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  EQUIPAJE GENÉTICO BÁSICO PARA UN AVENTURERO FORENSE




   




  1. EL GENETISTA




  El inicio de los cuentos infantiles forma ya parte de nuestra cultura y constituye todo un ritual. Basta con oír tres palabras: «Érase una vez...», para que inmediatamente nuestra percepción de la historia que va a ser contada cambie de reino, de la realidad a la fantasía. Este libro trata sobre ciencia, podríamos decir que en las antípodas de la literatura fantástica, y sin embargo, podría comenzar con un «Érase una vez», pero de igual forma podría empezar con un «A día de hoy» o «En un futuro cercano», porque aun perteneciendo al dominio real, lo que pretendo es embarcarles en una aventura. La aventura de comprender, de entender y de avistar las dificultades que entraña ahondar en el mayor de los misterios: quiénes somos.




  Antes de embarcarse en una aventura, uno debe cerciorarse de quién es su compañero de viaje. Bueno es reconocer que aprender y enseñar no deja de ser una aventura a dos bandos, ya que a fin de cuentas, no hay transmisor sin receptor. Podríamos empezar con una pregunta aparentemente simple ¿qué es un genetista? La respuesta de manual es categórica: genetista es quien se dedica al estudio de la Genética, lo cuál convierte el problema en definir qué es la Genética. Una respuesta un poco más elaborada diría que genetista es quien investiga y analiza la herencia del material genético o ADN (una simplificación permisible, ya que la gran mayoría de organismos tiene como material genético ADN). O lo que es lo mismo, un genetista analiza cómo y por qué los individuos se reproducen, bien haciendo copias de sí mismos (como hacen las bacterias, entre otros muchos organismos), bien produciendo descendencia que, sin ser idéntica, es muy, muy similar a los progenitores (como hacemos los humanos y los organismos con reproducción sexual).




  Bien, ya hemos establecido qué estudia un genetista. Pero, entonces, ¿qué es un genetista forense? La idea que uno tiene a priori, en parte debido al adjetivo «forense» y, en parte, alimentada a través de numerosas series televisivas con gran éxito de audiencia, es que un forense es un investigador criminalista, que resuelve «casi» milagrosamente casos penales a través del análisis de ADN obtenido a partir de muestras casi inverosímiles. Evidentemente, esta es claramente una de sus posibles atribuciones profesionales, pero el genetista forense es, por encima de todo, un genetista, un científico que utiliza técnicas de análisis genético para determinar a quién pertenece un material genético (ADN) concreto, o dilucidar si hay relación de parentesco entre dos individuos. Y estas técnicas son tan útiles para determinar a quién pertenece una mancha de sangre, encontrada en el lugar donde se ha cometido un asesinato, o a quién pertenecen los restos humanos encontrados en el incendio de un avión, como para establecer relaciones de paternidad. El pasado, el presente y el futuro pueden mezclarse, integrarse, y sus límites, devenir difusos. Puede determinarse con certeza la relación de parentesco entre restos humanos de hace miles de años con hombres que viven hoy en día en la misma región, pueden exhumarse momias y esqueletos para establecer su linaje real, incluso identificar su nombre, tras uno, cien o miles de años. Puede verificarse el pedigrí de perros y caballos de raza, averiguar el parentesco de cepas varietales productoras de vino, o de cepas de levaduras protegidas por patentes. Así, el análisis genético puede, con igual certeza, tanto identificar violadores y momias, asesinos y reyes, padres e hijos, viñas y sementales, como llegar a decirnos si somos portadores de mutaciones en genes causantes de enfermedades o si poseemos alelos (variantes de la secuencia de ADN) que incrementen el riesgo de padecer una enfermedad neurodegenerativa (algo que reservaremos para otro manual).




  Y ésta es la gran aventura que aquí emprendemos. Somos sus protagonistas. Pero como toda aventura, necesita preparativos cuidadosos, un buen mapa y herramientas fiables y, ¿cómo no?, un poco de coraje. La pasión del descubrimiento lo vale. Bienvenidos.




  2. EL ADN FORENSE. PRINCIPIOS BÁSICOS




  Para entender el análisis genético forense se requiere un mínimo cuerpo de conocimientos que deben ser adquiridos previamente. En esta primera parte del libro expondremos de forma resumida y a manera de recordatorio estos conceptos básicos, tanto genéticos como jurídicos y estadísticos. Para los entusiastas o curiosos de la genética, o simplemente para incrementar los conocimientos sobre genética, hay toda una sección complementaria dedicada a estos conceptos al final del libro, y allí se tratan con más detalle y profundidad (sección VII- apartados 25 al 32). Según el grado de conocimiento del lector sobre genética, sería recomendable consultar las referencias referencias de los apartados indicados, así como el glosario. Tras esta sección inicial, hay una serie de secciones con casos concretos que ilustran diversos aspectos de los que se han expuesto en los apartados iniciales, seleccionados y ordenados según su temática, su interés histórico o su actualidad (en el momento de la publicación de este libro). Prodrían haber sido muchos otros, pero estos son los que han despertado mi curiosidad o me han acompañado en la docencia. Material hay para muchos libros.




  De momento, pues, empecemos por refrescar la memoria...




  Para empezar, el ADN es el material genético de un organismo, esto es, el ADN es el manual de instrucciones necesario para generar un organismo. La información contenida en el ADN es lo que los genetistas denominamos genotipo, pero sólo la lectura y ejecución de este manual de instrucciones, junto con la interacción del ambiente, dará lugar al organismo con todas sus características, lo que los genetistas denominamos fenotipo. El ADN está constituido por nucleótidos, y éstos se diferencian entre sí por uno de sus componentes, las bases nitrogenadas. Existen cuatro bases distintas en el ADN: A (adenina), T (timina), C (citosina) y G (guanina). Estas bases son las letras del lenguaje genético, y su secuencia en el ADN determina la información genética, de forma similar a como las letras de una lengua no tienen significado por sí mismas, sino que adquieren sentido cuando se unen para formar palabras y frases. (Para más detalle, leer apartados 25, 26 y 27). El ADN suele ser de doble cadena y adopta la conocida conformación de doble hélice.




  ¿Dónde se encuentra el ADN? Los organismos eucariotas (entre los que se encuentran hongos, vegetales y animales) estamos formados por células que poseen núcleo, que es donde se encuentra la mayor parte del ADN, y citoplasma, donde tienen lugar la mayor parte de funciones celulares. En el núcleo, el ADN se encuentra organizado y empaquetado en moléculas independientes, que llamamos cromosomas.




  Sin embargo, también existe información genética (aunque poca y restringida) en componentes citoplasmáticos de las células, es decir, en otros orgánulos, como son las mitocondrias. Así pues, en las células de un ser humano (o de un organismo animal o vegetal, para el caso), la mayor parte del ADN se encuentra en el núcleo, pero también existe una ínfima parte de la información genética que se encuentra en el ADN contenido en las mitocondrias.
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  1/ Esquema de la estructura del ADN en doble hélice, indicando que el ADN está constituido por la unión de muchos nucleótidos. Las bases nitrogenadas –que pueden ser de cuatro tipos: adenina, timina, guanina y citosina– se localizan en el interior, mientras que el esqueleto de azúcar fosfato está orientado hacia el exterior. Como el ADN tiene dos cadenas o hebras, cada posición presenta un par de bases complementarias.




  Respecto al ADN nuclear, los humanos tenemos 46 cromosomas que están organizados en 22 pares de cromosomas autosómicos (iguales dentro de cada par y numerados del 1 al 22) más un último par de cromosomas, el par 23, cuya combinación determina el sexo del individuo y por ello se denominan cromosomas sexuales . En mamíferos, hay dos crosomosomas sexuales distintos, el cromosoma X y el cromosoma Y. El cromosoma X es un cromosoma de considerable longitud y contiene muchos genes, es decir, mucha información importante para la formación del individuo. En cambio, el cromosoma Y, más pequeño, contiene pocos genes, pero los que hay son muy relevantes, ya que determinan el sexo masculino. Excepto en condiciones muy excepcionales, en los humanos un genotipo con dos cromosomas X determina sexo femenino (XX), mientras que el genotipo con un cromosoma X y uno Y (XY) determina sexo masculino (leer apartados 30 y 31).
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  2/ Cariograma humano, con 22 pares de cromosomas autosómicos y dos cromosomas sexuales (XX o XY) 




  Nuestro ADN nuclear cromosómico (y para el caso, el de cualquier organismo con reproducción sexual, animales, plantas, incluso algunos organismos unicelulares) procede de nuestros parentales: la mitad de nuestra madre y la mitad de nuestro padre. En la fecundación se forma un cigoto, es decir, la primera célula inicial que contiene la información genética de un nuevo individuo. El cigoto se forma tras la unión de un óvulo (célula gamética femenina) y un expermatozoide (célula gamética masculina). Estas células gaméticas se forman tras una división reductora que los genetistas denominamos meiosis, en la que, de cada par de cromosomas, la célula gamética (un óvulo o un espermatozoide) sólo hereda uno, es decir, hereda sólo un cromosoma 1, un cromosoma 2, un cromosoma 3... Por tanto, el cigoto recibe para cada par, un cromosoma del óvulo y otro del espermatozoide. Así, para cada par de cromosomas autosómicos (cromosomas 1 al 22) del cigoto, un cromosoma es de origen paterno y el otro, materno. De igual forma, para los cromosomas sexuales, el cigoto hereda un cromosoma del padre y el otro de la madre. Como las madres tienen dos cromosomas X, sus óvulos sólo pueden heredar un cromosoma X. En cambio, si consideramos los espermatozoides, dado que los hombres tienen un cromosoma X y un Y, los espermatozoides pueden recibir bien el cromosoma X, o bien el Y. Así, pues, si el espermatozoide que fecunda un óvulo contiene un cromosoma X, dará lugar a un cigoto hembra (con dos cromosomas X, el proporcionado por la madre y el proporcionado por el padre), mientras que si el espermatozoide que fecunda un óvulo contiene un cromosoma Y, se obtendrá un cigoto de sexo varón (con un cromosoma X, el proporcionado por la madre, y un cromosoma Y, el proporcionado por el padre).




  De toda esta parte introductoria podemos deducir una certeza científica crucial para la genética forense: un determinado individuo comparte la mitad de su ADN cromosómico con su madre y la otra mitad con su padre, y además, transmitirá a sus descendientes, tras la correspondiente meiosis, la mitad de su ADN (un cromosoma de cada par). Este principio es el más utilizado en todas las pruebas de paternidad, o incluso, en los de identificación genética, en aquellos casos en que las únicas muestras de ADN comparables son las del ADN de los progenitores o las de los hijos. De ahí también se deduce que, si cada hijo comparte con cada uno de sus padres la mitad de su ADN, entonces, dos hermanos entre sí deben compartir, de promedio, la mitad de su material genético (50%), y que un nieto, respecto a sus abuelos, debe compartir, de promedio, un 25% de su ADN. Y así, sucesivamente, se pueden establecer parentescos genéticos con tíos, primos... (si no se ha consultado todavía, el apartado 30 es muy recomendable en este punto).




  ¿Cómo podemos detectar la herencia de cada cromosoma? Mediante secuencias que son variables en la población. Las secuencias de ADN mutan, es decir, cambian. El nombre genérico de un cambio en el ADN se denomina mutación . Las mutaciones pueden ser patogénicas cuando el ADN cambia su secuencia y este cambio provoca un cambio en las características que presenta un individuo (fenotipo) de tal manera que se causa una enfermedad. Sin embargo, también existen muchos cambios que, o no causan efecto alguno en el fenotipo, o bien son detectables pero no causan ninguna enfermedad. En este caso y para diferenciarlos de las mutaciones patogénicas, los denominamos polimorfismos (del griego, muchas formas). Una gran cantidad del ADN, cerca del 97% en el ADN humano, no codifica para genes ni funciones concretas y, por tanto, no se refleja en el fenotipo. Así pues, la mayor parte de cambios genéticos (variabilidad genética) no recae en regiones que afecten al fenotipo. Estos polimorfismos están distribuidos en la población sin ningún tipo de selección ni a favor ni en contra (al menos, a priori ). Existen técnicas que permiten la detección de estos cambios o polimorfismos. Así pues, si estudiamos estos polimorfismos y dado que tenemos dos cromosomas para el mismo par (cromosomas homólogos) podemos tener la misma secuencia en la misma posición, o poseer dos variantes distintas. Cada una de estas variantes recibe el nombre de alelo (para más detalle, leer apartados 28 y 29).




  [image: Cap 2-3 (pedigree).tif]




  3/ Esquema de un pedigrí y herencia de un marcador genético (para una determinada posición, existen dos alelos posibles: la secuencia de ADN puede ser A, o bien G). El sexo masculino se representa por un cuadrado, mientras que el femenino se simboliza por un círculo. Esta pareja ha tenido una hija. Para este polimorfismo, el padre es heterocigoto para los alelos A y G; la madre es homocigota para el alelo A. La hija ha heredado un alelo G del padre y un alelo A de la madre (simbolizado por flechas), por lo que también es heterocigota A, G (el orden de enumeración de los alelos no es relevante).




  Cuando un individuo presenta la misma secuencia en ambos cromosomas homólogos para una mutación o polimorfismo, es decir, presenta el mismo alelo, se dice que el individuo es homocigoto.




  Si el individuo que estudiamos presenta secuencias distintas (alelos diferentes) en ambos cromosomas, se dice que el individuo es heterocigoto.




  Como ejemplo, supongamos un polimorfismo en una posición del ADN. Supongamos que este polimorfismo implica que en una posición pueden existir dos letras del ADN: o T o C. Eso implica que podemos ser homocigotos TT (tanto de padre como de madre hemos recibido un cromosoma con el alelo que en esa posición tenía una T), homocigotos CC (tanto de padre como de madre hemos recibido un cromosoma con el alelo que en esa posición tenía una C), o bien ser heterocigotos CT (en ese caso, de un parental hemos recibido un alelo C y del otro, un alelo T. En este último caso, supongamos que la madre es CT, y el padre TT. Entonces del padre forzosamente hemos recibido el alelo T, ya que no tiene otra secuencia, mientras que de la madre tenemos que haber recibido el alelo C).




  Existen diversos tipos de polimorfismos que pueden ser analizados en genética forense y que se denominan con el término genérico de marcadores genéticos.




  El caso de variación en una única posición nucleotídica, como el que acabamos de exponer, se denomina SNP. Actualmente, los marcadores genéticos más relevantes para la genética forense son los microsatélites, repeticiones en tándem de secuencias pequeñas de ADN (por ejemplo: CACACACACACACACA, en que la unidad de repetición es la secuencia CA). Los microsatélites están distribuidos por todos los cromosomas y normalmente se localizan en regiones que no codifican para genes, con lo que su variación no se observa más que en el genotipo. Los alelos de un determinado microsatélite se diferencian en el número de repeticiones. En general, los microsatélites son muy polimórficos, ya que en la población se presentan múltiples alelos con distinto número de repeticiones, por ellos se dice que son marcadores genéticos muy informativos, siendo la informatividad un reflejo de la baja probabilidad de que dos individuos compartan el mismo genotipo. En cambio, un marcador para el que sólo haya dos alelos tiene una menor informatividad. (Para mayor detalle, leer apartados 29 y 30.)




  Además, no debemos olvidar que existen cromosomas que se heredan con patrones distintos. Tal y como hemos comentado, el cromosoma Y determina el sexo masculino. El cromosoma Y es heredado estrictamente de forma paternofilial, es decir, se transmite directamente de padres a hijos varones. Por tanto, todos los varones de un mismo linaje relacionados por vía paternofilial comparten el mismo cromosoma Y. Por ejemplo, un abuelo comparte el mismo cromosoma Y de un nieto a través de su hijo varón. Y dos primos hermanos varones, hijos de dos hermanos varones, comparten también el mismo cromosoma Y. Así sucesivamente, se pueden establecer patrones de herencia paternofilial de cromosoma Y en muchas generaciones. Este dato genético es de especial relevancia, como veremos, en estudios de migraciones humanas, de ancestralidad indígena, pero también de paternidad o relaciones de parentesco (leer apartado 31).




  Por último, pero no menor en importancia, y como hemos comentado, existe la herencia del ADN que no está en el núcleo. En animales, la herencia extranuclear o citoplasmática se encuentra en las mitocondrias, siendo éstas los orgánulos celulares encargados de obtener energía mediante el proceso de respiración celular. En una célula hay miles de mitocondrias. Así pues, aun cuando el ADN contenido en una mitocondria representa una ínfima cantidad respecto del ADN nuclear, el análisis del ADN mitocondrial (ADNmt) presenta una serie de características distintivas respecto el análisis del ADN nuclear que lo hacen material genético de elección en algunos análisis forenses.




  En primer lugar, en cada célula existen varias copias (de hecho, del orden de millares) del ADNmt, mientras que sólo hay una copia de ADN nuclear (por tanto, miles de cromosomas de ADNmt versus cada par de cromosomas homólogos del ADN nuclear), con lo que en muestras degradadas o fósiles, el ADNmt suele ser el ADN de elección para analizar, ya que es más probable que quede alguna copia. Finalmente, en el cigoto las mitocondrias proceden del óvulo (la aportación de mitocondrias por parte del espermatozoide es casi nula), por lo que el ADNmt se transmite por vía estrictamente maternofilial. Así, por ejemplo, todos los individuos unidos por lazos maternofiliales comparten el mismo ADN: una abuela comparte el mismo ADN que todos los nietos de todas sus hijas, o por ejemplo, todos los hijos de una misma madre tienen el mismo ADNmt, independientemente de su sexo, o todos los primos hermanos hijos de hermanas tienen el mismo ADN mitocondrial, y así sucesivamente, siempre por vías maternofiliales). Esta información también es muy relevante en ADN forense, tanto para el análisis de muestras extremadamente degradadas o de ADN fósil, como también en el estudio de linajes maternofiliales y en pruebas de parentesco genético (leer apartado 31).
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  4/ Imagen de la información genética contenida en una célula. El ADN nuclear está organizado en cromosomas (en los que se indican distintas regiones: el centrómero y los dos telómeros o extremos cromosómicos). El cromosoma se acaba de duplicar y tiene dos cromátidas hermanas, que son idénticas. Cada una de ellas será heredada por una célula hija. Las células también poseen información genética en las mitocondrias, localizadas en el citoplasma. La célula tiene de centenares a miles de mitocondrias (sólo se dibujan unas cuantas y su tamaño no está a escala) y cada mitocondria contiene varias copias de ADNmt en su interior.




  De modo que, mediante la determinación de secuencias variables en el ADN, podemos tanto identificar individuos como establecer relaciones de parentesco. ¿Cómo? Si se realizan análisis de identificación genética, se busca concordancia total en los marcadores genéticos analizados. Nunca se analiza un único marcador, sino que se analizan muchos. La probabilidad de que otro individuo de la población comparta la misma combinatoria genética para un marcador viene determinada por la frecuencia de cada alelo obtenido en la población estudiada. Pero cuando se analizan muchos marcadores, la probabilidad de que otro individuo de la población comparta todo el genotipo analizado disminuye drásticamente, ya que cada marcador tiene una probabilidad independiente y, por tanto, la probabilidad de cada genotipo se multiplica, obteniéndose una probabilidad mucho menor que para un sólo marcador. Para los casos de paternidad, sólo se espera coincidencia para la mitad de marcadores. Si, además, se combina con el genotipo materno, toda secuencia de un individuo debe proceder de una secuencia de padre y otra de madre. Si no, no existe concordancia o compatibilidad. (Para mayor detalle, leer apartado 30, aunque este tema también se tratará en el apartado 4.)




  El análisis forense se basa en este cálculo estadístico de probabilidades condicionadas, como se verá ampliamente cuando se expongan algunos de los casos de genética forense más famosos o más curiosos...




  Pero primero, averigüemos cómo se obtiene y se analiza el ADN de muestras biológicas.




  RECORDAR:




  - La información genética de los individuos está contenida en el ADN, y constituye su genotipo. Las características finales, o fenotipo, dependen de la interacción del genotipo y el ambiente.




  - El ADN está formado por la unión de nucleótidos Existen 4 nucleótidos distintos, según su base nitrogenada: A (adenina), G (guanina), C (citosina), y T (timina). La secuencia de las bases en la cadena es la que contiene la información genética (de forma similar a la unión de letras para formar palabras en nuestra lengua). Se han desarrollado técnicas para obtener la secuencia de cualquier ADN.




  - En nuestras células tenemos ADN en el núcleo, pero también en las mitocondrias. El ADN nuclear en humanos está organizado en 23 pares de cromosomas: 22 cromosomas homólogos y un par de cromosomas sexuales, el cromosoma X y el cromosoma Y. Heredamos la mitad de nuestro ADN nuclear de cada parental: la mitad de padre y la mitad de madre.




  - Se producen cambios al azar en la secuencia del ADN que son heredables. Estos cambios se llaman mutaciones, aunque este término se suele reservar para aquellos cambios que tienen un efecto sobre el fenotipo. Si los cambios no afectan al fenotipo se denominan polimorfismos o también marcadores genéticos, y son muy útiles para el análisis forense si tienen una determinada frecuencia en la población. Cada variante de la mutación o del polimorfismo se denomina alelo.




  - Existen muchos tipos de marcadores genéticos, pero el más utilizado por el momento en la Genética Forense son los microsatélites. Analizando el genotipo de microsatélites y conociendo la frecuencia de cada alelo en la población se pueden establecer estudios de identificación genética, o de paternidad y parentesco.




  - El cromosoma Y se transmite de padres a hijos varones, por vía estrictamente paterno-filial. El cromosoma Y permite establecer parentescos por vía masculina.




  - Existe ADN en las mitocondrias, el cual se hereda a través de las mitocondrias que se encuentran en el citoplasma de los óvulos. Todos los hijos de una misma madre tienen las mismas mitocondrias, y éstas han sido transmitidas por vía materno-filial femenina. Las mitocondrias permiten establecer parentescos por vía femenina.




   




  3. LAS PRUEBAS FORENSES. ¿DÓNDE SE ESCONDE EL ADN?




  El genetista trabaja con las diferencias (variantes de secuencia, también denominadas polimorfismos o marcadores genéticos) que presenta el ADN, por tanto, debe primero extraer ADN de cualquier muestra obtenida que pueda contener material genético. ¿Dónde está el ADN? Como hemos comentado las células de todo organismo contienen información genética en su núcleo. Esto quiere decir que cualquier resto humano que contenga células nucleadas puede servir para obtener ADN y analizarlo. Así, los materiales más comunes de los que se obtiene ADN en un laboratorio forense son: sangre (se obtienen de las células blancas, o leucocitos, que tienen núcleo, a diferencia de los eritrocitos o células rojas, las cuáles al ser enucleadas, no contienen ADN nuclear), semen (los espermatozoides son básicamente un núcleo con una cola, con lo que el semen es una material muy rico en ADN), piel, caspa, pelos con raíz (los pelos están formados por la proteína queratina, la cual es producida en las células de la raíz, donde se encuentra el núcleo con el ADN), dientes y huesos (que contienen en la raíz y el tuétano las células formadoras de hueso, así como vasos sanguíneos y nervios). Incluso se puede extraer ADN de humores como la saliva o el sudor, o heces, ya que pueden contener células epiteliales (que se desprenden de la mucosa bucal, la piel o la mucosa intestinal, respectivamente).




  Las pruebas periciales pueden catalogarse según su objetivo. Las hay orientativas (para asegurar de qué tipo de muestra se trata), como por ejemplo las pruebas con luminol o fenolftaleína para orientar que la muestra corresponde a sangre; las hay de certeza, como por ejemplo la visualización de espermatozoides en el microscopio para asegurar de que se trata de semen; y específicas, en nuestro caso, pruebas de determinación de marcadores de ADN.




  No todas las muestras contienen la misma cantidad de ADN, ni la extracción se puede realizar con la misma facilidad, por ejemplo: la extracción de ADN de semen, sangre y células epiteliales es muchísimo más eficiente que la de huesos y dientes. Existen protocolos específicos para cada caso, aunque en general la mayoría de protocolos se pueden dividir en varios pasos: extracción y purificación de ADN, cuantificación de ADN, genotipado (actualmente por la técnica de PCR, pero depende del marcador escogido las técnicas son variables, para más información, leer apartado 32) e interpretación de resultados. Existen técnicas tan potentes que permiten la obtención y análisis de muestras muy limitadas, incluso de muestras degradadas o fósiles. Estas técnicas necesitan numerosos controles internos, ya que este incremento de sensibilidad se ha conseguido a cambio de un incremento en vulnerabilidad. Las muestras pueden ser contaminadas y producir resultados falsos, que no son percibidos si no se efectúan los controles correspondientes. Sólo técnicos muy cualificados pueden llevar a cabo estos análisis.




  ¿Cuánto se tarda en obtener estos resultados? Definitivamente, mucho más que los escasos minutos que parecen tardar en las series televisivas, donde los detectives frecuentemente comentan: «Me quedo aquí hasta que salgan los resultados»...




  La interpretación de los resultados tampoco es banal. Como toda técnica sofisticada, requiere de un criterio sólido para escoger exactamente el tipo de análisis genético (marcadores de ADN mitocondrial, del cromosoma Y, o el genotipado de todos los cromosomas), del establecimiento de numerosos controles internos para comprobar la validez y repetitividad de la técnica, así como de conocimientos amplios del forense para interpretar y argumentar los resultados.




  RECORDAR:




  - El ADN se encuentra en el interior de las células que se encuentran en las muestras biológicas. Se puede obtener ADN de muestras de sangre, pelo con raíz, restos de piel y mucosas, fluidos corporales secretados (sudor, saliva, orina, heces), huesos dientes…




  - No todas las muestras son igualmente tratables ni se puede extraer ADN con la misma facilidad. Existen protocolos específicos para obtener el ADN de cada tipo de muestra, incluso aún cuando ésta pueda ser fósil o encontrarse degradada.




  - Se utilizan técnicas de amplificación de ADN que son muy potentes y se requieren numerosos controles internos de calidad en el proceso. Los resultados han de ser repetitivos y contrastables y su interpretación debe ser rigurosa.




  4. ESCOLLOS Y BRÚJULAS: CONCEPTOS ESTADÍSTICOS Y JURÍDICOS BÁSICOS




  Dado que la asignación genética suele ser robusta y fiable, y que las técnicas actuales de un laboratorio forense son muy potentes y pueden obtener ADN a partir de muestras mínimas, es particularmente relevante ejercer un estricto control de las pruebas, de forma que éstas no sean contaminadas de forma deliberada o circunstancial. La recogida y el análisis de muestras ha de ser realizado por personal con la adecuada capacitación, y además, las muestras, debidamente etiquetadas, deben estar en todo momento bajo vigilancia y sin acceso público, para así mantener intacta la cadena de custodia. Si ésta es quebrantada, los resultados obtenidos quedan invalidados y no pueden ser utilizados como pruebas periciales en un juicio. Uno de los casos más famosos en que se rompió la cadena de custodia fue en el juicio de O. J. Simpson (una estrella mediática del fútbol americano) por el homicidio de su exmujer y su amante (ver apartado 11). Los datos de ADN que identificaban a O. J. Simpson como «donante» de los restos biológicos (es decir, el ADN era compatible con Simpson, con elevadísima probabilidad estadística), hallados en el arma homicida, fueron desestimados por considerarse que no podía descartarse una contaminación premeditada para lograr la imputación del jugador, independientemente de que existía un móvil claro, antecedentes de violencia doméstica y no existía coartada. El caso quedó sin resolver y pertenece ya a los anales de la historia de la ciencia forense.




  Por otra parte, uno de los principales problemas en los inicios de la aplicación de la genética forense a pruebas periciales de casos judiciales fueron las diferencias semánticas entre el lenguaje científico y el lenguaje jurídico. Por ejemplo, las diferencias de apreciación en términos sencillos, como «certeza» y «error», que adquieren significados distintos en ciencia o en leyes. Este escollo, muy relevante en su momento, se superó cuando los especialistas de ambos campos (técnicos periciales, genetistas, abogados, jueces...) aprendieron a comunicarse en un lenguaje común. Sin embargo, vale la pena incidir en algunos de estos términos y conceptos.




  Toda técnica tiene un error asociado, que puede ser muy pequeño, pero que es cuantificable. De igual manera, los cálculos estadísticos basados en varios datos, por precisos que sean, siempre van acompañados de una probabilidad de error. Esto es aceptado como la norma en ciencia, ya que no existe el término de certeza absoluta, sino de certeza racional. En la genética forense se deben tener en cuenta dos tipos de errores: los asociados a la técnica en sí, y los asociados al cálculo estadístico en la asignación del genotipo. Pongamos un ejemplo, supongamos que tenemos un caso de identificación genética, en el que la probabilidad de que la muestra no pertenezca a un determinado individuo es de 10-6 (es decir, una probabilidad de error de 1 entre 1 millón). Esto no quiere decir que exista una duda razonable de que la muestra no sea de ese individuo, sino al contrario, que existe una certeza racional de que esa muestra pertenece a ese individuo, con un error mínimo. Sólo para tener una referencia para comparar: el error promedio asociado al reconocimiento visual es del 50%. Es decir, aquellas personas que en un juicio aseguran con toda su alma que han reconocido a una determinada persona cometen de promedio un error cada dos reconocimientos, aun cuando su certeza subjetiva les convenza de que llevan razón, y un jurado, muy probablemente, considere esa certeza subjetiva como certeza real. Un científico, en cambio, nunca parte de una certeza subjetiva, sino de un valor objetivo en el que apoyar sus conclusiones con su correspondiente probabilidad estadística de error, que puede ser ínfimo, pero del que es plenamente consciente. En algunos de los primeros casos forenses, se descartaron evidencias genéticas claras con el sofisma de que si existía un error asociado conocido, aunque fuera pequeño, las dudas sobre la conclusiones presentadas eran razonables, dándose la circunstancial paradoja de aceptar como válidas declaraciones orales, con un error asociado muchísimo mayor, pero no reconocido.
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La genética forense ha abandonado los sétanos oscuros
y asépticos que nos muestran las series de television, uti-
liza tecnologias sofisticadas, se comercializa por Internet
y es parte integrante de nuestra vida diaria. Resulta til
tanto para identificar una mancha de sangre hallada en
el lugar de un crimen o los restos humanos de un avién
siniestrado, como para establecer relaciones de paterni-
dad. El analisis genético forense puede, con igual certeza,
identificar a violadores y momias, asesinos y reyes, hijos
y padres, vinas y sementales. En la actualidad, el DNA es
nuestro DNI.





