGAGAT), 17-23
DYS288 | (TCTG)L(TCTA), 517 DY5449 TTTC)Negl TTTC 26-33,35-36
Y5389 Il (TCTG),TCTA} N TCTG) TCTA), 2334 DYS450 (TTTTA], B-11
DYSaa0 [TCTAJ TCTG ), (TCTALTCTG)/TCTA, TCADCTA),  17-28  DVS4G2  (TATAGI,(TGTAC) TATAC)/CATAC), TATAC),(CATAG),  27-33
DYSag1 (TCTG),(TCTA), 6-14 [ TATAR]5{ CATAC ) TATAC);(CATAC),( TATAG);
Y5392 AT}, 6-18 DY5453 (AAAT], 513
DYSag2 [AGAT), 517 DY5454 (BAAT], 10-12
YAl [CAY, 1125 DY5455 (AAAT], 512
VAN CA), 1625 DY5456 [AGAT), 14-15
DYS426 (GTT), 9-14 DY5458 [GAAK], 13-20
DvYsSaad [TART), JICTAT), 10-13  DY5459 (TARR), 7-10
DYS428 TGGEAY 513 DYS4G0,GATA A7 1 [ATAG), B-13
DYS436 (1T, 515  DYS4GL/GATA A7 2 (TAGA){CAGH) B-15
DYS4a7 (TCTA}(TCTG), ATCTA), 13-17 Drsd62 (TATG), B-14
DYS438 [TTTTC), (TRl (TTTTC), 6-14 DY5463 (ARG, AAGGE) AAGEA), 18,20-27
DYS430/GATA Ad (GATA), B-15 DY5464 {CCTTY, 11-18
DYSad1 (TTGC), 1310 GATAALD (TCCA),TATC), 11-18
DYSad2 TCTA, 10-14  GATACA (TOTAJTGT Al TCTAJ,TGTAI TCTA), 17,19-26
DYS443 (TG, 12-17 (TGTAY, A TCTA),
DvSadd (TAGA), 1115 GATAH4 {AGAT),CTAT(AGAT),{AGGT)( AGAT) Nag 24-30
DYS44s (TTTAl, 10-13 {ATAG],(ATAC), (ATAG),

Tabla 1. STR- Y mas usuales en genética forense, su estructura y rango de alelos



1.7 NOMENCLATURA DE LOS Y-STRs
Las recomendaciones para la nomenclatura de los Y-STRs son esencialmente

las recomendadas para los marcadores autosémicos (Gill et al. 2001) y plantea los

siguientes criterios de estandarizacion:

1. Las secuencia es siempre leida en direccion 5’-->3’ y la cadena de ADN que es
usada debe ser la Unica que es originalmente descrita en la literatura o en la
primera base de datos del GenBanK.

2. Es recomendable que la nomenclatura sea estandarizada en lo mas posible
mediante la utilizacion del sistema D#S# en donde “D” se refiere a la molécula
de ADN, el primer # debe se Y haciendo referencia al cromosoma Y; “S” hace
referencia a la presencia de una copia de una secuencia simple y finalmente el
segundo # alude al orden en el cual el marcador fue descubierto y categorizado
para el cromosoma Y en particular (Butler M. 2001).

DYS19

D: ADN

Y: cromosoma Y

S: copia de una secuencia simple;

19: orden en el cual el marcador fue descubierto

1.8 USOS DE LOS Y-STRs

Paternidad Bioldgica

La utilidad del andlisis de los polimorfismos de ADN es incuestionable, tanto
en casos rutinarios, en los que se dispone de todas las muestras necesarias,
como en casos especiales de dificil solucidbn por métodos clasicos, por ejemplo,
aguellos en los que se carece de muestra perteneciente al presunto padre
(Odelberg et al 1988), analisis de liquido amniético para determinacion de
paternidad en fetos (Ishiyama et al 1988), paternidades en restos 0seos, en
ausencia de madre, o con familiares via paterna en ausencia de ambos
progenitores, etc.

Los Y-STRs pueden proporcionar informacion adicional en casos de
investigacion biologica de paternidad en hijos varones cuando, por fallecimiento
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del progenitor u otras causas, no estén disponibles datos genéticos relativos al
presunto padre (Pena y Chakraborty 1994). Esta falta de datos puede suplirse con
los obtenidos de familiares varones por linea paterna para comprobar si su
haplotipo coincide con el del supuesto hijo. También pueden aportar ayuda en la
confirmacion de exclusiones. Trabetti et al (1996) y Weichhold et al (1996) han
revisado paternidades con exclusion probada y la han corroborado, en un elevado
porcentaje de ellas, utilizando Unicamente el sistema DYS19. La inclusion de
paternidad basada unicamente en marcadores del cromosoma Y no es factible, ya
que todos los varones pertenecientes al mismo linaje paterno comparten el mismo
haplotipo y se encontrarian implicados.

Criminalistica

Muy frecuentemente los vestigios biologicos de interés en criminalistica se
encuentran en cantidades infimas, sufren deterioro o estan contaminados de
diversas formas, lo que dificulta enormemente su analisis. La determinacién de
polimorfismos de ADN, en especial mediante la PCR, es un procedimiento optimo
cuando necesitamos analizar manchas de sangre minusculas o degradada u otras
muestras (como esperma, saliva, pelos o cabello sin bulbo, fragmentos 6seos, etc)
en las que las técnicas convencionales proporcionan resultados muy poco
satisfactorios. Estan siendo de gran ayuda principalmente en delitos contra la
libertad sexual, en los que, ante la negativa del presunto culpable, no suele existir
mas indicio incriminatorio que el proporcionado por posibles restos de esperma en
prendas de vestir y cavidades corporales.

Los Y-STRs aportan al analisis criminalistico la posibilidad de diferenciar
facilmente muestras compuestas por mezclas de fluidos procedentes de distintos
individuos (Evett et al 1991a,b; Wiegand et al 1992)) y, en en el caso particular de
agresiones sexuales, permiten separar el ADN de células vaginales del ADN
espermatico (Gill et al 1987a,b). Ademas presentan la ventaja de proporcionar
informacion adicional sobre la presencia de ADN de varon en manchas forenses,
particularmente en casos de violacion y asalto sexual, en los que este analisis

ofrece una alternativa.

11



La principal utilidad de estos sistemas se encuentra en los casos de
muestras con mezclas de células masculinas y femeninas. Contrariamente a lo
gue sucede en los sistemas autosdmicos, una elevada cantidad de ADN femenino
no inhibe la amplificacion de los alelos de cromosoma Y (Prinz et al 1997)
permitiendo obtener un perfil especifico de ADN del asaltante, incluso omitiendo el
paso de la lisis diferencial. En aquellas ocasiones en las que esta Ultima
determinacion se presuma ineficaz o arriesgada, por ejemplo, por estar la muestra
muy degradada o por contener una minima cantidad de esperma, estos STRs
pueden incrementar la tasa de éxito en la identificacion del componente masculino
en fluidos corporales con mezcla de células de ambos sexos. Este abordaje no
s6lo es rapido, sino que minimiza también la pérdida de ADN espermatico y
reduce el riesgo de contaminacion.

Los Y-STRs también pueden ser interesantes en la identificacion de otras
mezclas, como por ejemplo, sangre-sangre, sangre-saliva o mezcla de tejidos
similares, en las que no puede aplicarse la lisis celular diferencial. Como otras
posibles aplicaciones podemos incluir la deteccion de células epiteliales
masculinas procedentes de individuos vasectomizados o el permitir una mejor
aproximacion al numero de contribuyentes de semen en casos de violaciones
multiples, obteniéndose en este caso una mezcla de haplotipos de los agresores.

En casos de criminalistica, cuando un sospechoso posee un haplotipo de
cromosoma Y diferente al del culpable estariamos ante una buena razén para su
exclusion, al igual que ocurre con otros sistemas basados en el tipado de ADN. La
inclusion basada solamente en marcadores de cromosoma Y plantea el mismo
problema que hemos comentado al hablar de la investigacion de la paternidad.
Utilizando sistemas autosomicos, la probabilidad de que dos individuos posean
idéntico perfil es habitualmente muy baja (se reduciria al caso de que ambos
fuesen gemelos univitelinos), sin embargo, la determinacién aislada de
polimorfismos de cromosoma Y incluye a todos los familiares varones por via
paterna por compartir idéntico haplotipo, por lo que el veredicto de culpabilidad

debera basarse en otras pruebas adicionales.
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Los casos de agresiones sexuales, como vemos, son ideales para la
aplicacion de este tipo de marcadores de cromosoma Y, lo que va a redundar en
un incremento del niamero de casos resueltos. Este potencial del ADN como medio
de identificacion ha hecho que pronto se propusiese la creacion de bases de datos
formadas a partir de las evidencias recogidas de hechos delictivos, lo que
permitiria la comparacion con sospechosos e interrelacionar delitos cometidos por
la misma persona. En el Reino Unido y Holanda estas bases de datos ya son una
realidad (Werret 1997, Kloosterman y Janssen 1997). En el primero de estos
paises se almacenan perfiles de ADN de inculpados o simplemente sospechosos
y se pretende incluir a toda la poblacién en el futuro. Otros paises se inclinan por
seguir un criterio mas restrictivo, que incluya casos concretos (delitos contra la
libertad sexual, por ejemplo).

Por otro lado, como consecuencia del alto grado de especificidad
poblacional de algunos haplotipos de cromosoma Y, seria razonable hacer
suposiciones sobre el origen étnico de una muestra de ADN hallada en la escena
del delito, caso de portar un haplotipo caracteristico de un grupo particular, lo que
permitiria acotar la busqueda de sospechosos. En algunos casos, cuando las
frecuencias haplotipicas sean conocidas, tal informacion podria utilizarse en
investigaciones, siempre y cuando se establezcan normas cautelares que
garanticen el uso adecuado de esta informacion.

1.8 EJEMPLOS DEL USO DE LOS Y-STRs

En otro ambito, Cassie L (2005) ha puesto de manifiesto que aun en la
ausencia de espermatozoides se pueden realizar analisis o tipajes mediante el uso
del los Y-STRs en virtud de que algunas muestras azoospérmicas no son incluso
probadas debido a la potencialmente baja relacion de ADN masculino en relacion
con el femenino; sin embargo acota, haber obtenido perfiles genéticos con
marcadores del cromosoma Y usando evidencias que incluian hisopos vaginales,
anales, orales e hisopos secos con secreciones propias de un acoso sexual,
reportando perfiles de hasta 10 marcadores en un 29.9 % de las evidencias y
perfiles parciales con 8 6 9 marcadores e incluso logrando perfiles con 5 -6
marcadores en un 40.2 % de los casos estudiados. Por lo que un 86.2 % de las
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muestras que fueron negativas a la identificacion visual de espermatozoides
fueron susceptibles de ser tipificadas mediante el uso de los Y-STRs. En este
mismo contexto, Jaiprakash (2003) logré obtener un perfil genético con 6
marcadores de muestras de semen de personas masculinas vasectomizadas y
azoospermicas.

Dettlaff-Kakol (2002) Implementé el uso de los STR’s especificos del
cromosoma Y realizando investigaciones de personas extraviadas mediante el
analisis del linaje paterno usadas como muestra de referencia.Adicionalmente el
uso de esto marcadores han sido probados con éxito en la complementacion de
investigaciones genealdgicas (Jobling Ma, 2001; Johonson C |, 2002).

Prinz M et al (2001) reporta un caso de abuso sexual via oral en el que la
prueba de amilasa resulté positiva pero que sin embargo se esperaban resultados
pobres en cuanto a ADN masculino, pero al analizar las evidencias con Y-STRs se
pudo ayudar a esclarecer la violacion, obteniendo perfiles con 8 de 10 alelos;
mientras que los STR autosomicos revelaron ADN extrafio a la victima solamente
en 2 de las 10 muestras analizadas.

En otro reporte, el mismo Prinz revela que una victima de ataque sexual sin
penetraciéon y sin la presencia de semen en los indicios estudiados, pero sin
embargo resultaron positivas a la prueba de amilasa; al utlizar los STR
autosomicos la tipificacion arrojo solamente ADN de la victima mientras que la
implementacion de los Y-STRs arrojaron resultados positivos y el sospechoso se
encontrd culpable.

Penacino et al. (2004) reporta un caso en donde se analizaron muestras
provenientes de la violacion de un nifio, consistentes en; hisopado anal, sangre de
tres imputados y un pelo pubiano hallado en el nifio. Ademas, como no se contaba
con material bioldgico indubitado de la victima (ya inhumada) , se analiz6 una
muestra sanguinea de su padre. Usando los Y-STRs fue posible obtener
coincidencias entre el hisopado consistente en material espermatico, el pelo
pubiano y uno de los imputados, ademas se logré obtener del hisopado (fraccion
epitelial) un perfil genético coincidente con el padre de la victima que tiene

idéntico cromosoma Y que el nifio.
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Prinz y Sansone (2001) reportan dos casos en los que el uso de los
marcadores Y-STRs han sido de gran utilidad, en donde al analizar un fragmento
de tela de la pantaleta de la victima conteniendo semen en donde se encontro
ADN de varios presuntos responsables. En el segundo caso se reporta un
hisopado vaginal en donde se encontré ADN de la victima, pero ademas ADN del
sospechoso; al someter la muestra a la amplificacion con STYR -Y se
encontraron dos diferentes perfiles genéticos de igual nimero de sospechosos.
Las pruebas con Y-STRs han demostrado también su utilidad para confirmar la
presencia de un cromosoma Y en caso de aparente delecion del gen de la
Amelogenina masculina. La ausencia del gen de la Amelogenina en el cromosoma
Y es rara en los Caucasianos, pero puede ser frecuente en otros grupos étnicos
(Roffery et al 2000, Santos F; et al 1998).

Jurgen H et al (2001) en este mismo sentido apunta en su trabajo haber
encontrado un individuo masculino tipado como femenino, apreciando la ausencia
del cromosoma Y, sin embargo se concluyd que el genotipo inesperado fue
causado por una mutacion en un sitio de union del primer. La falla para detectar la
amelogenina del cromosoma Y fue descrita ampliamente por Roffey et al (2000),
por lo que la determinacion genética del sexo basada en la amelogenina de un
individuo de origen desconocido no debe de ser considerada como infalible.

A pesar de la especificidad de el uso del cromosoma Y como marcador
molecular, se ha observado que ADN femeninos han mostrado amplificaciones en
algunas muestras; un ejemplo de esta situacion ha sido reportada por Gusmao L
et al (2000) en donde pone de manifiesto la no especificidad del uso del
cromosoma Y en la amplificacion de muestras femeninas por el primer Y-STRs
DYS391.

Gusmao et al (2000) y Dupuy et al (2000) han reportado dos locis, DYS391
y DYS393 que han generado amplificaciones femeninas que pueden interferir
con las mezclas femeninas - masculinas; por lo que Kayser M (1997) recomienda
un panel mas amplio de Y-STRs que aumente el poder de discriminacion y no

reaccione incluso con grandes cantidades de ADN femenino.
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La incorporacion de multiplex de Y-STRs que tiendan a minimizar esta situacion
en el campo forense han sido disefiados por Gusmao et al (1999), Thomas et al
(1999) y Anslinger (2000) con lo que han expandido los paneles de locis logrando
hacer mas selectivos los marcadores para el cromosoma Y.

Gusmao L. (2002) plantea la necesidad de adicionar nuevos Y-STRs a los
ya existentes con lo que se podria incrementar la diversidad de los haplotipos y

consecuentemente aumentar el poder de discriminacion.

1.9 GENETICA DE POBLACIONES Y BASES DE DATOS

Las diferencias genéticas significantes entre subgrupos poblacionales tiene
una importante implicacion tanto en el campo de la genética forense como en las
enfermedades genéticas de una determinada comunidad. La estructura geografica
significativa en modelos de variacion genética dentro de las poblaciones podria ser
tomada en consideracion para la construccién de bases de datos para poder ser
usada en la determinacion de la probabilidad que un individuo no relacionado
pueda ser comparado con las bases de datos existentes usando la probabilidad de
coincidencia al azar, por lo que se requiere bases de datos separadas de cada
region geografica (Kayser et al 2003).

El uso de Y-STRs como evidencias de inclusion en un hecho delictivo
implica definir un estudio genético de la poblacion con la elaboracion de una base
de datos lo méas extensa posible (Jurgen et al 2001). La construccion de una base
de datos del cromosoma Y parece ser mas compleja que las elaboradas para los
marcadores de tipo autosémico, por lo que el total de los haplotipos deben ser
tipificados para cada una de las muestras en estudio, por lo que es de
recomendarse que las bases de datos para usos en genética forense sean
incrementadas con el tipado de cada individuo en todos sus locis preferentemente
y por el contrario , evitar la tipificacion de un gran nimero de individuos con un
menor numero de Y-STRs. Adicionalmente, la subestructuracion de la poblacion
parece jugar un papel mas importante en el caso del los Y-STRs que de los

marcadores autosdmicos, haciendo crucial la elaboracién de una base de datos
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local para la aplicacion practica de los marcadores Y-STRs. (Gusmao Yy
Carracedo 2003).

El desarrollo de estas bases de datos es importante no solo para la
estimacion de la frecuencia de los haplotipos y el subsecuente célculo de la
probabilidades de comparacion entre dos o mas individuos en un virtual caso de
interés forense o0 de estudio de la paternidad, sino que ademas de poder
aplicarse en el andlisis para la comparacion de poblaciones (Gusmao L et al
2002).

1.10 ESTUDIOS DEL CROMOSOMA Y EN MEXICO

La poblacion mestiza mexicana se distingue por la influencia principalmente
europea, nativa de América, y en menor medidad africana; ademas de los grupos
étnicos quienes en relacion al total representan cerca del 10%, con una tendencia
a disminuir (Fernandez 1996).

Rangel-Villalobos et al (2000) analizaron una poblacion de mestizos que
representan la poblacion mas grande de habla hispana en México y que reside
tanto en regiones urbanas y rurales. En su analisis se obtuvieron 120 muestras de
individuos masculinos no relacionados del noroeste de México, incluyendo los
estados de Jalisco, Nayarit y Michoacan clasificados todos ellos como mestizos
mexicanos. Reporta la de frecuencia de alelos, el poder de
discriminacion/exclusion para cada marcador representado por su diversidad
génica. Se reportan 90 haplotipos diferentes, con una diversidad de haplotipos de
99.3 % y capacidad de discriminacion del 84.1 %. Ademas reporta que para el
marcador DYS385 se observaron 35 diferentes genotipos, sin embargo la
distribucion de alelos para este mismo marcador fue similar para las poblaciones
portuguesas, italianas y alemanas, pero diferente de las espafolas, griegas,
inglesas noruegas y alemanas (Schneider et al. 1999). Asi mismo, al comparar la
distribucion de alelos contra tres poblaciones de U.S. para el marcador DYS19,
DYS390, DYS 391 y DYS393, encontrando que la poblacién mexicana fue similar
a la poblacién hispana en U. S., pero fue diferente a la caucasiana para DYS19 y
DYS393, y de la afroamericana en todos los loci excepto para DYS391; sin
embargo para el DYS389/I la distribucion de alelos fue similar para la poblacién
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hispana y afroamericana de Nueva York, y caucasianos de Buenos Aires, Berlin Y
Roma. Ademas reporta al marcador DYS385 como uno de los més discriminativos,
en virtud de que al remover este marcador del juego de los 6 loci en estudio
disminuy6 su capacidad de discriminacion al 59.8% de los 5 restantes, lo que
finalmente confirma que este loci es uno de los més discriminatorios marcadores
para alcanzar exclusiones en la poblacion mexicana.

Concluyendo el mismo Rangel menciona que Ilas diferencias
interpoblacionales observadas en las frecuencias de alelos y debido a la
diversidad genética en la poblacidbn mexicana justifica el establecimiento de una
base de datos local previa a la aplicacion de los marcadores de Y-STRs con

aplicaciones en genética forense.

En el estudio de corte antropolégico mas reciente de poblaciones
mexicanas se analizaron seis Y-STRs y dos Y-SNPs para definir el origen
amerindio (M3) y africano (YAP) de los mestizos de Jalisco, afladiendo al analisis
datos relevantes de la literatura (Rangel-Villalobos et al. 2008). En los grupos
étnicos se evidenciaron dos procesos evolutivos prehispanicos diferentes, con
mayor tasa de migracion en Mesoamérica que en los grupos aislados de la Sierra
Madre (huicholes y tarahumaras). En mestizos, la ancestria paterna estimada fue
principalmente europea (60-64%), seguida por amerindia (25-21%) y africana
(~15%), estableciendo una heterogeneidad genética significativa entre mestizos
de Jalisco, Chihuahua y la Ciudad de Meéxico; esto atribuible a una mayor
ancestria europea en el occidente y en el norte que en el centro, donde se infiere
una mayor ancestria amerindia. Esta distribucion del componente genético que
varia en diferentes zonas del pais, corresponde con lo reportado en estudios
previos con diferentes sistemas genéticos, desde marcadores genéticos clasicos
(Lisker et al. 1996).

Mestizos mexicanos

La mezcla genética que origino a los mestizos empezo con la llegada de los
espafoles en el siglo XVI a partir de la conquista de México, incluyendo poblacion

nativa, europeos y africanos que llegaron al continente americano, estos ultimos
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en calidad de esclavos (Aguirre-Beltran 1989). La composicién genética de la
poblacién mexicana se ha descrito en un diagrama tripolar, donde habria pocos
individuos genéticamente puros para cada uno de los componentes ancestrales,
mientras la mayoria contiene en mayor o menor medida la ancestria para dos o
tres componentes; bajo esta perspectiva, hacia el norte de México el componente
europeo seria mayor, en el sureste predominaria el amerindio, mientras el africano
se concentraria en regiones costeras (Gorodezky et al. 2001). Lo anterior es
resultado de la historia del pais, desde la conquista y formacion de una sociedad
colonial hasta la contemporanea, con diversos eventos historicos importantes que
han marcado nuestra herencia bioldgica, como los grandes movimientos de
comunidades rurales a centros urbanos durante la independencia (Serrano 2004).
Desgraciadamente, no existe ningun reporte con Y-STRs de mestizos del sureste
de México, que permita confirmar y/o estimar el grado de subestructura que existe

en el pais en nuestro linaje paterno.

JUSTIFICACION

1. Los Y-STRs son de gran utilidad para identificacion humana al ofrecer una
huella genética exclusiva de varones que permite resolver casos
particulares de paternidad e investigaciones forenses. En la practica
forense, las bases de datos con las frecuencias de haplotipos Y-STRs,
particularmente los incluidos en kits comerciales de identificacion humana,
son indispensables para evaluar la probabilidad de coincidencia de un perfil
de ADN obtenido en un caso criminal, por ejemplo cuando corresponde el
perfil del sospechoso con una evidencia encontrada en la escena del
crimen, como una mancha de sangre,semen, o saliva.

2. Debido a la existencia de diferencias genéticas significantes entre los
subgrupos poblacionales como consecuencia de la subestructuracion
geografica ( reportado por Rangel ,H. 2000) encontrando que la poblacion
Mexicana fue diferente a la Caucasiana y a otras poblaciones en algunos
marcadores Y-STRs , y debido a la diversidad genética observada en la

poblacion debe de justificarse el establecimiento de una base de datos local
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previa a la aplicacion de los marcadores Y-STRs con aplicaciones en
Genética Forense

3. A pesar de los intentos que se han realizado por estudiosos de la
Antropologia para caracterizar y establecer relaciones evolutivas de los
habitantes del estado de Aguascalientes con grupos de mestizos de

México, aun no se encuentra claro esta relaciones antropogenéticas.

4. No existe en el estado de Aguascalientes un estudio del origen, evolucién y
relacion de los mestizos con otros grupos poblacionales a nivel Nacional,
por lo que el estudio con marcadores del cromosoma Y apoyaria 0

desecharia hipétesis usadas como criterios de clasificacién antropoldgica.

OBJETIVOS

1. Implementar protocolos y robustecer los ya existentes en cuanto a la
microextraccion de ADN a partir de indicios criminalisticos relacionados

con delitos sexuales.

2. Implementar el sistema de tipificacion genética de individuos mediante

el estudio del cromosoma sexual “Y” y sus implicaciones forenses

3. Generar un banco de perfiles genéticos de STR'S del cromosoma “Y"
de poblacion abierta del estado de Aguascalientes.

4. Caracterizar la poblacion de Aguascalientes con enfoque

Antropogenético

5. Realizar un diagnéstico para definir los grupos poblacionales y su

relacion con otros grupos poblacionales nacionales e internacionales.
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MATERIALES Y METODOS

2.1 Caracteristicas de la muestra estudiada

En este estudio se analizaron 293 muestras de sangre proveniente de
varones originarios del estado de Aguascalientes con el antecedente de que sus
antecesores dataron de por lo menos dos generaciones anteriores radicando en el
Estado. Las muestras fueron tomadas por personal Departamento de
Transfusiones Sanguineas (Banco de Sangre) perteneciente al Instituto de Salud
de Aguascalientes (ISEA), extrayendo a cada individuo 5 ml de sangre perfiférica
por puncion y poniéndiola en tubos estériles conteniendo EDTA como
anticoagulante, colocandose en refrigeracion a 4° C. hasta su uso.

Ademas se cumplié con la condicion de no coincidir con los apellidos por
parte de los sujetos incluidos en la muestra, con el fin de evitar relaciones de
parentesco. Adicionalmente se incluyeron 10 combinaciones de padre/hijo para
probar posibles mutaciones y 10 muestras pertenecientes a mujeres para
comprobar si el sistema se comportaba como especifico del cromosoma
masculino Y.

Universo de estudio: de acuerdo a las estadisticas del Instituto Nacional de
Estadistica Geografia e Informéatica existen 202,000 individuos del sexo masculino

mayores de 18 afios en el estado (http://inegi.gob.mx/poblacion/habitantes.asp).

Tamafio de muestra. El tamafio de muestras incluyé a 293 individuos no
emparentados voluntarios que participaron en el estudio.

Para el caso de las poblaciones nacionales de referencia, se hizo a la poblacion
abierta, varones no emparntados y firma de formato de consenimiento para la

toma de muestra

2.2 PROCEDIMIENTO EXPERIMENTAL
En la seccion de anexos se muestran los apartados referentes a los protocolos
empleados en el desarrollo del trabajo experimental en este trabajo:

e protocolo para extraccion de ADN gendémico

e protocolo para extraccion de ADN en muestras forenses
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e Cuantificacion de ADN gendmico
e Amplificacion de ADN gendmico
e Deteccion de fragmentos o amplicones por electroforesis capilar

e Tipificacion genética

2.3 DETECCION AUTOMATICA DE AMPLICONES MEDIANTE
ELECTROFORESIS CAPILARY TIPIFICACION GENETICA:

La separacion de los fragmentos se realizé por medio de electroforesis capilar en
un secuenciador automatico de ABI Prism™ 3130 ( Applied Biosystem) Fig. 4.

Los alelos fueron obtenidos con el software Genmapper Ver.3.2

SISTEMA DE ELECTROFORESIS CAPILAR (EC)
( I . ) [~ Separacion de fragmentos de DNA, como productos
Excitacion y emision

de PCR (5TRs, SNPs) marcados con diferentes

de fluorescencia
fluorocromos

Laser de
6n Argdn ‘

[(488nmm)

Deteccion
de fluorescencia

Electroforesis
Capilr e &P
l [ Interpretacion ]

Procesamiente con el software

£000]

= Ly

[ Electroferograma ]

Producto de
PCR multiplex

Figura 4. Proceso de analisis de fragmentos de PCR multiplex mediante electroforesis capilar.

2.4 FUNDAMENTOS DE LA ELECTROFORESIS CAPILAR

Andlisis de Y-STRs
En general todos los STRs, por su tamafio pequefio, pueden ser analizados

simultdneamente en una misma reacciéon denominada PCR mudltiplex, seguida de
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electroforesis para identificar los alelos de cada marcador. Actualmente se
emplean sistemas de electroforesis capilar (EC) que automatizan el proceso,
mientras la electroforesis “tradicional” en geles tiende al desuso por el gran
desgaste de tiempo y esfuerzo que requiere esta tarea. El procedimiento mas
empleado actualmente para analizar STRs consiste en amplificar mas de 10 STRs
en una PCR, donde los amplificados quedan marcados con fluorocromos
(moléculas capaces de emitir fluorescencia después de ser excitadas) unidos a los
primers que se usaron en la PCR. Se usan diferentes fluorocromos para detectar
STRs distintos pero de tamafio similar, que asi pueden ser diferenciados por su
fluorescencia (Butler 2005). En la EC se separan eficientemente los amplificados a
través de un capilar lleno con un polimero, hasta llegar a una “ventana”’ en el
capilar por donde pasa un rayo laser capaz de excitar al fluorocromo de los
amplificados, para que emitan su fluorescencia que es captada a su vez por una
camara CCD (coupled chamber device), la cual desconvulsiona o separa los
patrones de fluorescencia y los convierte en sefiales eléctronicas que un software
representa en forma gréfica en un sistema de computo, llamado electroferograma
(Figura 5). Todo este proceso dura aproximadamente 30 minutos, por lo que a su
méaxima capacidad, un sistema de EC puede analizar hasta 48 muestras en un
dia, como el ABI-Prism 310 (Applied Biosystems), sin la necesidad de estar atento
al proceso. Actualmente existen sistemas de EC con 4, 16 y hasta 96 capilares,
donde lo dificil es tener suficiente nUmero de muestras para que el equipo trabaje

continuamente.
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Ladder de Power Plex del cromosoma masculino “Y”.Es posible apreciar sus 11 marcadores
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ANALISIS DE RESULTADOS DE LA TIPIFICACION:

Analisis de resultados con el software GenScan: Una vez que se han
colectado los datos el programa procesa la informacion para proporcionar una
cuantificacion en pares de bases de todos los picos, toda vez que cada muestra
lleva un estandar interno éste migra a la vez que el ADN amplificado y bajo las
mismas condiciones, por lo que se evita el problema de las variaciones entre las
muestras.

Los datos analizados pueden ser Vvisualizados en forma grafica
(electroferograma), o bien en forma numérica o bien en ambas formas.
Para la asignacion de alelos el programa Gen Mapper es el encargado de asignar

los alelos a los fragmentos analizados por comparacion con los alelos del ladder.

2.6 ANALISIS ESTADISTICO DE DATOS
Los perfiles genéticos obtenidos se analizaron con el software Arlequin
version 3.0. El objetivo de este software es proporcionar un grupo de métodos y
pruebas estadisticas para obtener informacion sobre aspectos genético
poblacionales. Los parametros que se estudiaron de la poblacion mestiza de
Aguascalientes fueron los siguientes.
a. Frecuencia de cada alelo o frecuencias alélicas
b. El nimero de haplotipos observados en la poblacion de estudio.
c. Elndmero de haplotipos diferentes observados.
d. El ndmero de haplotipos mas comunes o compartidos por mas de un

individuo.

b

Alelo modal por marcador

—h

Diversidad genética
Diversidad haplotipica

> @

Poder de discriminacion

Diferencias pareadas
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Los parametros estadisticos que se estudiaron con propésito de
comparacion de la poblacion mestiza de Aguascalientes con otras poblaciones,

son los que a continuacion se mencionan:

a) Numero de haplotipos compartidos

b) Distancias genéticas ( Fst)

c) Escala multidimensional ( Fst- distancias geografica)

d) Diagrama de la técnica del vecino cercano

e) Coeficiente de correlacion entre las distancias genéticas y las distancias
geograficas.

f) Diagrama de Escala Multidimensional (MDS)

g) Analisis de varianza molecular ( AMOVA- SAMOVA)

También, se realizaron dos procedimientos para investigar si el modelo de
aislamiento por distancia podria explicar la diferencia genética entre las
poblaciones (Wright 1943; Ramachandran et al., 2005): 1) una prueba de
Mantel para comprobar la correlacion entre la distancia genética y la distancia
geografica, la distancia en kilbmetros entre las poblaciones fue calculada
empleando coordenadas geograficas con el programa 1) Great Circle

Calculator, (http://www.gb3pi.org.uk/great.html); 2) una correlacion espacial por

medio de AIDA (Autocorrelation index for DNA andlysis) para evaluar si un
determinado contexto de la evolucion a formado un componente genético en las

poblaciones. (Bertorelle & Barbujani, 1995).

Finalmente, se realiz6 una estimacion de las proporciones de mezcla para
cada poblacion mediante maximum likelihood estimation empleando los
pardmetros recomendados por el software LEADMIX (Wang, 2003). Para este
propésito se combinaron tres grupos nativos de México, tres de iberia y dos de
Africa occidental para representar a los ancestros amerindios, europeos y

africanos respectivamente
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RESULTADOS

3.1 APLICACIONES FORENSES
a) Extraccién de ADN de saliva conteniendo células de descamacion bucal.
Una vez colectada y reconstituida la muestra de donde se sospecho la
presencia de saliva, en la boquilla de colillas de cigarro, goma de mascar,
boquilla de envases de refresco y envases de aluminio de bebidas varias, se
realizé la prueba de amilasa salival para identificar las muestras con presencia
de saliva (Fig.6), y la observacion de células de descamacién bucal al
microscopio para proceder a la extraccion de ADN mediante el uso del Kit
Qlamp.
Una vez realizada la extraccion se procedié a la amplificaciéon y finalmente a la
tipificacién de genotipos donde fue posible obtener perfiles genéticos parciales

asi como perfiles completos del cromosoma masculino “ Y”

Fig 6. Amilasa salival para la deteccion de saliva. Carriles. 1. Control positivo.2.Control

negativo.3 y 4 muestras.

La figura 7 muestra un electroferograma obtenido por secuenciacion
automatica con el ABI 3130 en donde una muestra de saliva levantada de un
indicio (colilla de cigarro) corresponde a la de un presunto individuo que estuvo
presente en un lugar del hecho vinculado con un evento criminalistico, donde
es posible apreciar el total de marcadores del cromosoma masculino “ Y” que
amplificaron y proporcionaron la informacion critica para establecer una clara

relacién criminal.
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Fig. 7. Electroferograma obtenido con el Kit Power Plex del cromosoma masculino “Y”.
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3.2 Ataques sexuales .Observaciéon microscopica de espermatozoides
La amplificacibn de Y-STR’s pueden proporcionar la informacion
relevante durante el andlisis de mezclas de individuos masculinos y
femeninos como en los casos de ataques sexuales; el analisis implica una
extraccion diferencial de células espermaticas y células epiteliales.
Muchas veces una separacion de mezclas es dificil de lograr y gran parte
de ADN femenino en la mezcla resulta en una amplificacién preferencial del
ADN de la victima femenina; este procedimiento se ve aun mas limitado
cuando el donador masculino no aportd células espermaticas durante el
ataque sexual o bien en el peor de los casos es un individuo vasectomizado

0 azoospérmico Yy las células esperméticas no estan presentes.

3.3 Muestras de ataques sexuales con presencia de células
espermaticas

Este tipo de caso no resulta problemético para la obtencion de perfiles
genéticos de varon o varones implicados en un ataque sexual, toda vez que
se ha realizado una buena extraccién diferencial de ADN’s por los métodos
antes mencionados, por lo que se procede a la amplificacion del material
genético de los individuos implicados y subsecuentemente la obtencion de
los perfiles genéticos.

La figura 8 muestra una imagen de una muestra de ataque sexual en
donde la presencia de cabezas espermaticas es muy evidente (tefiidas con
la técnicas de Chrismas Tree), con lo que es posible obtener perfiles
genéticos autosémicos de las personas relacionadas con el evento

delictivo.

Fig 8. Microfotografia (20x) muestra de cavidad vaginal obtenida de una victima de ataque

sexual donde la presencia de cabezas espermaticas (en rojo) es evidente
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3.4 Prueba pararastreo de semen y células epiteliales y estudio de casos

Una vez que una victima de un ataque sexual aporta muestra con
hisopo estéril, o bien es remitido un indicio con sospecha de restos biolégicos,
se procedié a realizar estudios para detectar o descartar la presencia de
semen y células epiteliales; para ello se realizd la prueba del Antigeno
prostatico anti P-30 y se realizd un frotis para la observacion de células
epiteliales en descamacion.

Para la realizacion de la técnica de antigeno prostatico se realiza mediante

electroforesis tipo “Rocket” (figura 11).

1 2 3

Fig.9. Gel de anti —P 30 especifica para la deteccién de presencia de liquido
Seminal humano. Carriles: 1. Control positivo. 2.Control negativo.3. Muestra

Las muestras usadas en el presente estudio fueron positivas a la prueba de
p30, a la visualizacion de células epiteliales, pero negativas a la identificacion
visual de espermatozoides.

La tabla 2 proporciona los resultados de secreciones analizadas de cavidad
vaginal y sustratos (papel y telas) de un grupo de 34 muestras colectadas para

el estudio.
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Los resultados estan listados en términos del tipo de perfil obtenido; completo,
parcialmente completo, parcial y sin resultados.

Para este estudio 11 Y-STR loci se defini6 como un perfil completo. Un parcial
mente completo consistio de 9 -10 YSTR loci, y un perfil parcial consistente en

1- 8 loci que produjeron resultados.

Perfiles Fracc. Fracc.
Origen Porcentaje Epitelial Espermatica

Completo ( 11 Y-
STR’s) 63.63 6 8
Parcialmente

Cav. Vaginal (A) completo ( 8-11) 22.72 2 3
Parcial ( 1-7) 9.09 1 1
Sin perfil 4.54 1 0

Otros sustratos

Completo ( 11 Y-

STR’s) 50 5 5
tela—papel Parcialmente
(B) completo ( 8-11) 17 1 1
Parcial ( 1-7) 33
Sin perfil - 0 0

Tabla 2. Resultados de A (cavidad vaginal) y B (tela o papel) de casos se ataques sexuales.

Los resultados estan basados en el tipo de perfil obtenido

De las muestras de cavidad vaginal (22 muestras en total), se
procesaron un total de 14 muestras en las que se incluian las dos fracciones,
epitelial y espermatica, con un porcentaje de 63.63 % en al obtencion de un
perfil completo; asi mismo se procesaron 5 muestras de ambas fracciones en
las que se obtuvo perfiles parcialmente completo en un 22.72%. Igualmente se
obtuvieron resultados en 9.09% en la obtencion de perfiles parciales al
procesar las dos tipos de muestras.

Referente a otros sustratos — papel y telas- se procesaron un total de 16

muestras, de las cuales 5 se procesaron de la fraccion epitelial y 5 de la
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fraccion espermatica, obteniendo perfiles genéticos en un 50%, 17% de
perfiles parcialmente completos cuando se procesaron 2 muestras, una de
cada fraccion. Mientras que en un 33% de las muestras se obtuvo un perfil

parcial al procesar 2 muestras en cada una de las fracciones.

Fracc. Fracc.
Perfiles Porcentaje epitelial Espermatica

Completo ( 11 Y-

STR’S) 63.16 11 13
Parcialmente

completo ( 8-11) 18.42 3 4
Parcial ( 1-7) 15.79 3 3

Sin perfil 2.63 1 0

Tabla 3. Resultado del grupo colectivo de muestras (vaginal —sustratos) basado en el tipo de

perfil obtenido

El total de muestras en las que se obtuvo un perfil genético completo
fue de 63.16% en las muestras probadas, un 18.42% con un perfil parcialmente
completo, 15.79% parcial y un 2.63 no se obtuvo perfil genético. Tabla 3.

Por lo tanto 93.37% de las muestras que fueron negativas a la presencia e
identificacion visual de espermatozoides fue posible obtener perfiles genéticos
completos, parcialmente completos y parciales y potencialmente Utiles en caso
de ataques sexuales.

Las muestras que produjeron perfiles genéticos parciales fue de seis Y-STR’s.
De las muestras que produjeron resultado el 45.95% correspondi6 a la fraccion
epitelial, y el restante 54.05% a la fraccion “espermatica”.

4. PARAMETROS GENETICO-POBLACIONALES DE AGUASCALIENTES

Frecuencias alélicas vy diversidad genética

El presente trabajo implicO al analisis genético de la poblaciéon de
Aguascalientes que incluyo 293 individuos no emparentados usandose el Kit

comercial de PowePlex del cromosoma masculino “Y”.Se determinaron 11 loci,
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calculandose las frecuencias alélicas y haplotipicas asi como la diversidad

genética.

DYS19. Se encontraron 8 alelos (12-19) siendo el alelo 14 el mas frecuente, el

valor de la diversidad genética calculada para este sistema fue de 0.66 (tabla 4

y grafica 1)
Desviacion Div. Génica
Marcador Alelos Frecuencia Estandar
12 0.014 0.007
13 0.249 0.025
14 0.502 0.029
DYS19 15 0.157 0.021 0.66
16 0.048 0.012
17 0.024 0.009
18 0.003 0.003
19 0.003 0.003

Tabla 4.Frecuencias alélicas del marcador DYS19 en la poblacion de Aguascalientes

DYS19
O 0.502
05 1 il
)
2 04 -
2 03 1 0.249
L
Y 02 | 0.157
0.1 4 9014 0-048 0024  (go3 0003
o 1 e | |
12 i3 14 15 16 17 18 19
ALELOS

Gréfica 1. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS19

DYS389I. En este sistema se encontraron 6 alelos (10-15), el mas frecuente

fue el 13 y su diversidad génica fue 0.584 (tabla 5, grafica 2)

Desviacion
Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
10 0.003 0.003
11 0.010 0.006
DYS389I 12 0.188 0.023 0.584
13 0.577 0.029
14 0.218 0.024
15 0.003 0.003

Tabla 5.Frecuencias alélicas del marcador DYS389I en la poblacion de Aguascalientes
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Grafica 2. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS389I

DYS389Il. Se presentaron 9 alelos (26-34), y su diversidad génica correspondio
a 0.725. Tabla 6 y grafica 3.

Desviacion
Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
26 0.01 0.006
27 0.01 0.006
28 0.119 0.019
29 0.352 0.028
30 0.348 0.028
DYS389ll 31 0.119 0.019 0.725632
32 0.027 0.01
33 0.01 0.006
34 0.003 0.003
26 0.01 0.006

Tabla 6.Frecuencias alélicas del marcador DYS389II en la poblacién de Aguascalientes
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Gréfica 3. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DY S389lI

DYS390. Presento 8 alelos (19-26), el alelo modal fue el 24. El valor de la
diversidad génica fue de 0.637 Tabla 7 y grafica 4.

Desviacion
Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
19 0.003 0.003
20 0.003 0.003
21 0.034 0.011
22 0.078 0.016
DYS390 23 0.27 0.026 0.637
24 0.526 0.029
25 0.078 0.016
26 0.007 0.005

Tabla 7.Frecuencias alélicas del marcador DYS390 en la poblacion de Aguascalientes

35



DYS390

0.6 - 0.526
0.5 |
<
O 0.4 -
i 0.27
Y03 - '
0
W02
o 01 0054 0.078 0.078
' 0.003 0.003 : 0.007
0 ] ]
19 20 21 22 23 24 25 26
ALELOS

Grafica 4. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS390

DYS391. Este sistema present6 4 alelos (9-12), siendo el alelo modal el 10; su

diversidad génica fue de 0.555. Tabla 8 y grafica 5.

Desviacion
Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
9 0.058 0.014
DYS391 10 0.536 0.029 0.55548
11 0.392 0.029
12 0.014 0.007

Tabla 8.Frecuencias alélicas del marcador DYS391 en la poblacion de Aguascalientes
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Gréfica 5. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS391
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DYS392. Este sistema presenta 8 alelos (10-16 y 18), su alelo modal esta

representado por el alelo 13; La diversidad génica fue de 0.7139. Tabla 9 y

grafica 6.
Desviacion

Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
10 0.007 0.005
11 0.307 0.027
12 0.024 0.009

DYS392 13 0.41 0.029 0.7139
14 0.123 0.019
15 0.058 0.014
16 0.068 0.015
18 0.003 0.003

Tabla 9.Frecuencias alélicas del marcador DYS392 en la poblacién de Aguascalientes
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Graéfica 6. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS392
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DYS393. Este sistema presentd 5 alelos (11-15), Su alelo modal fue el 13 y
presento una diversidad génica de 0.420. Tabla 10 y gréfica 7.

Desviacion
Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
11 0.003 0.003
12 0.13 0.02
DYS393 13 0.741 0.026 0.420454
14 0.116 0.019
15 0.01 0.006

Tabla 10.Frecuencias alélicas del marcador DYS393 en la poblacién de Aguascalientes
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Grafica 7. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS393

DYS437. Este sistema observd 5 alelos (13-17), el alelo modal estuvo

representado por el alelo 14. La diversidad génica fue de 0.529. Tabla 11,

grafica 8.
Desviacion

Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
13 0.007 0.028
14 0.614 0.027

DYS437 15 0.294 0.016 0.529786
16 0.082 0.005
17 0.003 0.003

Tabla 11.Frecuencias alélicas del marcador DYS437 en la poblacién de Aguascalientes
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Gréfica 8. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS437

DYS438. Este sistema constd de 6 alelos (8-13), el alelo modal estuvo dado

por alelo 12; La diversidad haplotipica fue de 0.734. Tabla 12, gréfica 9.

Desviacion
Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
8 0.014 0.007
9 0.096 0.017
DYS438 10 0.229 0.025 0.734985
11 0.276 0.026
12 0.355 0.028
13 0.031 0.01

Tabla 12.Frecuencias alélicas del marcador DYS438 en la poblacién de Aguascalientes

39



DYS438

0.4
0.35

0.3 1 0.276
0.25 - 0.229

0.355

0.2 1
0.15

0.1

0.05 7 0,014 0.031

FRECUENCIA

0.096

8 9 10 11 12 13
ALELOS

Gréfica 9. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS438

° Sistema DYS439.

Este sistema const6 de 5 alelos (10-14), el alelo modal estuvo dado por
alelo 12; La diversidad haplotipica fue de 0.683. Tabla 13, grafica 10.

Desviacion
Marcador Alelos Frecuencia Estandar Div. Génica
10 0.065 0.014
11 0.331 0.028
DYS439 12 0.423 0.029 0.683824
13 0.15 0.021
14 0.031 0.01

Tabla 13.Frecuencias alélicas del marcador DYS439 en la poblacién de Aguascalientes
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Gréfica 10. Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS439

DYS385. Este sistema consto de 46 alelos (10,14-19,19),el alelo modal estuvo
dado por alelo 11,14; Siendo la diversidad haplotipica de 0.921. Tabla 14,

grafica 11.

Marcador

DYS 385

Alelos
9,14
9,18

10,13

10,14

10,15

11,11

11,12

11,13

11,14

11,15

12,12

12,13

12,14

12,15

12,16

12,17

12,18

12,19

12,20

13,10
1313

13,14

Frecuencia

0.014

0.017
0.007
0.044
0.249
0.044
0.014
0.014
0.041
0.024
0.003
0.003
0.003
0.003
0.003
0.007
0.007
0.017

0.007
0.008
0.005
0.012
0.025
0.012
0.007
0.007
0.012
0.009
0.003
0.003
0.003
0.003
0.003
0.005
0.005
0.008
0.01
0.008
0.007
0.008

Div. Génica

0.921
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14,19
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15,16
15,17
15,18
15,19
16,16
16,17
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17,17
17,18
18,18
18,19
19,19

Tabla 14. Frecuencias alélicas del marcador DYS385 la poblacion de Aguascalientes
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0.005
0.003
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0.009
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0.008
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0.005
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0.007
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0.005
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0.008
0.005
0.012
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Gréfica 11 Representacion de las frecuentas alélicas del marcador DYS385

4.1 Parametros estadisticos de la poblacién de Aguascalientes

En el presente trabajo se determinaron los 11 “Y” STR’s en el total de
los 293 individuos que participaron en el estudio. Se definieron 293 haplotipos
completos de los 293 analizados. Se observaron 272 haplotipos y 237 se
observaron una sola vez.

Se apreciaron varios haplotipos comunes en la poblacion presentes en 4
individuos, tomando la moda de alelos en todos los loci.

La diversidad genética para la poblacién de Aguascalientes fue de 92.10 para
el marcador DYS385, el DYS393, 42.30, siendo el primero el mas informativo
del sistema.

La diversidad de haplotipos en esta muestra poblacional fue de 99.82, y la
capacidad de discriminacion de 80.8. Tabla 35
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En el presente trabajo se pudo observar que existe una relacion de
proporcionalidad, toda vez que al incrementarse el numero de alelos también
se ve incrementada la diversidad génica; sin embargo para el caso de los
marcadores DYS437,DYS438 y DYS439 los cuales tienen el mismo niumero de

alelos (5) pero tiene diferente valor en la diversidad génica. Grafical2.

DIV. GENETICA Y NUMERO DE ALELOS
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i 72.6 73.5
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OoDiv. Gen| 66 |58.4|726| 64 | 555|714 | 42 | 53 |73.5|68.4| 918
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Gréfica 12. Diversidad genética y nUmero de alelos de la poblacién de Aguascalientes

5. ESTUDIO COMPARATIVO DE LA POBLACION DE AGUASCALIENTES
CON OTRAS POBLACIONES MEXICANAS Y MUNDIALES

Los resultados obtenidos para los 11 STR’s del cromosoma “Y” estudiados en
la poblacion de Aguascalientes se compararon con los datos calculados y
publicados de otras poblaciones de México.

En la tabla 15 se presenta la descripcidon de las muestras poblacionales
usadas con el proposito de comparacion.

Asi mismo en la tabla 35, se presentan los diferentes parametros poblacionales
estudiados y sus valores de las poblaciones de mestizos mexicanos

comparadas.



Origen Tamafio de Localizacion Referente
muestra geogréafica

Mestizos Mexicanos

Chihuahua 326 Norte Gutiérrez-Alarcon et al. 2007
Aguascalientes 293 Oeste El presente estudio
Jalisco 185 Oeste Salazar-Floreses et al
Guanajuato 168 Centro Salazar-Floreses et al
Mexico City 357 Centro Luna-Vazquez et al. 2008
Chiapas 170 Sur Salazar-Floreses et al
Yucatan 170 Sureste Salazar-Floreses et al
Poblaciones no mexicanas
Galicia 163 Europa Cal-Teba 2001
Alemania 148 Europa Hidding et al .1998
Holanda 112 Europa Kloosterman et al 1998
Italia 110 Europa Caglia et al 1998
Brasil 133 Suramérica
Nueva York 167 Norteamérica
China Asia Schneider et al 1998
Japén Asia Schneider et al 1998

Tabla 15. Descripcién de las poblaciones comparadas en este estudio

5.1 Comparacion entre la poblacion de Aguascalientes y otras
poblaciones Mexicanas, a saber Guanajuato, Jalisco, Chiapas y
Yucatan.

MARCADOR DYS19

En la poblacion de Aguascalientes el alelo mas comun fue el 14 al igual
que las poblaciones de Guanajuato, Jalisco y Yucatan, excepto la de
Chiapas donde el alelo modal estuvo representado por el alelo 13 (tabla 16
y gréfica 13); mientras que el alelo 19 solo se aprecié en la poblacién de
Aguascalientes, toda vez que en las poblaciones de Guanajuato, Jalisco,
Chiapas y Yucatan no ha sido descrito. Igualmente se puede apreciar la

baja frecuencia de los alelos 18 y 19 en éstas. Salazar-Flores J (2010).

ALELOS 12 13 14 15 |6 17 18 19
Aguascalientes 0.014 0.249 | 0502 0.157 0.048 0.024 0.003 0.003
Guanajuato 0.012 0.387 | 0435 0.125 0.03 0.012

Jalisco 0.005 0.299 | 0462 0.163 0.043 0.027 0.005

Chiapas 0.024 0453 0355 0.135 0.035 0.018

Yucatan 0.012 0.349 | 0473 0.142 0.018 0.006

Tabla 16. Marcador DYD19 .Comparacion de las frecuencias alélicas Aguascalientes

Guanajuato, Jalisco, Chiapas y Yucatan.

45



DYS19

0.6+
0.5- = -
0.4+ T L @ Aguascalientes
FRECUENCIAS 0.3 m Guanajuato

0.2 O Jalisco
0.1 0O Chiapas

fopr="Y=_N LT e | 1 Yucatan

12 13 14 15 |6 17 18 19
ALELOS

Grafica 13. Marcador DYS19. Comparacion de las frecuencias alélicas alélicas

Aguascalientes Guanajuato, Jalisco, Chiapas y Yucatan.

5.2 Comparacién entre la poblacion de Aguascalientes y poblaciones
Europeas.

Al comparar los datos de nuestra poblacién con datos obtenidos de otras
poblaciones Europeas (tabla 17, grafica 14) se aprecia que estan
representados los mismos alelos, aunque en menor proporcion los alelos
12,18 y 19, en relacion a la distribucion de las frecuencias alélicas; el alelo
modal esta representado por el 14, aunque presenta una mayor frecuencia
en la poblacion Holandesa. Cal-Teba (2010). Mientras que en las tres

poblaciones restantes se observa su distribucion homogénea

ALELOS 12 13 14 15 16 17 18 19
Aguascalientes 0.014 0.249 | 0.502 0.157 0.048 0.024 0.003 0.003
Alemania 0.045 = 0.596 0.247 0.064 0.045
Holanda 0.04 0.7 0.19 0.03 0.02
Italia 0.13 0.52 0.26 0.5 0.03
Galicia 0.1613 0.6236 0.1398 0.0645 0.0107

Tabla 17. Marcador DYS19 .Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con poblaciones Europeas.
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Grafica 14. Marcador DYSI9. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

poblaciones Europeas.

5.3 Comparacién entre la poblacion de Aguascalientes y poblaciones

de América.

Al comparar la poblacion de Aguascalientes con las poblaciones
Americanas de Brasil y Nueva York se encuentran mayormente
representados los alelos 13, 14, y 15. . Cal-Teba (2010). Aunque el alelo
modal lo represento el alelo 14; mientras que los alelos 12, 18 y 19 tienen

menos frecuencia en las tres poblaciones. (tabla 18, grafica 15)

ALELOS 12 13 14 15 16 17 18 19
Aguascalientes | 0.014 0.249  0.502 0.157 0.048 0.024 0.003 0.003
Brasil 0.19 049 0.24 0.07 0.01
Nueva York 0.18 048 0.18 0.09 0.06

Tabla 18. Marcador DYS19 .Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con poblaciones Americanas
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Grafica 15. Marcador DYS19. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

poblaciones Americanas.

5.4 Comparacién entre la poblaciéon de Aguascalientes y poblaciones de

Asia.

Con respecto a las poblaciones no Caucasicas como lo son algunas Asiéticas,

el alelo mas difundido es el 14 para el caso de Japon y Pigmea, para China lo

fue el alelo 15. Cal-Teba (2010).

Asi mismo los alelos menos frecuentes en las poblaciones comparadas son el

12,13, y 19, aunque en la de Aguascalientes solo aparece el primero y esta

ausentes en las dos poblaciones restantes. ( tabla 19 y gréafica 16 ).

ALELOS 12 13 14 15 16 17 18 19
Aguascalientes | 0.014 0.249 _ 0.502 0.157 0.048 0.024 0.003 0.003
China 0.25 0.28 0.39 0.05 0.03
Japon 0.053  0.76 0.405 0.226 0.237
Pigmea 0.6 0.42 0.26 0.26

Tabla 19. Marcador DYS19 .Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con poblaciones Asiaticas
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Gréfica 16. Marcador DYS19. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

poblaciones Americanas

5.5 Comparacion entre

poblaciones de México

la poblacion de Aguascalientes y otras

o SISTEMA DYS 389l

En la poblacion de Aguascalientes se encontraron 6 alelos exceptuando

el alelo 9, que solo estuvo presente en la poblacion de Chiapas. Salazar-

Flores (2010). En general en todas las poblaciones comparadas estuvieron

presentes 6 alelos; en todas éstas el alelo modal fue el 13 (tabla 20 y

grafica 17).
ALELOS 9 10 11 12 13 14 15
Aguascalientes 0.003 0.01 0.188 | 0.577 4 0.218 0.003
Guanajuato 0.012 0.167 | 0.625 0.19 0.006
Jalisco 0.005 0.185 |[0.571 0.234 0.011
Chiapas 0.006 0.006 0.024 0.259 [ 0.506 0.2
Yucatan 0.041 0.182 [0582 0.182 0.006

Tabla 20. Marcador DYS3891. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

Guanajuato, Jalisco, Chiapas y Yucatan.
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Grafica 17. Marcador DYS389l. Comparacion de las frecuencias alélicas de

Aguascalientes Guanajuato, Jalisco, Chiapas y Yucatan.

5.6 Comparacién entre la poblaciéon de Aguascalientes y poblaciones de

Europa

Los alelos 9, 10 y 11 estan presentes en todas las poblaciones Europeas;

en la poblacion Mexicana, esta ausente el 9. En todas las poblaciones

Europeas el alelo mas frecuente es el 10, mientras que en la de

Aguascalientes lo es el 13; este alelo no se encuentra presente en las

poblaciones Europeas .Cal-Teba (2010). (tabla 21, gréafica 18)

ALELOS 9 10 11 12 14 15
Aguascalientes 0.003 0.01 0.188  0.577 0.218 0.003
Galicia 0.164 0.6121 0.2069 0.172

Alemania 0.18 0.688 0.124

Holanda 0.27 0.6 0.12

Italia 0.24 0.57 0.18 0.01

Tabla 21. Marcador DYS389I .Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

algunas poblaciones Europeas
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Grafica 18.Marcador DYS389I. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones Europeas

5.7 Comparacion entre la poblacion de Aguascalientes y poblacion de

Nueva York

Los datos para el sistema DYS389l referentes a la poblacién de

Aguascalientes y Nueva York, se aprecia que no se encuentran es ésta ultima

los alelos 13, 14 y 15 estando ausente en la de Aguascalientes el alelo 9; al

igual que en las poblaciones caucasoides de Europa incluyendo a la de Nueva

York es el alelo 10. Cal-Teba (2010), es mas frecuente mientras que en la de

Aguascalientes es el alelo 13. (tabla 22 y grafica 19)

ALELOS 9 10 11 12 13 14 15
Aguascalientes 0.003 0.01 0.188 | 0.577 0.218 0.003
Nueva York 0.14 0.57 0.28 0.01

Tabla 22. Marcador DYS3891 .Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con Nueva York
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Grafica 19. Marcador DYS389l. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

Nueva York

5.8 Comparacién entre la poblacién de Aguascalientes y poblaciones de

Asia.

Para este marcador se observé que existe una mayor diversidad de

alelos en la poblacion de Aguascalientes en relacion con las poblaciones no

Caucasicas. Cal-Teba (2010). Estando ausentes los alelos 13, 14 y 15 es estas

tltimas; El alelo modal es diferente entre las 3; siendo el mismo alelo 10 modal

de la Pigmea el mismo en las poblaciones Caucasicas, lo que no corresponde

con la poblacién China, cuyo alelo modal es el 9 ( tabla 23 y gréfica 20).

ALELOS 9 10 11 12 13 14 15
Aguascalientes 0.003 0.01 0.188  0.577 0.218 0.003
China 0.51 0.14 0.31

Pigmea 0.32 0.42 0.06 0.06

Tabla 23.Marcador DYS389I. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes vy

poblaciones no Caucasicas.
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Grafica 20. Marcador DYS389l. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones Caucasicas

o SISTEMA DYS389lI

5.9 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con otras
poblaciones Mexicanas.

La poblacion de Aguascalientes esta representada por 7 alelos siendo

los alelos mas comunes el 29 y 30 en las poblaciones compradas, toda vez
gue ambos aparecen muy frecuente.
El alelo 26 aparece en las poblaciones del centro de México
(Aguascalientes, Guanajuato y Jalisco). Salazar- Flores (2010), sin embargo
en las poblaciones del Sur (Chiapas y Yucatan) esta ausente. ( tabla 24, gréfica
21).

DYS389ll 26 27 28 29 30 31 32 33 34

Aguascalientes | 0.11 0.1 0.119 0.352 0.348 0.119 0.027 0.01 0.003
Guanajuato 0.006 0.024 0.113 0.315 0.387 0.125 0.024 0.006

Jalisco 0.011 0.12 0.38 0.304 0.168 0.016
Chiapas 0.012 0.078 0.404 0.295 0.169 0.042
Yucatan 0.024 0.112 0.308 0.302 0.172 0.065 0.012

Tabla 24. Marcador DYS389Il. Comparacién de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con otras poblaciones Mexicanas
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Grafica 21. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones Mexicanas.

5.10 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con otras
poblaciones Europeas

Mientras que en la poblacién de Aguascalientes aparecen el total de los

alelos descritos en el resto de las poblaciones ya que Unicamente estan

reportados del 26 al 30.

No existe un mismo alelo modal entre las poblaciones. Para Aguascalientes e

Italia lo es el alelo 29, para las poblaciones de Galicia lo es el 27 y para

Alemania y Holanda lo representan el alelo 26. ( tabla 25, gréfica 22 ).

26 27 28 29 30 31 32 33 34

Aguascalientes

0.11 0.1 0.119 © 0.352 0.348 0.119 0.027 0.01 0.003

Galicia 0.198 0.1983 0.1034 0.0086 0.0086
Alemania 0.392 0.1983 0.112 0.32 0.012
Holanda 0.41 0.25 0.03

Italia 0.36 0.31 0.1 0.4

Tabla 25. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con algunas poblaciones Europeas
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Grafica 22. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones Europeas.

5.11 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con la poblacién de

Nueva York.

Al realizar la comparacién se pudo observar que mientras en la poblacion de

Aguascalientes se observan el total de los alelos reportados (9), en la de Nueva

York solo se presentan 4. Cal-Teba (2010). También presentaron un alelo

modal diferente, 29 y 27 para Aguascalientes y Nueva York respectivamente.
(tabla 26, gréafica 23).

POBLACIONES | 26 27 28
Aguascalientes | 0.11 0.1 0.119
Nueva York 0.35 0.4 0.15

29

0352

0.03

30

31

32 33

34

0.348

0.119

0.027 0.01

0.003

Tabla 26. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con la poblacién de Nueva York.
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Graéfica 23. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y
Nueva York

5.12 Comparacion de la poblacién de Aguascalientes algunas poblaciones

no Caucasicas.

Al comparar la poblacion de Aguascalientes con los datos de las poblaciones
no caucasicas, fue posible determinar que solo presentan 3 6 4 alelos en
relacion con la primera (9 alelos); Igualmente se observéd diferentes alelos
modales; en Aguascalientes el 29, la poblacion indigena de Pigmea con el alelo
28 (que no fue compartido por ninguna de las poblaciones comparadas para
este marcador) y en la China los alelos 26, 27 y 28 tuvieron la misma
frecuencia. (tabla 27, grafica 24 ). Cal-Teba (2010).

POBLACIONES| 26 27 28 29 30 31 32 33 34
Aguascalientes | 0.11 0.1  0.119 _ 0.352 0.348 0.119 0.027 0.01  0.003
China 019 019 0.9
Pignea | 026 016 _ 0.6  0.068

Tabla 27. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con algunas poblaciones no Caucasicas
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Gréfica 24. Marcador DYS389Il. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones no Caucasicas.

o SISTEMA DYS390

Para este sistema la poblacion de Aguascalientes observd la mayoria de
los alelos (excepto el 27), que fue notorio en las poblaciones de
Guanajuato y Jalisco; en las poblaciones restantes Guanajuato, Jalisco ,
Chiapas y Yucatan estan ausentes los alelos 19 y 20. Salazar-Flores
(2010).

Sin embargo las poblaciones compartieron el mismo alelo modal, siendo en

este caso el alelo 24. ( tabla 32, gréfica 24 ).

DYS390 19 20 21 22 23 24 25 26 27
Aguascalientes | 0.003 0.003 0.034 0.078 0.27 0.526 0.079 0.007

Guanajuato 0.018 0.065 0.226 0.577 0.095 0.012 0.006

Jalisco 0.032 0.092 0.276 0.508 0.065 0.22 0.005
Chiapas 0.024 0.065 0.229 0.582 0.094 0.006
Yucatan 0.035 0.041 0.265 0.488 0.165 0.006

Tabla 28. Marcador DYS390. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones Mexicanas.
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Gréfica 25. Marcador DYS390. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes vy

algunas poblaciones Mexicanas

5.13 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con otras

poblaciones Europeas

Al realizar la comparacion de alelos se puede apreciar (tabla 29, grafica 26).
al igual que en las poblaciones nacionales exceptuando Aguascalientes, se
encuentran ausentes los alelos 19 y 20, y Unicamente en la poblacién de
Holanda se aprecio el alelo 27. Cal-Teba (2010).

Las poblaciones comparadas no compartieron en conjunto un alelo modal,
toda vez que en cada una de éstas es diferente 24 de Aguascalientes, 22
Alemania, 23 Holanda y 24 Italia. Cal-Teba (2010).

DYS390 19 20 21 22 23 24 25 26 27
Aguascalientes | 0.003 0.003 0.034 0.078 0.27 0.526  0.079  0.007
Alemania 0.008 0.84 0.256 0.328 0.304 0.02

Holanda 0.1 0.18 0.39 0.32 0.07 0.02 0.1
Italia 0.1 0.05 0.15 0.39 0.39 0.05

Tabla 29. Marcador DYS390. Comparacioén de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

algunas poblaciones Europeas
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Grafica 26. Marcador DYS390. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes y

algunas poblaciones Europeas.

5.14 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con la poblacién de

Nueva York

Como se puede apreciar en la (tabla 34, gréfica 27), el alelo mas frecuente en
la poblacién de Nueva York estuvo representado por el alelo 24, que para este
marcador es el alelo modal para la poblacion de Aguascalientes. Cal-Teba
(2010).

DYS390 19 20 21 22 23 24 25 26 27
Aguascalientes | 0.003 0.003 0.034 0.078 0.27 0.526 0.079 0.007
Nueva York 0.16 0.04 0.25 0.48 0.07 0.1

Tabla 34. Marcador DYS390. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

la poblacion de Nueva York.
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Gréfica 27. Marcador DYS390. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con la poblacion de Nueva York

5.15 Comparacion de la poblacién de Aguascalientes con algunas

poblaciones no Caucéasicas.

Cuando se compara la poblacion de Aguascalientes con las poblaciones de

China y Pigmea se pudo apreciar que no se encuentran reportados casi la

mitad de alelos presentes en la poblacién de Aguascalientes.

No se observo que compartieran alelos entre éstas, toda vez que el alelo modal

para la de Aguascalientes estuvo representado por el alelo 24, para China el

alelo mas frecuente fue el 23, mientras que para la poblacién Pigmea el modal
lo representé el alelo 21 (tabla 31 y gréafica 28 ). Cal-Teba (2010).

DYS390 19 20 21
Aguascalientes | 0.003 0.003 0.034 0.078
China 0.03 0.05
Pigmea 0.32 0.06

24 25 26 27
0.526 0.079 0.007
0.25 0.25
0.06 0.26

Tabla 31. Marcador DYS390. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

poblaciones no Caucasicas
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Grafica 28. Marcador DYS393. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con poblaciones no caucasicas

o DYS393

5.16 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con otras

poblaciones Mexicanas.

Al comparar las distintas poblaciones Mexicanas con el sistema DYS393
se observo que éstas reportan en términos generales los mismos alelos, con la
excepcion de Jalisco que presenta el alelo 8, ausente en el resto de las
poblaciones y Chiapas que presenta el alelo 16. Salzar-Flores (2010).

Las 5 poblaciones Mexicanas presentan un alelo modal en comun, el alelo 13.
(tabla 32, grafica 29).

DYS390 8 11 12 13 14 15 16
Aguascalientes 0.003 0.13 0.741  0.116 0.1
Guanajuato 0.006 0.208 0.631 0.143 0.012
Jalisco 0.005 0.005 0.131 0.696 0.152 0.011
Chiapas 0.024 0.341 0553 0.065 0.012 0.006
Yucatan 0.03 0.298 0554 0.101 0.018

Tabla 32. Marcador DYS393. Comparacioén de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

otras poblaciones mexicanas.
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Grafica 29. Marcador DYS393. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con otras poblaciones mexicanas.

5.17 Comparacion de la poblacion de Aguascalientes con otras
poblaciones Europeas.

Cuando se comparan algunas poblaciones de Europa con la poblacion de
Aguascalientes, los alelos descritos para la poblacion de Aguascalientes
coinciden con los de las poblaciones Europeas reportadas (11-15).

Se encontrd solamente un alelo modal compartido por todas estas poblaciones,

el 13, que ademas constituy6 el alelo. (tabla 32 grafica 30).

DYS393 8 11 12 13 14 15 16
Aguascalientes 0.003 0.13 0.741 0.116 0.1
Gallicia 0.0086 0.138 0.7327 0.1035 0.0172
Alemania 0.119 0.715 0.146 0.018
Holanda 0.11 0.75 0.11 0.02
Italia 0.03 0.28 0.57 0.11 0.01

Tabla 32. Marcador DYS393. Comparacioén de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

algunas poblaciones Europeas. .
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Grafica 30. Marcador DYS393. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con algunas poblaciones Europeas

5.18 Comparacion de la poblacién de Aguascalientes algunas poblaciones
no Caucasicas.

En la comparacion de las poblaciones con este sistema, en la poblacion

de Aguascalientes se observaron mayor numero de alelos en relacion con las
no Caucasicas, sin embargo en ninguna de éstas estan presentes los alelos 8 y
11.
Adicionalmente, las poblaciones presentan alelos modales diferentes en donde
el alelo modal para China estuvo dado por el 12, y es diferente en relacion al
alelo més frecuente descrito en la poblacion de Aguascalientes y Pigmea
donde el alelo modal fue el 13. (tabla 38, grafica 30).

DYS393 8 11 12 13 14 15 16
Aguascalientes 0.003 0.13 0.741  0.116 0.1

China 0.53 0.31 0.14 0.03

Pigmea 0.06 0.42 0.35 0.35

Tabla 33. Marcador DYS393. Comparacioén de las frecuencias alélicas de Aguascalientes con

algunas poblaciones no caucésicas
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Grafica 31. Marcador DYS393. Comparacion de las frecuencias alélicas de Aguascalientes

con algunas poblaciones no Caucéasicas

o DYS385

Al igual que con los otros marcadores se realizé la comparacion del marcador
DYS385 con poblaciones mexicanas, europeas y asiaticas. (tabla 39). En todas
las poblaciones mexicanas y europeas el genotipo mas frecuente fue el 11-14
(19-49%), lo que solo representa el 1% en la poblacion China y no esta descrito
en la poblacion japonesa.

Para las poblaciones de china y japonesa los alelos mas frecuentes son el

13-13 (9% en los chinos) y 13 -17 (14%) en los japoneses.



6. COMPARACION DE POBLACIONES MEXICANAS
DIVERSIDAD GENETICA DE STR’S EN LAS DIFERENTES POBLACIONES
MEXICANAS.

El promedio de la diversidad genética del locus DYS385, el mas informativo del
sistema del total de los marcadores, con un promedio de 93% y con un rango
de 90.7 % en Jalisco y 94.8% en Chiapas.

Por el contrario el Y-STRs menos informativo estuvo representado por el locus
DYS393 con un promedio de 52.8%; con un rango de 42.3% en
Aguascalientes y 59.7 % en Yucatan.

Para Aguascalientes el promedio de la diversidad genética para el sistema de
12 STR’s fue de 65.35%

Por poblaciones, el promedio de la diversidad genética observé una clara
disminucién de Sur a Norte en la Republica Mexicana en ambos sistemas.

La diversidad genética por poblacién y por locus esta presentada en la tabla 34.

Region Sureste Centro Oeste Norte

Poblacién Yucatdn Chiapas Mexico D.F Guanajuato Jalisco Aguascalientes Chihuahua Promedio

Y-STR

DYS19 0,637 0,67 0,691 0,647 0,69 0,661 0,6392 0,661
DYS3891 0,596 0,64 0,6158 0,547 0,593 0,586 0,5608 0,592
DYS389Il 0,726 0,702 0,7687 0,723 0,655 0,728 0,6942 0,707
DYS390 0,665 0,598 0,6502 0,603 0,655 0,64 0,6168 0,632
DYS391 0,618 0,595 0,5822 0,551 0,564 0,557 0,5618 0,577
DYS392 0,72 0,757 0,7942 0,749 0,684 0,717 0,6582 0,725
DYS393 0,597 0,576 0,489 0,539 0,503 0,423 0,4219 0,528
DYS437 0,654 0,662 0,5645 0,495 0,526 0,531 0,5718 0,574
DYS438 0,692 0,683 0,6881 0,721 0,741 0,738 0,7052 0,715
DYS439 0,64 0,66 0,6725 0,688 0,661 0,686 0,6871 0,667
DYS385 0,943 0,948 0,9442 0,931 0,907 0,921 0,9161 0,93
DYS448 0,77 0,706  --—--- 0,66 0,706 - 0,6973 0,696
DYS456 0,658 0,629 - 0,677 069 - 0,6457 0,664
DYS458 0,806 0,797  ----- 0,805 0,772 - 0,7596 0,795
DYS635 0,743 0,721 ----- 0,687 0,724 - 0,6772 0,719

YGATA 0,603 0558 @ --—--- 0,528 0,629 - 0,5812 0,579
Promedio

12 Y- 0,6807 0,6810 10,6782 0,6540 0,6526 0,6535 0,6394  0,6644
STRs
17 Y- 0,6914 0,6821 « --—--- 0,6603 0,6673  ----- 0,6503 0,6733
STRs

Tabla 34. Diversidad genética de 11 Y-STRs? en siete muestras poblacionales de Mestizos
Mexicanos.

a. Aguascalientes fue analizado solo con Powerplex-Y Kit

b. Jalisco, Yucatany Chiapas fueron analizados con 17-YSTRs (Y-filer™ kit)
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c. Guanajuato fue analizado con 12y 17 Y-STRs (n=63y 105, respectivamente)

UNITED STATES OF AMERICA

*Previously published

PACIFIC OCEAN

AMERICA

Fig. 10. Localizacion geografica de las poblaciones mexicanas estudiadas y con el proposito de
comparacion.

6.1 ESTIMACION DE PARAMETROS DE DIVERSIDAD DE LAS
POBLACIONES MEXICANAS.

Los parametros de diversidad poblacional se calcularon con dos
sistemas (12 y 17 STR"s —-Y) se presentan en la tabla 35.

En ambos sistemas la poblacion de Yucatan presentod los valores mas
altos en la capacidad de discriminacién, promedio de diferencias entre pares
de poblaciones y diversidad haplotipica (D).

Aguascalientes presento la menor capacidad de discriminacion (80.8), toda

vez que 56 haplotipos fueron observados mas de una vez.
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Poblacién ® Haplotipos Capacidad de promedio de pairwise Diversidad

Tamafio de muestra  Diferentes Discrimbinacién diferencias (n) Haplotipica
(D)
17 Y-STRs n % % + SE
Chihuahua 313 96.6 9.37+4.31 99.96 £ 0.113
n= 324
Jalisco 160 98.1 8.94+4.13 99.97 £ 0.137
n= 163
Guanajuato 100 95.2 9.40 £ 4.35 99.88 £ 0.346
n= 105
Chiapas 152 98.7 9.09 + 4.20 99.97 + 0.140
n= 154
Yucatan 158 99.3 9.91 +4.55 99.98 + 0.112
n= 159
12 Y-STRs
Chihuahua 283 87.0 6.01 £ 2.87 99.84 + 0.237
n= 325
Jalisco 151 89.8 5.47 £ 2.64 99.69 + 0.452
n= 168
Guanajuato 143 85.1 6.16 £ 2.94 99.72 £ 0.442
n= 168
Aguascalientes 237 80.8 6.20 + 2.95 99.82 + 0.275
n= 293
Mexico City 292 82.0 6.43 £ 3.05 99.84 + 0.234
n= 356
Chiapas 146 94.1 5.69+274 99.89 £ 0.274
n= 155
Yucatan 160 98.7 6.44 + 3.06 99.97 + 0.137
n= 162

Tabla 35. Parametros de Diversidad Haplotipica para los sistemas 17 Y-STRs y 12 Y-STRs en
5y 7 poblaciones de mestizos respectivamente

a. Solamente se consideraron haplotipos completes por poblacion para la estimacion de la
diversidad.

b. Proporcion de diferentes haplotipos en la poblacion muestra

c. DYS389ll fue ajustado (menos DYS389-1), y DYS385 fue removido para este propésito

6.2 HAPLOTIPOS COMPARTIDOS ENTRE POBLACIONES

Los haplotipos compartidos entre las poblaciones mestizas mexicanas
para los dos sistemas 12 Y-STRs y 17 Y-STRs, estan presentes en la tabla 36.
Para el sistema 12 Y-STRs, las poblaciones geograficamente cercanas de
Jalisco, Guanajuato y Aguascalientes compartieron un porcentaje similar de
haplotipos, a saber 42.9% Guanajuato, 42.3% Aguascalientes y 44% Jalisco.

En lo particular Aguascalientes compartiéo con Chipas 5 haplotipos, 8 con
Yucatan, 27 con Chihuahua, 25 con Jalisco, 24 con Guanajuato y 35 con el
Distrito Federal.
Las poblaciones del Sureste, Chiapas y Yucatan presentaron el porcentaje

mas bajo de haplotipos compartidos, 20% Chiapas y 24.1% Yucatan.
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Las poblaciones de Centro (ciudad de México) y del Norte (Chihuahua)

compartieron respectivamente el 27.2 y 29.3%.

Poblaciones Chihuahua Jalisco Guanajuato Aguascalientes  Mexico City Chiapas Yucatan Total 17
Y-STRs
(%)
Chihuahua Kk 5 7 1 - 13 (4)
Jalisco 16 Fkk ko 5 1 - 11 (6.7)
Guanajuato 14 11 FREKEK 1 - 13 (12.4)
Aguascalientes 27 25 24 Fkkkkk
Mexico City 22 11 14 35 FxkAAK
Chiapas 8 6 3 5 6 ki - 3(1.9)
Yucatan 8 5 6 8 9 3 Fkdkkk -
Total 12 95 (29.3) 74 (44) 72 (42.9) 124 (42.3) 97(27.2) 31(20) 39(24.1)

Y-STRs (%)"

Tabla 36. Haplotipos® compartidos entre siete poblaciones de mestizos mexicanos con 12
(bajo la diagonal) y 17 Y-STRs (sobre la diagonal).a. Solamente los haplotipos completos
fueron considerados para cada poblacion. b. Porcentaje respecto al total de haplotipos de cada

una de las poblaciones

6.3 DISTANCIAS GENETICAS ENTRE POBLACIONES. VALORES Fsr
(Diferenciacién genética entre poblaciones)

Los valores Fst de poblaciones pareadas y su valor p de significancia se
encuentran en la tabla 37. Con los valores de Fst obtenidos de la tabla 37, se
elabord el dendograma, mostrado en la figura 13 que permitié inferir una
similitud genética en el patrén definido por el aspecto geografico entre
poblaciones de mestizos mexicanos cercanas geograficamente; Chiapas y
Yucatan, poblaciones cercanas en el sureste, la ciudad de México en el Centro
y Guanajuato en el Centro- Oeste; Chihuahua en el Norte y Aguascalientes en
el Norte- Oeste; Aguascalientes, Jalisco y Guanajuato, poblaciones con un
patron genético muy similar y en las que no se observo diferenciacion

genética, sugiriendo la ausencia se heterogeneidad.
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Polacién Yucatdn Chiagpas Jalisco Guangjuato Aguascalientes Mexico City  Chihuahua

Y ucatén *rxkxx o 0.11712  0.00000 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000
Chiapas 0.10984  ******  (.00000 0.00000 0.00000 0.00000 0.00000
Jalisco 0.21192 0.22195  **x*** 0.15315 0.99099 0.00000 0.00901
Guangjuato  0.17815 0.15686 0.02894 il 0.03604 0.01802 0.00000
Aguascalientes  0.21764 0.23787  0.0000 0.03473 FrA A 0.00000 0.00901
Mexico City 01907 0.17250 0.07171 0.04622 0.07985 FrAIEE 0.00000
Chihuahua  0.28725 0.33544 0.05022 0.11116 0.04769 0.15378 ol

Tabla 37. Distancias Genéticas (Fst), y Fst p-valor® entre siete poblaciones de Mexicanos-
Mestizos. p< 0.0083

Para observar estas relaciones entre poblaciones las distancias
genéticas (Fst), fueron graficamente representadas en diagrama de escala
multidimensional (MDS). Figura 11, el cual nos permite visualizar claramente

los resultados obtenidos.
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Figura.11l. Representacion multidimensional de cinco poblaciones de mestizos mexicanos
basados en 12 STRs -Y.
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Adicionalmente se realizé la prueba de Mantel con la finalidad de
correlacionar las distancias genéticas y las distancia geograficas en donde se
observé que éstas estuvieron correlacionadas significativamente (r?=0.7667;
p=0.0010) Figura 12.
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Figura 12. Gréafica de correlacion entre las distancias genéticas (Fst) y las distancias

geograficas (km x10° ) entre siete poblaciones de mestizos mexicanos basadas en 12 STRs —
Y.

Adicionalmente se incluyeron al dendograma otras poblaciones como
Peru, Ecuador, Colombia, Madrid, Andalucia y Brasil, y poder observar el grado
de diferenciacion genética. Chiapas y Yucatan, poblaciones cercanas
geograficamente en el sureste estdn mas estrechamente relacionadas
genéticamente a los mestizos de Perd, Amerindios y Ecuador, mostrando
presumiblemente un alto componente nativo.

Las poblaciones del centro (México y Guanajuato), y del Oeste (Jalisco,
y Aguascalientes), estuvieron localizadas en una posicion intermedia en el
dendograma entre las poblaciones Amerindias y Europeas.

La poblacion de Chihuahua (Norte), estuvo mas estrechamente
relacionada a las poblaciones Europeas (Madrid y Andalucia) y a las

poblaciones Latinas como Colombia y Brasil.
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Estos resultados indican un claro patron de ancestria de origen Nativo o
Amerindio en las poblaciones del Sureste, Chiapas y Yucatan, del Centro
(México y Guanajuato), Inversamente, en las poblaciones de Aguascalientes,
Jalisco y Chihuahua se definio una clara Ancestria Europea. Figura 13.

Estos resultados indican un incremento en el gradiente del patron
genético de ancestria Europea de Sur a Norte en las poblaciones mestizas a
través del territorio Mexicano y viceversa para la ancestria de los Americanos
nativos o Amerindios. Los resultados no sugieren que la ancestria Africana
pudo haber aportado significancia a este patron de diferenciacion genética a lo
largo del territorio mexicano.

Finalmente el analisis de estudio de mezclas realizado con el programa
LEADMIX confirmé que el patron observado es atribuible a las diferencias en la

ancestria paternal. Figura 14.
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Figura 13. Dendograma basado en Y-STRs incluyendo poblaciones Amerindias, Asiaticas,

Europeas Africanas y Latinoamericanas.
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Figura 14. Estimacioén de mezclas de siete poblaciones de mestizos mexicanos obtenidas con
12 Y-STR’S

6.4 ESTIMACION DE MEZCLAS Y ANALISIS DE VARIANZA MOLECULAR
(AMOVA)

Para evaluar de una manera mas precisa la estructura genética de las
poblaciones mestizas de México y en particular la del estado de Aguascalientes
se aplicé la prueba de analisis de varianza molecular (AMOVA), tabla 38
realizando diferentes comparaciones. Indicando la prueba, que la mayor
variabilidad ocurrié intrapoblacionalmente, es decir hacia adentro de las
poblaciones con un nivel superior al 98%.Indicando que la poblacion de
Aguascalientes en lo particular, tiene un alto porcentaje de variacion.

La variacion interpoblacional, es decir hacia afuera de las poblaciones
fue baja pero significativa (Fst .< 1.52%;p=0.0000).

La variabilidad de las poblaciones intragrupos (Fsc ) fue la mas baja con
un valor de 0.07 cuando se agruparon las siete poblaciones formando cuatro
grupos, en donde Aguascalientes se agrup6 con Jalisco y Guanajuato y se
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compar6é con Chihuahua, y a su vez contra México, que se compar0 contra
Yucatan y Chiapas.

Igualmente ocurrié una variabilidad intragrupos baja con un valor de 0.67
al agruparse las siete poblaciones en solo dos grupos; en donde
Aguascalientes se agrupé con Chihuahua, Jalisco, Guanajuato y Meéxico,
contrastandose con el grupo de Chiapas y Yucatan.

Sin embargo el mejor agrupamiento fue el que se formd con cinco
grupos, a saber Chihuahua-Jalisco, Guanajuato, Aguascalientes - Meéxico-
Chiapas-Yucatan, encontrando diferenciacion significativa entre grupos
(p=0.023), permaneciendo todos como grupos independientes. Con este mismo
agrupamiento, no hubo diferenciacion intrapoblacional hacia el interior de los

cinco grupos formados.

Poblaciones mestizas No. No. Intra Inter poblaciones
Pob.  Grupos poblaciones Fs1(%)
Fir(%)
Norte-Centro (Y-Filer) 5 18 98.13 FST=1.87; p=0.0000
Norte-Centro (Y-Plex) 7 1° 98.48 FST=1.52; p=0.0000
Grupos mestizos Intra Entre grupos Poblacién Intra Grupos
(Y-filer™ ) poblaciones
Fir(%) Fcr(%) Fsc(%)
Norte-Occidente-Sur 5 3° 97.87; p=0.0000 1.93; p=0.12708 0.2; p=0.00098
Norte-Sur-Occidente 5 3¢ 97.87; p=0.0000 1.93; p=0.13001 0.2; p=0.00000
Occidente-Norte-Sur 5 3° 97.87; p=0.0000 1.93; p=0.13587 0.2; p=0.18866
Occidente-Sur-Norte 5 3f 97.87; p=0.0000 1.93; p=0.12708 0.2; p=0.00000
Sur-Norte-Occidente 5 39 97.87; p=0.0000 1.93; p=0.13587 0.2; p=0.15445
Sur-Occidente-Norte 5 3" 97.87; p=0.0000 1.93; p=0.14956 0.2; p=0.07429
(Powerplex- Y®)
Norte-Centro-Occidente-Sur-Sureste 7 5% 98.29; p=0.0000 1.71; p=0.02737 0.00; p=0.0000
Centro-Occidente-Sur-Sureste-Norte 7 5P 98.29; p=0.0000 1.71; p=0.03421 0.00; p=0.3304
Occidente- Sur- Sureste-Norte- 7 5° 98.29; p=0.0000 1.71; p=0.03226 0.00; p=0.0000
Centro.
Sur-Sureste- Norte-Centro-Occidente. 7 59 98.29; p=0.0000 1.71;p=0.02248 0.00; p=0.0000
Sureste-Norte-Centro-Occidente-Sur 7 5° 98.29; p=0.0000 1.71; p=0.02835 0.00; p=0.0000
Sur-Norte-Sureste-Occidente-Centro. 7 5' 98.29; p=0.0000 1.71; p=0.02835 0.00; p=0.0000

Tabla 38. Prueba AMOVA en siete poblaciones mestizas mexicanas Se ajusto DYS389ll
(menos DYS3891) y DYS385 fue omitido. Agrupam|ento de poblamones de acuerdo a las
diferentes reg|0nes geogréficas del pais. 1 Chi,Jal,Gto,Chia,Yuc. 1° Yuc, Chia, Mex, Ags, Jal,
Chi, Gto. 3° Ch| vs Jal,Gto vs Chia,Yuc. 3 Chi vs Chia,Yuc vs Gto, Jal 3° Gto,Jal vs Chi vs
Chia, Yuc. 3'Gto,Jal vs Chia,Yuc vs Chi. 3° Ch|a vs Chi vs Gto, Jal. 3"Chia vs Gto, Jal vs Chi.
5% Chi vs Mex vs Gto,Jal, Ags vs Chia vs Yuc 5° Mex vs Gto,Jal ,Ags vs Chia vs Yuc vs Chi. 5°
Gto,Jal,Ags vs Chia vs Yuc vs Chi vs Mex. 5¢ Ch|a vs Yuc vs Chi vs Mex vs Gto, jal, Ags. 5°
Yuc vs Chi vs Mex vs Gto, Jal, Ags vs Chia. 5 'Chia vs Chi vs Yuc vs Gto, Jal, Ags vs Mex.
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7. DISCUSIONES

Sobre el método de almacén y extraccion de ADN, en tarjetas de papel FTA
por presentar las siguientes ventajas, sobre los otros métodos existentes para
extraer el ADN.

e Se requieren poco volumen de sangre ( 125 pu de sangre )

e Es una matriz que lisa la células y retiene el ADN

e Preserva el material genético por afios en las mejores condiciones sin

perder su calidad.
e Se preservan bajo condiciones ambientales

e El costo de consumibles para su procesamiento es relativamente bajo.

Sobre el método para la tipificacion genética.

La mayoria de los laboratorios forenses utilizan actualmente secuenciadores
automaticos de ADN para la lectura de STRs, ya que estos sistemas
electroforéticos facilitan la estandarizacion de los resultados. La electroforesis
que se realiza en geles desnaturalizantes de poliacrilamida  presenta
diferencias de movilidad en los fragmentos debidas a conformaciones distintas
de la molécula de ADN motivadas por variaciones en la secuencia

Los patrones obtenidos en los secuenciadores automaticos se representan por
picos, una vez captada la sefial fluorescente por el ordenador en tiempo real.
Los resultados se obtienen al finalizar el recorrido electroforético en una hora
aproximadamente (4 muestras en el sistema ABI de Applied Biosystem
3130).

Acerca de la secuencia y la nomenclatura empleada
Los STRs que se analizaron se pueden catalogar como simples y compuestos
de acuerdo con la clasificacion propuesta por Urquhart et al (1994) y Gill et al

(1997), pero aun no tratandose de STRs complejos, si existen problemas

relacionados con la nomenclatura, debido a la existencia de nomenclaturas
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previas que en algunos casos no siguen las recomendaciones de la ISFG
(1997). Aunque la estructura consenso es facil de definir, no ocurre o mismo a
la hora de establecer una nomenclatura coherente para todos los STRs.

La mayoria de los sistemas estudiados comprenden secuencias repetitivas
constantes y variables, pudiendo definirse los alelos por el niumero total de
repeats (constantes y variables) o bien por el nUmero de repeats que varian
entre individuos. También se complica la nomenclatura por la presencia de
agrupamientos constantes de dinucleétidos y trinucledétidos

Para el estudio, se siguié la propuesta por Kayser et al (1997) y de Knijff et al
(1997) por ser la méas utilizada por un amplio nimero de laboratorios forenses
de Europa y USA elegidos en funcién de su alto grado de variabilidad y su

capacidad de adaptacion para formar parte de multiplexes,

7.1 Aplicaciones Forenses.

Los STRs-Y son importantes en el ambito forense debido a su capacidad de
identificar, los componentes genéticos de una muestra, siendo esto de valiosa
utilidad en el caso de atagues sexuales, en donde la cantidad de ADN
femenino sobrepasa la cantidad de ADN masculino, o bien cuando el
sospechoso no ha aportado células espermaticas en el evento delictivo. Rower
L. (1992b)

Con la finalidad de validar la funcionalidad de los sistemas STRs-Y, se
analizaron diferentes casos de ataques sexuales con sistemas autosomicos,
sin embargo la interpretacién e identificacion de los individuos sospechosos
muchas veces es enmascarado por el perfil de la victima. Sudhir (2003).

Como se pudo apreciar en los resultados, se logré obtener un alto porcentaje
de perfiles genético completos; 50% en otros sustratos (tela —papel); aunque
también un porcentaje superior al 63% en muestras liquidas observaron un
perfil completo , pudiendo se la razon, el hecho que las victimas no se hayan
sometido a un lavado seguido del ataque sexual. Cassie L (2005)

En un nimero considerable de muestras (34.21%) no se obtuvieron datos en
el total de los loci, lo cual pudo haber sido por insuficiente cantidad de ADN

masculino, lo cual también fue reportado por Honda (1999).
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Algunas muestras exhibieron mas de un alelo por locus. Estos resultados
pudieron haber sido debido a la presencia de material genético de mas de un
agresor, o bien a una relacidon concensada que contribuy6 a la aportacion de
este ADN masculino.

Cassie L ( 2005), propone fraccionar las muestras en dos, la espermatica y la
epitelial, toda vez que el ADN masculino puede aparecer en esta fraccion
debido a una lisis prematura de espermas o células epiteliales masculinas
presentes en la victima.

Varias posibilidades podrian explicar el porqué no se obtuvieron perfiles
completos en proporcién 1:2 en relacion con la obtencion de los perfiles
parciales en las muestras; inhibidores que limitan la PCR, que pudieran haber
estado presentes, adicionalmente pudo haber sido insuficiente la cantidad de
ADN masculino recomendable para la reaccion de amplificacion. Igualmente el
ADN pudo haber pasado a un estado de degradacién que limité el analisis de
los STRs-Y.

Para subsanar este problema Buttler (2001), sugiere el uso de un sistema de
cuantificacion especifica del ADN masculino, con lo que se determinaria la
concentracion precisa de ADN en la muestra y la preparacion correcta de la
mezcla de reaccion de amplificacion.

Asi mismo algunas muestras en la que no se obtuvo un perfil, pudo haber sido
a que el ataqgue sexual no haya ocurrido o pudiera haber sido por un objeto
extrafio, por ejemplo.

El ADN presente en las células epiteliales de las muestras negativas a la
presencia de células espermaticas pudo explicar la obtencién de perfiles en
esta fraccion. Sin embargo y dado que algunas muestras fueron de ataques no
recientes (un afo), la explicacion mas probable implicé una lisis de los
espermas que pudieran haber estado presentes en la muestra. Los resultados
de Chrismas Tree, P-30 y el examen minucioso en microscopio para la
busqueda de células espermaticas apoyan esta hipotesis.

Los resultados del presente analisis sugieren que aun sin la presencia de
células esperméticas es insuficiente determinar si hubo o no un ataque sexual.
Por lo que la presencia de espermas no es necesaria para la obtencion de
perfiles genéticos.

Estos resultados son congruentes con los obtenidos por Cassie L (2005).
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7.2 Estudio comparativo con otras poblaciones.

Haplotipos y frecuencia de alelos.

Los resultados obtenidos del total de las poblaciones analizadas en este trabajo
se compararon con datos publicados (Cal-Teba 2001) referente a otras
poblaciones mundiales.

Para el andlisis comparativo se agruparon algunas de las poblaciones en
funcibn de sus caracteristicas raciales y de localizacion geogréafica
principalmente.

En relacién a diversidad genética y nimero de alelos para la poblacién de
Aguascalientes se encontrd6 que a medida que se incrementa el nimero de
alelos por marcador también se ve incrementada la diversidad genética, lo que

coincide con el reporte de Gusmao (2002).

DYS19

Al comparar la poblacion de Aguascalientes con otras poblaciones mundiales
se encontré un mayor nimero de alelos en la poblacion primera, siendo al mas
comun el alelo 14 al igual que las poblaciones Europeas , Brasil, Nueva York y
las Asiaticas exceptuando a China, lo cual coincide con lo reportado por
Gusmao (2002) y Cal-Teba(2001). La excepcion fue Chiapas, donde el alelo
modal lo representé el 13, alelo prevalerte también en las poblaciones
Amerindias. Rangel — Villalobos ( 2007).

DYS389I

La poblacion de Aguascalientes a diferencia de las otras poblaciones
nacionales presentd mas alelos, sin embargo todas ellas presentaron el mismo
alelo moda (13), sin embargo no esta reportado en las poblaciones Amerindias
diseminadas por el pais. Rangel — Villalobos (2007).

En las poblaciones Europeas el alelo modal estuvo representado por el alelo
10; sin embargo en la Brasilefia compartié el mismo alelo que las nacionales
Gusmao (2002). No asi con las poblaciones Asiaticas y la de Nueva York cuyo

alelo modal coincidio con las poblaciones Europeas, Cal-Teba (2001).
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DYS389ll

Al comparar la poblacion de Aguascalientes con las nacionales se aprecio que
los alelos 29 y 30 (bimodal) presentaron frecuencias muy similares, a diferencia
de las poblaciones Europeas donde el alelo modal no se comporté de esta
manera, solo se observo el alelo modal 26 , reportado por Cal-Teba(2001).

En las poblaciones asiaticas el par de alelos modales encontrados en la

nacionales no esta reportado. Schneider (1999).

DYS390.

En todas las poblaciones nacionales el alelo modal lo fue el 24, igualmente
compartido por las poblaciones Amerindias dispersas en México Rangel —
Villalobos (2007).También este alelo es comun en las poblacion Catalana,

Alemana e Italiana y la de Nueva York.

DYS392.

Las poblaciones nacionales tuvieron el mismo alelo modal (14), al igual que
algunos grupos Amerindios Mexicanos cuyo marcador en estas poblaciones
tiene una tipica distribuciébn Gausiana. Rangel — Villalobos (2007); excepto

Jalisco y Brasil cuyo alelo modal lo fue el 13. Gusmao (2002).

DYS393

Para este marcador las poblaciones nacionales coincidieron con el mismo alelo
modal el 13, que es el mismo en las poblaciones Amerindias mexicanas.

Rangel — Villalobos ( 2007), Europeas y Brasilefia y Pigmea; sin embargo no

corresponde con el alelo modal de China. Cal-Teba (2001).
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Sistema DYS385.

Para este marcador en la poblacion de Aguascalientes se observaron 46 alelos
diferentes (el estado con mayor diversidad alélica) para este sistema. El alelo
modal en el total de las poblaciones (Europeas y América), excepto en las
Asiaticas estuvo dado por el 11,14

Adicionalmente es el marcador con mayor diversidad genética, con un
promedio de 0.93 en el total de las poblaciones nacionales comparada,

incluyendo la Brasilefia.Gusmao (2002).

7.3 Diversidad genética y haplotipica.

Para el estudio de la diversidad genética y con el propdsito de comparacion, se
consideraron estudios previos de diversidad con datos poblacionales de dos
reportes previos de poblaciones de mestizos mexicanos. Gutiérrez- Alarcon et
al (2007); Luna —Vazquez et al (2008).

Por poblaciones, se pudo apreciar que el promedio de la diversidad genética
exhibié una tendencia a aumentar en el sentido de Noroeste a Sureste en los
dos sistemas de STRs-Y usados en el presente trabajo.

Por locus y tomando como referencia los estudios previos de otras poblaciones
a nivel mundial (Schneider et al.1999), es notorio que el marcador DYS385 se
considera como el locus mas informativo, toda vez que en las poblaciones
nacionales exhibio un promedio de diversidad génica del 0.93.

Aunque el marcador STRs-Y menos informativo estuvo representado por el
sistema DYS393 con un promedio de diversidad génica de 52.8%; apreciando
valores igualmente bajo en la poblacion de Brasil. Gusmao (2002). Incluso en
poblaciones Amerindias mexicanas representa porcentajes inferiores al 40%
Rangel — Villalobos (2007).

En ambos sistemas 12 y 17 STRs-Y el estado de Yucatan presento el valor
mas alto en su capacidad de discriminacion, asi como en comparacion con
otras poblaciones y diversidad de haplotipos, sumiendo que estos valores de la

poblacion de mestizos mexicanos conservan ancestria nativa de origen Maya.
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Torres — Rodriguez et al (2006), en un estudio previo del marcador STRDXY
156 en poblaciones mexicanas, hizo notar que el grupo Maya presenta la mas
alta heterocigocidad respecto al resto de grupo de Amerindios.

En relacion a la capacidad de discriminacion Aguascalientes presentd el valor
menor del resto de las poblaciones mestizas comparadas, debido a que
muchos haplotipos fueron observados mas de una sola vez.

En relacibn a los haplotipos compartidos las poblaciones vecinas de
Aguascalientes como lo son Jalisco y Guanajuato exhibieron un porcentaje muy
similar (42.3 y 44%).

En relacion a las distancias genéticas entre las poblaciones mestizas
comparadas, se aprecio una similitud entre la poblacién de Aguascalientes,
Jalisco y Guanajuato debido al estrecho acercamiento geografico, lo que las
hace poblaciones genéticamente no diferencias.

Asi mismo mediante la prueba de Mantel se confirmé que lo geografico y las
distancias genéticas estan significativamente correlacionados, sugiriendo un
patréon de diferenciacion masculina de Aislamiento por Distancia.

Este resultado es importante para propositos de identificacion, porque indica
gue las poblaciones de mestizos mexicanos sin una base de datos propia de
STRs-Y, como en la mayoria de los estados, podria emplear datos de
haplotipos de poblaciones vecinas reportados en este trabajo con el fin de
estimar las frecuencias de perfiles de ADN masculino obtenidos en casos de
genética forense.

Los resultados del analisis de las relaciones genéticas indican una taza alta
de flujo de genes, implicado principalmente en poblaciones vecinas lo cual
coincide con el modelo de Aislamiento por Distancia. Wrigth (1943).

Con la finalidad de apreciar aun mas el patron de diferenciacion entre distintas
poblaciones del mundo, se elaboré un dendograma ( arbol de vecino cercano)
con datos publicados de Europa, de ancestros Amerindios, mestizos de Peru
y Ecuador demostrando una clara ancestria de origen Europeo y con las
poblaciones de Colombia (Carvajal- Moreno et al 2000) y Brasil (Batista dos
Santos et al 1999; Carvalho — Silva et al 2001) caracterizadas por su elevado
patron de ancestria Europea en las poblaciones del Norte de México
(Chihuahua); las poblaciones del Sureste (Chiapas y Yucatan ) mas

estrechamente relacionadas con el pool genético de los Amerindios y los
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mestizos de Peru y Ecuador, presumiblemente con un alto componente nativo ,
mientras que la poblacién de Aguascalientes junto con la de Guanajuato y
Jalisco comparten el componente genético con Amerindios y Europeos,
definiendose de esta manera un gradiente de ancestria amerindia de Sur a
Norte a lo largo del territorio Mexicano.

Finalmente los resultados encontrados, no sugieren ancestria de origen
Africano que haya aportado significancia al patrén de diferenciacion genética a
las poblaciones mestizas mexicanas estudiadas. Rubi-Castellanos et al (2009);
Silva-Zolezzi et al (2009).
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8. CONCLUSIONES

Se logro estandarizar el sistema Power Plex del cromosoma masculino
“Y” usado en al ambito de la genética forense.

Se comprobé la funcionalidad del sistema Power Plex del cromosoma
masculino “Y” en el analisis de muestras relacionadas con ataques
sexuales.

Quedd demostrado la funcionalidad del sistema para tipificar individuos
sospechosos de atagues sexuales aun cuando en las muestras
indubitadas no se encuentran células espermaticas.

Se encontré6 que igualmente es posible obtener perfiles genéticos
independientemente del tipo de muestras que se procesen, tratese de
muestras liquidas o sustratos solidos como telas o papel.

Quedd demostrado el hecho de que una muestra aun siendo negativa a
presencia de espermatozoides o a la prueba de P-30,no debe de ser
motivo para limitar un analisis genético, toda vez que en el presente
trabajo se comprobo que las muestras sometidas a estudio y que fueron
negativas a células espermaticas y a la prueba en mencién, en la gran
mayoria de los casos arrojaron resultados positivos en la obtencion de
perfiles genéticos.

No se demostré amplificacion y genotipificacion en muestras de origen
femenino, por lo que se garantiza la selectividad del uso del sistema
Power Plex del cromosoma masculino “Y” para la individualizacion de
varones.

Se comprobo el menos en las muestras procesadas que los haplotipos
obtenidos de parejas padre-hijo son idénticos, no observando eventos
de mutacion en las muestras analizadas.

Se obtuvieron el total de los haplotipos de las muestras colectadas en el

estado de Aguascalientes

Del total de los haplotipos obtenidos 237 se observaron una sola vez.

Se obtuvieron los diferentes parametros estadisticos de la poblacion de
Aguascalientes, logrando con ello caracterizarla genéticamente.
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Aguascalientes presentd alelos modales en comun con las poblaciones
nacionales estudiadas en los loci analizados. Y solo algunos con las
poblaciones latinoamericanas y Europeas

El locus DYS385 fue el mas comun en las poblaciones nacionales y
Europeas, siendo el alelo modal 11-14; su valor de divergencia genética
para Aguascalientes tuvo un valor de 56.35%.

El promedio de la divergencia genética observé una disminucion de la
region Norte a la region Sur.

El estado de Yucatan presenté la mayor la mayor capacidad de
discriminacion y diversidad haplotipica.

La capacidad de discriminacion para el Estado de Aguascalientes fue la
mas baja de los Estados analizados, ocurriendo ésto, por la cantidad de
haplotipos compartidos.

Aguascalientes compartié un porcentaje similar de haplotipos con los
estados vecinos de Jalisco y Guanajuato; aunque también compartio
haplotipos con el Distrito Federal y en menor proporcion con Chihuahua,
Yucatan y Chiapas.

Los estados de Yucatan y Chiapas compartieron el menor porcentaje de
haplotipos.

Los estado del sureste de la Republica Mexicana, Chihuahua y Yucatan
presentaron el mas bajo porcentaje de haplotipos compartidos

Se encontré una similitud genética definida por el aspecto geografico
entre poblaciones mestizas cercanas geograficamente: Chiapas y
Yucatan; México D.F. y Guanajuato; Chihuahua y Aguascalientes; y
finalmente Aguascalientes, Jalisco y Guanajuato.

Esta ausencia de heterogeneidad quedo de manifiesto graficamente con
el dendograma y escala multidimensional

La prueba de Mantel permitio identificar una buena correlacion entre las
distancias genéticas y las distancias geograficas.

Al comparar las poblaciones de mestizos mexicanos contra las
poblaciones Europeas y latinas se pudo observar que las poblaciones de
Chiapas y Yucatan estan relacionadas genéticamente con los mestizos

de Peru, Amerindios y de Ecuador, evidenciando su componente nativo.
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Aguascalientes, México, Guanajuato y Jalisco entre las poblaciones
Amerindias y Europeas.

Los resultados indicaron un claro patron de ancestria de origen nativo o
Amerindio en las poblaciones del Sureste ( Chiapas y Yucatan ) y del
centro México y Guanajuato.

Inversamente, las poblaciones de Aguascalientes, Jalisco y Chihuahua
presentaron una clara ancestria Europea.

Se demostré un incremento en el gradiente del patrén genético de
ancestria Europea de Sur a Norte en las poblaciones mestizas de
varones mexicanos.

Por el contrario la ancestria nativa o Amerindia present6 un gradiente de
Norte a Sur.

La ancestria africana no aportd significancia al patréon de diferenciacion
genética en las poblaciones estudiadas.

Los resultados demostraron que Aguascalientes presenté variabilidad
dentro de su poblacién, por lo que se puede decir que esta sub-
estructurada.

La variacion interpoblacional fue baja, evidenciando bajo nivel de
heterogeneidad sobre todo en las poblaciones Centro-Centro —Oeste y
Norte.

Se aprecio poca heterogeneidad entre los grupos comparados.
Aguascalientes no presentd diferenciacion genética con los estados de
Jalisco y Guanajuato; siendo esto importante para el proposito de
identificacion humana, toda vez que indica que las poblaciones de
mestizos Mexicanos sin una base de datos propia de los Y-STR's
podria emplear los datos de haplotipos de poblaciones cercanas en
casos de interés forense.

Finalmente, Jalisco, Guanajuato, Chihuahua y Aguascalientes; México,
Chiapas y Yucatan permanecieron como grupos independientes.

Los haplotipos Y-STRs de las cinco poblaciones mestizas mexicanas no
publicadas a partir de este trabajo ahora estan disponibles via internet
en la base de datos YHRD con el numero de acceso YA003501 —
YA003505 (www.yhrd.org).


http://www.yhrd.org/

9. ANEXOS
PROCEDIMIENTO EXPERIMENTAL
1. Procesamiento de muestras parala microextraccion de ADN:
Sangre:una vez que se procedera a la extraccion de ADN, se tomaran 125 pL
de la muestra original y se colocé en papel tipo FTA microcard (Fig. 4) y
almacenado siguiendo las especificaciones del proveedor (Whatman), para su
posterior amplificacion. Este tipo de papel esta conformado por una mezcla de
buffers , agentes desnaturalizantes y un matriz de de celulosa ( papel filtro),
cuya formula esta patentada, la cual esta optimizada para estabilizar al ADN in

situ y listo para proceder a su amplificaciéon por PCR

Fig 15. Tarjetas de papel FTA para la coleccién y almacén de muestras biologicas

EXTRACCION DE ADN DE PAPEL FTA
La extraccion de ADN gendmico de papel FTA se realizd siguiendo el
protocolo de Sudhir K., et al (1999), obteniendo ADN de buena pureza e

integridad recomendado para amplificaciones por PCR, a saber :

a) Dejar secar la sangre una vez colocada en al papel FTA

b) Cortar fragmento de papel de 1 mm

c) Colocarlos en un tubo Eppendorf

d) Realizar dos lavados con agitacion por cinco minutos colocando 250 uL
de buffer de purificacion,

e) Retirar el sobrenadante dejando solamente los fragmentos de FTA .



f) Colocar 250 pL de TE y lavar por cinco minutos

g) Retirar el sobrenadante

h) Dejar secar a 56° C los fragmentos de FTA

i) Una vez seco se procede a amplificacion por PCR a o bien se almacena

a -20° C por periodos largos.

EXTRACCION DE ADN
( ENFOQUE FORENSE)

EXTRACCION DE ADN DE HISOPOS Y CITOCEPILLOS VAGINALES

a) Sin la presencia de espermatozoides y presencia de células epiteliales
desamadas de origen desconocido

Los hisopos vaginales colectados y en los que se ha realizd la prueba con el
antigeno especifico prostatico ( P-30), se realizd la extraccion de ADN
siguiendo el protocolo de Prinz M, et al (2001). Igualmente se siguio el
protocolo propuesto por Cassi L,( 2005).

El ADN extraido se diluyé en agua desionizada y se almacend a -20 °C.

b) Hisopos con cabezas espermaticas.

Cuando se ha reportado un ataque sexual caracterizado por un analisis
médico, comprobada la presencia de células espermaticas por tincién
diferencial (Christmas Tree), no es necesaria las pruebas presuntivas ni las
confirmatoria para la presencia de semen, por lo que se procede a la extraccion
de una manera directa.

Algunas de las muestras se proceso mediante extraccion diferencial
implementando el Kit Differex ® System con la finalidad de enriquecer las
células espermaticas en aquellos casos en que su numero sea rebasado por un
exceso de células epitelilales, mientras que la otra se proceso sin extraccion
diferencial , es decir se realizé la digestion (extraccion organica) de una manera
directa atendiendo a un lisado de células epiteliales seguido del lisado de de

las células espermaticas recomendado Prinz, M, et al (2001).
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EXTRACCION DE ADN DE SALIVA PROCEDENTE DE HISOPOS O
FRAGMENTOS DE TELA

El protocolo que se sigui6 para detectar la presencia de saliva fue el siguiente:

Reconstitucion de la muestra: Se realiza con un hisopo estéril
embebido en solucion salina estéril, el cual se pone en contacto con
la superficie que se sospecha tiene la presencia de saliva,
posteriormente se coloca este hisopo en un Tubo Eppendorf y se
coloca en agitacion por 30 minutos.

Observacion microscopica: Se realiza una observacion de las
diluciones obtenidas en la reconstitucion de la muestra, colocando
una gota sobre un portaobjetos y se observa el microscopio en
busqueda de células de descamacion.

Prueba de amilasa salival: La saliva esta formada en un 95% de agua
y un 5% de solutos; iones de potasio, sodio, cloruros, bicarbonato y
fosfatos, ademas de una sustancia serosa llamada mucus y enzimas
como la amilasa salival, Corach D, et al (2001). la cual se detecta
mediante un gel de agarosa — almidon al 1%, donde por coloracion
se observa la presencia o ausencia de esta enzima.

Interpretacion de resultados. Un resultado positivo se presenta
cuando se observa un halo de coloracion sobre el gel donde se
coloca la muestra problema al ser tefiido con lugol, lo cual indica la

presencia de amilasa salival.

Una vez identificada la presencia de saliva y de células descamadas se

procede a la extraccion de ADN por medio del método de fenol/cloroformo/

alcohol isomilico sugerido por Butler ( 2001). EIl ADN gendmico extraido se

almaceno a -20°C hasta su uso.
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CUANTIFICACION DE ADN

Una vez realizada la extraccion, el ADN se cuantific6 por Quantiblot
(Applied Biosystem Co. LA, USA), conocida la concentracion se procedio a la

reaccion en cadena de la polimerasa (PCR).

Mezcla de reaccion para la Reaccion en cadena de la Polimerasa (PCR)
La mezcla de reaccidn consistira de lo siguiente;
o 2.5 pL de buffer para PCR 10X
o 2.5 pL de Primers
o 0.8 uL AmpliTag Gold ADN polimerasa
o 16. 7 pL de agua grado biologia molecular
o Un fragmento de papel FTA procesado ( conteniendo 0.5 -1 ng de

ADN gendmico )

CONDICIONES DE AMPLIFICACION DEL SISTEMA

La amplificaciéon de los 11 marcadores genéticos sera llevado a cabo en un
termociclador 9700 de Perkin Elmer utilizando la técnica de PCR multiplex
siguiendo las especificaciones del Kit Y-STRs POWER PLEX (PROMEGA, SA,

USA). Siguiendo el siguiente programa.

Y-STRs POWER PLEX Temperatura Tiempo No. de Ciclos
Pre Desnaturalizacion 95° C 11 min
9% ° C 1 min
Desnaturalizacion 94°C 30s
Hibridacion 60°C 30s 10
Extension 70°C 45 s
30s
Desnaturalizacion 90°C 30s 16
Hibridacion 60°C 45 s
Extension 70°C

Tabla 39. Programa de amplificacion para el Kit Power Plex cromosoma masculino “Y”
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DETECCION AUTOMATICA DE AMPLICONES MEDIANTE
ELECTROFORESIS CAPILARY TIPIFICACION GENETICA:

Antes de cargar las muestras en el secuenciador 3130 es necesario una serie
de pasos par prepararlo adecuadamente y que las muestras puedan ser
analizadas sin problema alguno.

o Establecer comunicacion entre la computadora y el secuenciador

o Acceder al software de carga de datos “Data Colection” para que
reconozca la posicion y distribucion de las muestras en el
autosampler.

o Liberar de secuenciador la placa de cargado e ir colocando en cada
uno de los pozos la muestra de los productos amplificados. Se
colocaron 1.5 pL de éstos, disueltos en 20 pL de formamida
desionizada (Applied Biosystem) y 3 uL ladder interno Standard ILS
600.

o Igualmente se cargo el ladder del Power Plex del cromosoma Y en
dilucion de 3 pL con 20 pL de formamida y 3 pL ladder interno
Standard ILS 600.

o Antes de iniciar la electroforesis y una vez que han sido preparadas
las muestras es necesario establecer una serie de parametros de
analisis en el programa Gen Mapper. Entre los parametros de mayor
interés y que pueden afectar al momento de la interpretacion de los
resultados es el rango de analisis y la intensidad de los picos. En el
rango es importante especificar el rango de tamafio ( en pares de
bases ) de los fragmentos que se van a analizar y debe de ser
programado en funcion de los marcadores a analizar. Para la
intensidad de los picos, generalmente se recomienda 150-200 RFU (
Unidades de Fluorescencia Relativa) .

o Para el caso de andlisis de fragmentos el los cuatro capilares deben
de ser cargados con el polimero POP-4 ( Performance Optimizad
Poymer 4, Applied Biosystem)

o Igualmente se debe de prepare el buffer de corrida 1X, haciendo una
dilucion de 1:10 con agua desionizada del buffer 10X de EDTA
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(Applied Biosystem) ; preparando un volumen de 45 mL de agua
desionizada con 5 mL de buffer de EDTA o de corrida.

Una vez establecidas las condiciones es recomendable establecer
autométicamente los siguientes valores para los parametros en

mencion:

Tiempo de inyeccion de la muestra: 5 segundos

Voltaje de Inyeccion: ; 15.0 kV
Voltaje de electroforesis ; 15.0 kV
Temperatura de la electroforesis : 60°C

Tiempo de la electroforesis ;30 min.
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Aguascalientes
AgsMx1
AgsMx2
AgsMx3
AgsMx4
AgsMx5
AgsMx6
AgsMx7
AgsMx8
AgsMx9
AgsMx10
AgsMx11
AgsMx12
AgsMx13
AgsMx14
AgsMx15
AgsMx16
AgsMx17
AgsMx18
AgsMx19
AgsMx20
AgsMx21
AgsMx22
AgsMx23
AgsMx24
AgsMx25
AgsMx26
AgsMx27
AgsMx28
AgsMx29
AgsMx30
AgsMx31
AgsMx32
AgsMx33
AgsMx34
AgsMx35
AgsMx36
AgsMx37
AgsMx38
AgsMx39
AgsMx40
AgsMx41
AgsMx42
AgsMx43
AgsMx44
AgsMx45

n
1
1
1
1
1
1
3
1
1
1
1
1
4
1
1
2
1
1
1
4
1
1
1
4
1
1
1
2
2
1
1
1
1
2
1
1
2
2
1
1
1
2
1
2
1

DYS19 389l
13 12
13 14
13 13
14 13
14 14
13 13
15 12
14 14
14 13
16 11
15 13
14 14
14 13
13 13
14 13
17 13
14 14
15 13
13 13
13 13
14 13
14 13
13 12
14 14
14 12
14 14
14 12
13 13
14 13
15 13
14 14
14 13
14 12
14 13
15 13
13 12
14 13
14 13
14 13
15 12
13 14
14 13
15 13
14 13
15 13

389lI
29
30
28
29
30
31
28
30
30
29
29
31
29
30
29
28
30
30
30
31
29
29
29
30
29
30
28
30
il
30
31
29
28
29
29
28
29
29
29
29
32
29
29
29
28

390 391 392 393 438 439

25
24
23
25
23
26
22
24
24
25
24
24
24
24
25
23
24
24
24
24
23
25
25
24
24
23
25
24
23
24
23
24
24
22
23
24
25
24
24
24
24
23
25
24
23

10
9
10
11
11
11
10
11
11
11
11
12
11
11
11
10
10
11
10
10
10
10
10
11
10
10
11
11
10
11
11
11
11
10
10
9
11
11
10
10
10
10
11
10
10

13
11
13
13
14
13
11
13
13
12
13
13
13
11
13
11
11
13
12
11
11
13
11
13
13
13
13
16
11
13
11
13
13
11
13
13
13
13
13
11
14
13
13
15
11

13
13
13
13
14
13
14
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
13
12
13
13
13
13
13
13
13
12
13
13
14
13
13
13
13
12
13
13
13
13
13
13
13
13

11
10
9
13
10
11
11
12
12
11
12
12
12
10
12
10
10
12
11
10
10
13
10
12
12
12
12
11
10
12
10
12
12
10
12
11
12
12
12
10
12
12
12
11
10

13
10
12
12
10
13
11
11
13
13
12
12
12
13
12
11
11
12
12
12
13
12
11
12
12
13
13
11
12
10
12
12
12
13
14
13
12
11
13
12
13
11
12
11
12

385
15,18
13,13
13,15
11,14
11,13
13,17
14,15
12,14
11,14
12,13
12,14
11,13
11,14
15,16
13,14
12,12
19,19
11,14
16,17
16,17
12,20
12,14
17,18
11,14
11,14
11,11
11,15
14,17
13,18
12,13
13,18
14,10
11,14
13,19
11,14
14,18
11,14
11,13
11,14
17,17
13,13
11,15
11,14
14,18
11,12

437
14
14
14
15
14
15
16
14
15
15
15
15
15
14
14
15
14
16
14
14
14
15
14
14
15
15
15
14
14
15
14
15
15
14
15
14
15
15
14
14
14
15
15
14
15

Tabla 40.Haplotipos del cromosoma “Y” obtenidos de la poblacién de Aguascalientes
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Aguascalientes
AgsMx46
AgsMx47
AgsMx48
AgsMx49
AgsMx50
AgsMx51
AgsMx52
AgsMx53
AgsMx54
AgsMx55
AgsMx56
AgsMx57
AgsMx58
AgsMx59
AgsMx60
AgsMx61
AgsMx62
AgsMx63
AgsMx64
AgsMx65
AgsMx66
AgsMx67
AgsMx68
AgsMx69
AgsMx70
AgsMx71
AgsMx72
AgsMx73
AgsMx74
AgsMx75
AgsMx76
AgsMx77
AgsMx78
AgsMx79
AgsMx80
AgsMx81
AgsMx82
AgsMx83
AgsMx84
AgsMx85
AgsMx86
AgsMx87
AgsMx88
AgsMx89
AgsMx90

n
1
1
1
1
1
2
1
1
1
2
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
2
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
2
1
1
1
2
1
2
2

DYS19 389l
14 13
15 12
17 12
13 13
13 13
14 14
15 12
14 13
15 14
14 14
13 13
14 14
14 14
13 13
14 14
14 13
15 13
14 12
13 13
15 13
13 12
15 12
14 14
16 12
13 13
14 14
15 12
13 13
14 13
13 13
16 13
13 13
15 13
16 12
14 13
15 12
13 14
16 13
14 14
14 12
14 14
12 14
13 14
15 12
15 12

389l
29
28
29
29
31
30
29
30
30
30
29
30
31
30
33
29
29
30
31
29
28
28
30
29
30
30
29
30
30
30
29
29
29
29
28
29
31
30
30
30
31
30
32
29
27

390 391 392 393 438 439

24
22
21
21
24
24
24
24
24
24
24
23
23
24
24
24
23
23
24
23
23
24
24
23
24
24
22
25
23
24
23
23
20
24
24
23
24
25
24
24
24
23
24
22
23

11
10
10
10
10
10
11
10
11
11
11
11
10
9
10
11
10
10
10
10
10
11
11
9
10
10
10
10
10
11
10
10
10
9
10
10
11
10
10
10
10
11
10
10
10

13
11
11
16
11
13
13
11
13
13
13
13
14
16
14
13
11
10
10
12
13
13
13
11
15
13
11
14
13
14
13
16
11
11
14
11
14
11
16
16
13
14
14
11
11

13
14
13
13
13
13
13
12
13
13
12
13
13
13
13
13
15
12
13
15
14
13
13
12
13
13
14
13
13
13
13
14
14
12
12
12
13
13
13
13
13
14
13
13
13

12
10
11
11
10
12
12
10
9
12
12
12
11
12
10
12
10
10
10
10
11
12
12
9
11
12
10
11
12
11
12
11
10
9
12
9
11
11
11
10
12
10
12
10
10

12
11
13
11
11
12
11
13
11
11
12
12
12
11
12
12
11
11
12
11
12
12
12
12
12
13
14
12
12
12
12
14
11
12
14
12
13
11
13
11
12
10
13
12
11

385
11,11
14,15
16,17
16,17
16,16
11,14
11,15
13,16
11,14
11,14
11,14
11,14
16,16
14,16
16,17
11,15
17,17
12,19
15,17
17,17
14,17
11,12
11,15
14,16
16,16
11,14
13,16
14,20
14,11
15,19
11,14
14,18
13,15
14,16
11,14
14,17
15,19
11,15
14,20
14,20
11,14
12,13
13,18
12,14
12,12

437
14
16
14
14
14
14
15
14
13
14
16
15
14
14
14
15
14
14
14
14
14
15
14
14
14
14
16
14
15
14
14
14
16
14
14
15
14
14
14
14
14
14
14
16
15

Haplotipos del cromosoma “Y” obtenidos de la poblacién de Aguascalientes (continuacion)
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Aguascalientes DYS19 3891 3891l 390 391 392 393 438 439 385 437

AgsMx136
AgsMx137

14 13 29 24 12 12 13 12 12 11,14 15
14 13 29 24 11 12 13 12 11 11,15 15

n
AgsMx91 1 15 13 29 24 10 13 13 13 12 11,135 15
AgsMx92 1 14 13 28 24 11 13 14 12 12 13,14 15
AgsMx93 1 14 13 30 24 11 13 13 12 13 12,14 15
AgsMx94 1 13 14 30 24 10 15 15 11 12 11,14 14
AgsMx95 1 14 14 29 24 10 11 12 10 11 14,16 16
AgsMx96 1 15 12 29 23 10 11 13 10 12 11,24 16
AgsMx97 1 15 12 27 24 11 11 12 9 12 16,18 14
AgsMx98 1 14 14 31 23 10 11 12 10 11 14,19 14
AgsMx99 4 16 13 30 24 11 11 13 11 10 10,14 14
AgsMx100 1 13 12 29 24 11 13 13 11 12 15,18 14
AgsMx101 1 13 12 28 23 10 13 14 11 13 14,18 14
AgsMx102 1 14 12 28 23 10 11 13 10 12 14,14 16
AgsMx103 1 15 14 28 24 10 14 13 11 12 16,16 14
AgsMx104 1 14 13 29 24 11 13 13 12 13 11,14 15
AgsMx105 1 14 14 30 25 11 13 12 12 11 11,14 15
AgsMx106 1 14 13 29 23 10 14 12 8 10 17,18 16
AgsMx107 1 14 14 32 24 10 14 13 10 10 19,19 14
AgsMx108 1 17 11 33 21 10 15 13 10 12 13,10 16
AgsMx109 1 19 10 33 19 10 14 13 8 12 12,14 17
AgsMx110 1 18 12 34 21 11 15 13 10 12 13,10 16
AgsMx111 2 14 13 29 24 11 14 13 12 12 11,14 15
AgsMx112 2 15 13 29 23 10 11 13 9 11 1519 14
AgsMx113 2 14 13 30 23 11 14 13 11 12 14,16 14
AgsMx114 2 14 13 30 24 10 13 13 12 13 11,14 15
AgsMx115 2 13 12 30 23 10 13 14 11 11 14,18 14
AgsMx116 2 15 13 30 24 11 13 13 12 14 11,13 15
AgsMx117 2 14 13 29 24 11 13 13 13 11 11,24 15
AgsMx118 2 14 13 29 23 10 13 13 9 12 14,17 14
AgsMx119 1 15 12 29 23 10 11 12 10 12 13,15 16
AgsMx120 1 13 13 29 24 11 16 13 11 11 14,18 14
AgsMx121 1 16 13 31 21 11 11 13 11 11 16,27 14
AgsMx122 1 13 14 30 23 10 14 13 9 13 14,14 14
AgsMx123 1 14 13 30 24 11 13 13 12 12 11,14 14
AgsMx124 1 13 13 30 24 10 14 13 11 13 1519 14
AgsMx125 1 15 13 29 23 10 13 13 12 12 11,14 15
AgsMx126 1 15 13 29 24 10 13 14 9 11 12,16 14
AgsMx127 1 15 12 26 24 10 15 13 10 12 14,15 14
AgsMx128 4 14 13 29 24 11 13 13 12 11 11,24 15
AgsMx129 1 14 13 29 24 11 14 13 12 11 11,14 15
AgsMx130 1 13 13 30 26 10 14 13 11 12 14,19 14
AgsMx131 1 13 13 30 24 11 16 13 11 11 1517 14
AgsMx132 1 14 12 28 23 10 11 13 10 11 13,15 16
AgsMx133 1 13 12 28 23 10 13 14 11 12 1419 14
AgsMx134 1 13 12 29 24 9 13 13 11 13 14,18 14
AgsMx135 1 14 13 29 24 10 14 13 11 11 1515 14

1

1

Haplotipos del cromosoma “Y” obtenidos de la poblacién de Aguascalientes (continuacion)
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Aguascalientes n DYS19 3891 38911 390 391 392 393 438 439 385 437
AgsMx138 1 13 12 29 2 10 13 14 11 11 1418 14

AgsMx139 1 14 13 30 25 11 13 13 12 12 11,14 15
AgsMx140 1 13 13 30 23 10 18 13 11 12 1617 14
AgsMx141 2 14 13 28 24 10 14 12 13 12 11,14 14
AgsMx142 1 13 15 31 24 9 11 13 10 10 1315 14
AgsMx143 1 14 13 29 24 10 13 12 12 12 1113 15
AgsMx144 1 14 14 30 25 11 13 13 13 11 1114 14
AgsMx145 1 13 13 32 23 10 11 13 10 12 1617 14
AgsMx146 1 12 14 30 23 11 14 13 10 10 1113 14
AgsMx147 1 14 13 29 24 11 13 13 12 13 11,13 15
AgsMx148 2 14 13 30 24 10 15 13 11 12 1517 14
AgsMx149 2 14 13 30 24 9 11 13 10 12 1819 14
AgsMx150 1 14 14 29 23 11 13 13 12 12 1214 14
AgsMx151 1 14 14 32 23 10 14 13 11 12 1315 14
AgsMx152 1 13 12 28 23 10 16 14 11 13 1618 14
AgsMx153 1 14 13 29 23 10 13 14 12 11 1111 15
AgsMx154 1 13 13 29 25 10 13 13 12 11 1111 15
AgsMx155 1 14 14 30 24 11 13 13 12 14 1114 15
AgsMx156 2 13 14 30 24 9 11 13 10 10 1314 14
AgsMx157 1 14 13 31 23 11 11 12 10 11 1217 14
AgsMx158 1 14 14 31 24 11 13 13 12 12 11,14 15
AgsMx159 1 17 14 32 21 10 11 14 11 11 1616 14
AgsMx160 1 14 13 29 20 10 11 12 10 11 1318 14
AgsMx161 1 14 12 28 24 11 13 13 12 11 1114 15
AgsMx162 1 14 14 32 24 11 13 14 12 12 11,14 14
AgsMx163 1 14 13 28 24 11 13 13 12 12 11,15 16
AgsMx164 1 12 14 31 23 11 14 13 10 10 1113 14
AgsMx165 1 14 13 30 23 10 11 12 9 11 13,17 15
AgsMx166 1 14 14 30 24 11 11 13 12 11 1114 14
AgsMx167 2 14 13 31 24 10 16 13 11 11 1317 14
AgsMx168 1 13 12 29 24 10 15 13 11 11 1516 14
AgsMx169 1 15 14 30 23 9 11 12 9 12 1315 14
AgsMx170 3 14 13 30 2 10 11 13 9 11 12,15 14
AgsMx171 1 15 12 28 25 10 11 11 9 11 17,18 15
AgsMx172 1 13 14 29 23 10 13 13 9 13 1415 14
AgsMx173 1 14 14 30 24 10 13 13 12 11 1214 14
AgsMx174 1 15 13 29 23 9 11 12 9 11 13,18 14
AgsMx175 2 17 13 30 21 10 11 14 11 13 1818 14
AgsMx176 i 14 12 30 23 10 11 12 10 11 1218 14
AgsMx177 1 13 14 31 24 10 16 13 11 11 1418 14
AgsMx178 1 14 13 29 25 11 13 13 12 12 1214 14
AgsMx179 4 13 13 31 23 11 15 13 11 11 1417 14
AgsMx180 1 14 13 29 23 11 14 13 10 12 1616 14
AgsMx181 2 14 13 30 2 10 11 13 9 13 12,15 14
AgsMx182 1 13 12 28 24 9 13 13 11 13 1517 14
AgsMx183 1 14 13 29 24 11 13 13 12 12 1214 14
AgsMx184 1 16 13 30 21 11 11 12 11 11 1617 14
AgsMx185 1 14 12 28 2 10 11 13 10 11 1314 16
AgsMx186 1 14 13 30 23 10 11 12 9 13 1321 15

Haplotipos del cromosoma “Y” obtenidos de la poblacion de Aguascalientes (continuacion)



Aguascalientes n DYS19 3891 38911 390 391 392 393 438 439 385 437
AgsMx187 1 14 14 31 24 11 12 13 12 11 11,14 14

AgsMx188 1 14 12 28 24 9 13 13 11 14 1518 14
AgsMx189 1 15 12 28 24 10 13 12 12 13 1215 14
AgsMx190 1 13 13 30 23 11 16 12 11 11 1416 14
AgsMx191 1 14 13 31 2 10 11 12 10 12 1417 14
AgsMx192 1 13 13 31 24 10 13 14 11 13 1419 14
AgsMx193 1 15 13 31 25 12 11 13 11 11 11,14 14
AgsMx194 1 13 12 28 24 9 13 13 11 12 1518 14
AgsMx195 1 14 13 30 24 10 14 13 11 11 1316 15
AgsMx196 1 14 13 29 24 11 13 13 12 12 1113 15
AgsMx197 1 16 14 31 24 10 11 14 11 10 1114 14
AgsMx198 1 14 13 29 23 11 14 12 12 11 11,14 15
AgsMx199 1 14 13 29 24 11 13 12 12 12 11,14 15
AgsMx200 1 13 14 30 2 10 11 12 9 11 1417 14
AgsMx201 1 14 13 30 2 10 1 13 9 12 12,15 14
AgsMx202 1 14 13 29 23 10 11 12 8 13 1416 15
AgsMx203 1 14 13 28 24 11 13 14 12 12 11,14 15
AgsMx204 1 14 13 29 24 11 14 13 12 12 11,14 15
AgsMx205 1 15 13 29 23 10 11 13 9 11 1516 14
AgsMx206 2 14 13 29 24 10 13 13 12 12 11,14 15
AgsMx207 1 14 14 30 24 11 13 14 12 12 1114 15
AgsMx208 1 15 12 29 2 10 11 14 10 12 1315 16
AgsMx209 1 15 12 31 2 11 11 14 10 11 1414 16
AgsMx210 1 13 12 29 2 10 16 13 11 10 1417 14
AgsMx211 1 14 13 29 24 11 13 13 12 11 11,14 16
AgsMx212 1 14 14 30 24 11 14 14 13 12 11,15 15
AgsMx213 1 13 13 30 23 10 11 13 10 11 1718 14
AgsMx214 2 13 13 30 24 10 16 13 11 12 1517 14
AgsMx215 1 15 13 29 23 11 13 13 9 11 1516 13
AgsMx216 1 14 13 28 23 11 13 13 11 11 11,14 15
AgsMx217 1 14 13 29 25 11 13 13 12 12 11,15 15
AgsMx218 1 14 14 31 24 11 13 13 12 12 11,14 14
AgsMx219 1 14 14 29 24 11 13 13 12 13 11,14 15
AgsMx220 1 14 13 30 25 11 14 13 12 14 1113 15
AgsMx221 1 14 14 32 24 10 13 13 12 11 1214 14
AgsMx222 1 13 13 29 24 11 13 14 12 12 11,14 15
AgsMx223 1 14 13 29 24 10 13 13 12 12 11,14 16
AgsMx224 2 15 12 26 24 10 14 13 11 11 1416 14
AgsMx225 i 14 13 29 23 10 11 12 10 12 1316 14
AgsMx226 1 13 11 28 25 10 16 13 11 12 1418 14
AgsMx227 1 13 13 30 24 10 15 13 11 12 1517 14
AgsMx228 1 13 13 31 24 11 16 13 11 12 1415 14
AgsMx229 1 14 13 28 24 11 13 13 12 13 11,14 15
AgsMx230 1 16 14 30 23 10 12 14 8 13 1515 15
AgsMx231 1 13 13 30 24 10 16 13 11 12 1617 14
AgsMx232 1 13 13 30 23 11 11 13 10 12 1518 14
AgsMx233 1 13 13 29 2 10 15 12 11 13 1316 14
AgsMx234 1 14 13 29 23 9 13 183 9 12 1518 14
AgsMx235 1 14 14 30 24 12 13 13 12 12 1113 14
AgsMx236 1 13 14 30 24 11 11 13 10 10 1315 14
AgsMx237 1 13 13 30 24 10 15 13 12 11 1517 14
AgsMx238 1 13 12 30 23 10 11 13 10 12 1519 14
AgsMx239 1 14 14 30 23 10 13 13 12 12 1111 15
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10. LISTA DE ABREVIATURAS

ADN: Acido desoxirribonucleico

AgsMx: Aguascalientes México

AndSp: Andalucia Espafia

AmeMx: Amerindios mexicanos

AMOVA: Analisis molecular de varianza

Bra: Brasil

Bub: Bubis

CCD: siglas en inglés de coupled chamber device
ChiaMx: Chiapas México

ChihMx: Chihuahua México

Col: Colombia

CY: Cromosoma Y

DHPLC: Del inglés, Denaturing high performance liquid chromatography
EC: Electroforesis capilar

Ecu: Ecuador

Fang: Fangs

Fcr. indice de fijacién entre grupos

Fsc: indice de fijacion entre los grupos que forman a las poblaciones
Fst. indice de fijacion entre las poblaciones
GDB: Del inglés, genome data base

GtoMx: Guanajuato México

HVI: Region hipervariable

JalMx: Jalisco, México

MadSp: Madrid, Espafia

MDS: Escalamiento multidimensional

NJ: Del inglés, neighbor joining

NRY: Region no recombinante del cromosoma Y
PAR 1: Region pseudo-autosémica 1

PAR 2: Region pseudo-autosémica 2

Pb: Pares de bases

PCR: Del inglés, polymerase chain reaction
SMM: Del inglés, stepwise mutation model
Sport: Sur de Portugal

STRs: Del ingles short tandem repets

SWGDAM: Del ingles scientific working group on DNA analysis methods
YHRD: Del ingles Y-chromosome haplotype referente database

Y-SNPs: Del inglés, single nucleotide of polymorphisms of the Y-chromosome

Y-STRs: Del inglés, short tandem repeats of the Y-chromosome
YucMx: Yucatan México
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