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RESUMEN

Introduccion: La tipificacion molecular de ADN de cromosoma-Y es una herramienta de reconocida importancia en el
proceso de identificacidon de individuos de género masculino en diversos casos forenses. Actualmente es una herramienta de
apoyo para los laboratorios de genética estatales en la identificacion de victimas del conflicto armado en Colombia, dentro
de los procesos enmarcados en la Ley de Justicia y Paz. En este estudiose determina el haplotipo del cromosoma-Y que sera
comparado con parientes por linea paaterna de género masculino, con el fin de realizar el anélisis estadistico de estos
marcadores, aportar a una base de datos colombiana y comparar con parientes de la linea masculina.

Objetivo: Realizar una caracterizacion de haplotipos mediante analisis de marcadores moleculares, STR del cromosoma-
Y en una muestra de poblacion del altiplano cundiboyacense colombiano.

Metodologia: De las muestras del «Programa de Banco de muestras de sangre de funcionarios de la Fiscalia General de
la Nacion (FGN)» fueron seleccionadas aleatoriamente 74 muestras de individuos que no reportaron relacion por linea
paterna entre si y cuyo origen geografico por linea paterna dos generaciones atras correspondia a los departamentos de
Cundinamarca o Boyaca. Se amplificaron y tipificaron 17 polimorfismos de repeticiones en tandem en el cromosoma-Y, el
que se aplico el kit comercial AmpFiSTR®YFiler™ (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS3891I, DYS458, DYS19,
DYS385a/b, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y-GATA-H4, DYS437, DYS438 y DY S448).

Resultados: Distribucion de frecuencias alélicas y haplotipicas para los 17 marcadores analizados: se determinaron 71
haplotipos con 17 marcadores STR-Y, de los que 68 eran tnicos y 3 fueron observados en 2 individuos con un haplotipo
compartido para los dos departamentos del altiplano cundiboyacense. La diversidad haplotipica para la muestra poblacional
fue de 99.9% con un poder de discriminacidon de 95.9% y probabilidad de coincidencia al azar de 1.5%. La comparacion de
las dos poblaciones entre sino present6 diferencias estadisticas significativas, es decir, no hubo variaciones de las frecuencias
alélicas entre Cundinamarca y Boyaca.

Discusion: Los valores de diversidad haplotipica, poder de discriminacién y probabilidad de coincidencia al azar
corroboran la utilidad del andlisis de STR-Y en casos de filiacién por linea paterna y son coherentes con los valores
observados en el inicio del desarrollo de bases de datos de haplotipos.

Conclusion: Los datos del analisis de los 17 marcadores STR-Y, recogidos en el presente estudio, aportan haplotipos de
poblacidon del altiplano cundiboyacense, la cual es una de las concentraciones de poblacién mas significativas en Colombia.
Estos resultados corresponden a una recopilacion de datos informativos que permiten mejorar una base de datos en la que
se genere la estimacion real de frecuencias haplotipicas de STR-Y para su aplicacion en la practica forense y estudios de
poblaciones humanas.
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Polymorphism of 17 Y-chromosome STR Markers in a
sample from the Cundiboyacense Plateau

SUMMARY

Introduction: The application of Y-Chromosome
molecular DNA typing is a tool of recognized importance in
the process of identification of male individuals in various
forensic cases, and currently it is now a support tool for
genetic laboratories seeking to identify victims of the armed
conflict in Colombia within the legal process of «Justice and
Peace». In this report, the Y-chromosome haplotype is
determined and statistical analyses are performed to improve
databases of Colombian Y-chromosome for comparison with
relatives of the male line.

Objective: Characterization of haplotypes through
analysis of Y-chromosome STR molecular markers in a
sample of Colombian Cundiboyacensehighland population.

Methods: Fromthe «Program ofblood Bank from officials
at the Attorney General’s Office (FGN)», 74 samples were
randomly selected from individuals who reported no paternal
relationship with each other and whose paternal geographic
origin belonged at least for two generations to the departments
of Cundinamarca and Boyacd. Seventeen (17) tandem repeat
polymorphisms in the Y chromosome were amplified and
typed (DY S456, DYS3891, DYS390, DYS38911, DYS458,
DYS19,DYS385a/b,DYS393,DYS391,DYS439,DYS635,
DYS392, Y-GATA-H4,DYS437,DYS438, and DY S448).

Results: Distribution of allele and haplotype frequencies
for the 17 markers were analyzed: 71 haplotypes were
determined with 17 Y-STR markers of which 68 were unique
and 3 were observed in two individuals, with a single shared
haplotype for the two departments of the Cundiboyacense
Plateau. The haplotype diversity for the sample population
was 99.9% with a discrimination power 0f95.9% and random
match probability of 1.5%. The comparison of the two
populations together had no significant differences, and
therefore no regional specificity was found in allele
frequencies between Cundinamarca and Boyaca.

Discussion: The values of haplotype diversity, discrimi-
nation power, and probability of random coincidence showed
the usefulness of Y-STR analysis in cases of patrilineal
descent and are consistent with values observed in the early
development of haplotype databases.

Conclusion: The data analysis of the 17-Y STR markers
obtained in this study provide haplotypes for the Cundi-
boyacense highlands, one of the most significant concentra-
tions of population in Colombia, and serves as an informative
database for forensic practice and genetic studies for human
populations.
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Los marcadores moleculares del cromosoma-Y son
importantes en la identificacion humana por su diversi-
dad o polimorfismo (gran variabilidad entre indivi-
duos), resultante de variaciones en la secuencia del
genoma (alelos) en regiones no codificantes, determi-
nadas por el nimero de veces que se presenta un alelo
conrespecto al nimero total de alelos en una poblacion
para un locus en particular (frecuencia génica), lo que
refleja el grado de heterogeneidad y su poder de discri-
minacion. El cromosoma-Y, por no recombinarse, trans-
mite los polimorfismos en forma ligada de generacion
en generacion en individuos de sexo masculino como
un haplotipo (combinacién de estados alélicos de se-
cuencias polimorficas localizadas en el cromosoma-Y
humano), y traza la evolucion del linaje paterno'?,
ademas refleja las migraciones humanas y permite el
uso en identificacion humana.

En procesos de identificacion por ADN, se compa-
ran los perfiles genéticos de restos esqueléticos
exhumados en varias poblaciones de Colombia con los
perfiles genéticos obtenidos de muestras de referencia
de familiares de las personas reportadas como desapa-
recidas, tipificadas con marcadores STR autosdémicos
de rutina (AmpFiSTR® Identifiler™ de Applied
Biosystems y PowerPlex16® System de Promega) o
marcadores STR autosémicos utilizados para muestras
en mal estado de conservacién o con presencia de
inhibidores (PowerPlex16HS® System de Promega y
AmpFiSTR®Minifiler™ de Applied Biosystems). Para
estos casos, las muestras de referencia de familiares en
primer grado de consanguinidad (hijos y progenitores)
son las mas indicadas para dar una probabilidad infor-
mativa mayor a 99.9%. Sin embargo, no siempre se
cuenta con familiares ascendientes y descendientes
directos de los desaparecidos sino que esta compara-
cion se hace con otros familiares, quienes pueden ser
hermanos paternos, abuelos paternos u otros parientes,
evaluandoseun vinculo de parentesco patrilineal donde
se obtiene un haplotipo con marcadores STR-Y del
estuche comercial AmpFiSTR® Yfiler™ que puede
complementar el indice de parestesco y probabilidad
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que en algunos casos, es menor a 99.9%. También es
una herramienta util en desastres masivos en los que no
se pueden individualizar los restos mortales, ni deter-
minar la cuarteta basica (sexo, edad, estatura y raza)
como tamizaje y correlacion con los grupos familiares
para seguir con el proceso de identificacion. Igualmen-
te, en paternidad civil de hijos varones, con ausencia del
padre biologico, el haplotipo debe coincidir con el
haplotipo de parientes masculinos del presunto padre,
determinandose el linaje paterno del grupo familiar.
Adicionalmente es 1itil en los delitos contra la libertad
sexual de los que se obtengan mezclas de fluidos o
varios perfiles de ADN de individuos de género mascu-
lino, o bien con el fin de esclarecer otro tipo de crime-
nes*®.

En estos estudios es fundamental el conocimiento
previo de las frecuencias génicas y haplotipicas de los
marcadores del cromosoma-Y de las poblaciones re-
presentativas o lasregiones que las engloban al momen-
to de utilizarlas, para fortalecer la base de datos de
referencia nacional que permita la asignacion de valo-
res de probabilidad, utiles en identificacion humana’.

Por estarazdn se presentan en este estudio los haplo-
tipos y estimaciones de las frecuencias poblacionales
resultado del analisis de 17 marcadores STRs del cromo-
soma-Y (DYS456, DYS3891, DYS390, DYS389II,
DYS458, DYS19, DYS385a/b, DYS393, DYS391,
DYS439, DYS635, DYS392, Y-GATA-H4, DYS437,
DYS438 y DYS448) de individuos de poblaciones del
altiplano cundiboyacense, con el fin de fundamentar
este sistema de filiacién por linea paterna para ser
utilizado en una gran base de datos de referencia nacio-
nal que recopile frecuencias génicas y haplotipicas de
los andlisis poblacionales estudiados por los diferentes
equipos de investigadores proponiendo una descrip-
cion de referencia en identificacion humana de utilidad
en procesos judiciales llevados por la Unidad Nacional
de Justicia y Paz, por la Unidad Nacional de Derechos
Humanos, o bien en casos criminales de procesos
penales investigados por la Fiscalia General de la
Nacion.

Demaneraparalela, serelacionan otros hallazgos no
genéticos con los haplotipos frecuentes con respecto a
los apellidos paternos, para intentar trazar el recorrido
patrilineal de poblaciones masculinas que migraron de
Europa, principalmente de Espafia, y que se establecie-
ronen el periodo de la Conquista en regiones de nuestro
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pais y en especial en el altiplano cundiboyacense,
ubicado en la cordillera oriental de los Andes ecuatoria-
les de Colombia y forma el conjunto de altiplanos mas
grande y diverso del pais. Ademas, comprende de sur a
norte la Sabana de Bogota, el Valle de Ubaté-
Chiquinquira, el altiplano de Samaca-Villade Leyvay
el de Tunja-Sogamoso-Lago de Tota. Estas regiones se
hanagrupado debido asu cercaniaya que comparten un
mismo origen geoldgico y algunos procesos ambienta-
les y ecoldgicos comunes.

En el curso del diagnostico realizado por grupos de
trabajo, direccionados por el centro de extension acadé-
micade la Universidad Nacional sobre la resolucion de
laproblematica de vivienda en Bogota, sugiere que esta
ligado con laubicacidn de la poblacion y ladindmica de
migracion. Por ello, estudiaron componentes pobla-
cionales, con los diferente censos del pais que determi-
naron que laconformacién de la Region Central (depar-
tamentos de Boyacd, Cundinamarca, Meta, Tolima y
sus ciudades capitales), ha tenido intensos procesos de
migracion dirigidos especialmente de Cundinamarca,
Boyacéd y Tolima hacia el principal nicleo poblacional:
Bogota, observados desde el siglo XIX hasta el Censo
de 1993. A partir de los datos preliminares del Censo
2005 y de estudios analizados en la ultima década,
pareceria que cambia la tendencia y Cundinamarca se
convierte en el primer departamento receptor de bogo-
tanos con el 61.4% que migran a Cundinamarca (DANE,
2006) y asi, emigrantes de la region central, no llegan
a Bogota sino que se ubican en municipios limitrofes.
El 38% de la poblacion que llega a Bogota viene
procedente de Cundinamarca, Tolima y Boyaca. Los
cuatro departamentos (incluyendo Bogota), han mante-
nido el peso porcentual en alrededor del 28% a lo largo
de 1938 y 2005 en relacion con la poblacion del pais, lo
que cambia drasticamente la forma de distribucionde la
poblacion dentro del territorio de la Region Central. Por
lo anterior, el crecimiento de Bogota se ha dado princi-
palmente por el decrecimiento de Boyaca, Tolima y
Cundinamarca, poblacion que va a la capital tras mejo-
res condiciones de vida y desarrollo.

MATERIALES Y METODOS

Poblacion y muestra. La poblacion sobre la que se
realiz6 el muestreo es la de funcionarios de la Fiscalia
General de la Nacion (FGN) que acceden de manera
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voluntaria al «Programa de Banco de muestras de
sangre de funcionarios de la Fiscalia General de la
Naciony» que diligencian un acta de toma de muestra y
consentimiento informado en la que se relaciona el
origen geografico por linea paterna y materna del
individuo en dos generaciones atras e indican si laboran
otros familiares en la institucion.

En labase de datos de 2000 individuos se realiz6 un
muestreo aleatorio simple con personas cuyo origen en
dos generaciones atras por linea paterna correspondie-
ran a los departamentos del altiplano cundiboyacense
(Cundinamarca: porcentaje de poblacion 5.1% Yy Boyaca:
3.1% en relacion con el porcentaje de la Region Cen-
tral, Proyecciones DANE 2005) y no tuvieran relacion
de parentesco patrilineal. Fueron seleccionadas 74
muestras sanguineas anticoaguladas de varones que
cumplieron con los criterios de inclusion (Cuadro 1), en
los que el componente étnico mayoritario es el mestizo,
es decir, una mezcla de descendientes de europeos,
amerindios y africanos, con predominio de fenotipo
caucasico.

Esta investigacion fue aprobada por el Comité de
Investigaciones y Etica de la Pontificia Universidad
Javeriana como consta en el Acta N° 07-2004.

Extraccion del ADN. El ADN fue extraidode 300 pul
de sangreatravés del usodel estuche comercial Wizard®
para purificacion de ADN vy se siguieron los procedi-
mientos de Wizard® Genomic DNA Purification Kit
(Instrucciones para el uso de productos A1120, A1123,
A1125 y A1620 de Promega Corporation, Madison,
USA).

Amplificacion del ADN. La amplificacion de un
estuche comercial multiplex AmpFiSTR® Yfiler™
(Manual del usuario del estuche de Applied-Biosystems,
USA)? con 17 marcadores cromosoma-Y (DYS456,
DYS3891, DYS390, DYS3891I, DYS458, DYS19,
DYS385, DYS393, DYS391, DYS439, DYS635,
DYS392,Y-GATAH4,DYS437,DYS438 y DY S448)
se realiz6 en un volumen final de 12.5 pl con los
siguientes componentes: mezcla de reaccion para PCR
(AmpFiSTR® Y-Filer MIX: MgCl, dNTPs, albumina
de suero bovino en buffer conazidade sodio 0.05%) 4.6
ul; Primers forward y reverse (AmpFiSTR® Y-Filer
Primer set) 2.5 ul; enzima ADN polimerasa (Amplitag
Gold™ DNA Polimerase 5 U/ul) 0.4 ul; ADN (0.5-1
ng/ul) 1.0 ml y 4 ml de agua destilada desionizada. La
reaccion en cadena de la polimerasa (PCR) se llevo a
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cabo en un Termociclador GeneAmp®PCR System
9700.

Tipificacion de los polimorfismos del ADN. Se
utilizd un Analizador Genético ABI PRISM® 310
(Applied-Biosystems, Foster City, CA)’paratipificacion
molecular y se siguieron las instrucciones de la casa
comercial. El software Genotyper®, analiza el estandar
de tamafo de control interno GeneScan-500 LIZ® en
cada muestra y la escalera alélica para asegurar la
precision en cada inyeccion del capilar. La asignacion
alélica se realizd por comparacion de los fragmentos
obtenidos en pares de bases para cada pico del alelo de
las muestras analizadas con los picos de la escalera
alélica provista por la casa comercial AmpFiSTR® Y-
Filer de Applied Biosystems, y se tuvieron en cuenta las
recomendaciones del grupo de referencia de la Socie-
dad Internacional de Genética Forense (ISFG)'.

Anadlisis estadisticos. La estimacion de las frecuen-
cias alélicas y haplotipicas se definié como la propor-
cionen la que se encuentra cadaalelo o haplotipo dentro
de la poblacion de estudio y la frecuencia de los
haplotipos. Ladiversidad alélica (génica) y haplotipica
fue calculada paraevaluarla eficacia de los marcadores
moleculares usados con respecto a la sumatoria de las
frecuencias de cada polimorfismo y haplotipos en la
poblacion de estudio de acuerdo con lo reportado pre-
viamente por Nei!! y se usd el software Arlequin
version 3.1. La capacidad discriminatoria se determino
con el namero de haplotipos observados sobre el total
de individuos analizados y la probabilidad de coinci-
denciaal azar se estimé para determinar la probabilidad
que dos individuos seleccionados al azar en la pobla-
cion tengan un mismo haplotipo de ADN cromosoma-
Y. El valor del Fist calculo la distancia genética corres-
pondiente a 15 loci (el DYS385a/b no fue incluido)
entre las poblaciones de este estudio: Cundinamarca,
Boyaca y la region del Caribe colombiano (Atlantico,
Bolivar, Cesar, Cordoba, Guajira, Magdalenay Sucre)'?,
con el software Arlequin version 3.113,

RESULTADOS Y DISCUSION

En la muestra poblacional del altiplano cundi-
boyacense se encontraron 71 haplotipos distintos con
17 loci de AmpFiSTR® Y-Filer (Cuadro 2), diferen-
ciandose 68 haplotipos tnicos de individuos que no
comparten el mismo linaje paterno y 3 haplotipos
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Cuadro 1
Matriz analisis molecular Anova entre poblaciones colombianas y poblaciones del altiplano cundiboyacense

92

Colombia (mestizo)

Magdalena Narifio Quindio Valle de Colombia  Cundinamarca-
Cauca

Guajira

Cesar

Caldas

Bolivar

Atlantico Bogota

Poblacion

Boyaca

Colombia
(metizo)

0.1694
0.2013
0.0167
0.5864
0.1699
0.7650
0.0755
0.0151
0.8433
0.2062
0.1719

0.3844
0.6510
0.0393
0.1596
0.4206
0.7264
0.3989
0.0060
0.0156
0.9685

0.6015
0.8361
0.1777
0.3676
0.5078
0.6873
0.7630
0.0333
0.0684

0.1602
0.0351
0.0069
0.3683
0.0920
0.8657
0.0424
0.0009

0.0053
0.0213
0.0170
0.0024
0.1439
0.1087
0.0829

0.4239
0.3403
0.7553
0.0967
0.3435
0.5238

0.9734
0.5077
0.5552
0.7218
0.4401

0.3758
0.3443
0.3511
0.1846

0.4042
0.2620
0.0207

0.2258
0.0299

0.2167

Atlantico

0.0030
0.0045
- 0.0011
-0.0006
-0.0301
-0.0018
0.0345
0.0060

Bogota

0.0175
0.0020
0.0007
-0.0067
0.0008
0.0148
0.0113
-0.0039
-0.0010
0.0034

Bolivar

0.0298
0.0005
-0.0109
-0.0096
0.0256
0.0355
0.0054
0.0118
0.0327

Caldas
Cesar

0.0095
-0.0179

-0.0077

Guajira

-0.0096

0.0014
0.0118
0.0186
-0.0037
-0.0011

0.0170
0.0422
-0.0001
-0.0001

Magdalena
Narifo

0.0168
0.0255
-0.0079
-0.0004
0.0209

0.0272
-0.0217
-0.0138
-0.0137
-0.0194

0.0408
0.0143
0.0152
0.0273

Quindio

0.0103
0.0093
-0.0066

Valle del Cauca -0.0034

Colombia

-0.0037

0.0036

-0.0043

-0.0001
0.0068

0.0035

0.0042

0.0115

Cundinamarca-

Boyaca

Colombia Cundinamarca-

Valle de
Cauca

Narifio Quindio

Guajira Magdalena

Cesar

Bogota Bolivar Caldas

Atlantico

Poblacion

Boyaca

Colombia
(metizo)
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compartieron el mismo linaje encontrados en dos
individuos cada uno (Cuadro 3).

Se evaluo diversidad haplotipica de 0.9988% en
la probabilidad de coincidencia al azar de 1.5% y su
capacidad de discriminacion de 95.9% para los 17
loci STR cromosoma-Y enrelacidén con la poblacion
cundiboyacense. Este resultado arroja parametros
confiables para usar eficazmente este numero de
marcadores para fines de filiacion en casos de iden-
tificacion humana y andalisis forense, datos
concordantes con los resultados obtenidos en estu-
dios realizados a poblaciones del Caribe colombia-
no'?con diversidad haplotipica 0.9995y a poblacio-
nes del sur occidente colombiano (Cauca, Valle del
Cauca y Narifio) con diversidad haplotipica de
0.9977'4,

Al utilizar el nimero de combinaciones con los
marcadores STR-Y que conforman el sistema
genético AmpFiSTR® Y-Filer, la capacidad discri-
minatoria fue de menor a mayor: a. Haplotipo mini-
mo europeo de 81.1%, b. Haplotipo extendido de
89.2%, c. Y-Filer de 95.9%, con diversidades
haplotipicas para 9 loci STR-Y de 98.7% (haplotipo
minimo), de 99.5% para 11 loci STR-Y (haplotipo
extendido) y de 99.9% 17 loci STR-Y empleados.
Cuando aumenta la capacidad discriminatoria y la
diversidad haplotipica, la probabilidad de coinci-
dencia disminuye, es decir, la probabilidad de que
dos individuos seleccionados al azar en una pobla-
cion tengan el mismo haplotipo. Por lo anterior, la
implementacion de 17 marcadores STR del
cromosoma-Y (DYS456, DYS389I, DYS390,
DYS38911,DYS458,DYS19,DYS385a/b, DY S393,
DYS391, DYS439, DYS635, DYS392, Y-GATA-
H4, DYS437, DYS438 y DY S448) se convierte en
una herramienta estadistica poblacional de referen-
cia en investigaciones criminales (delitos contra la
libertad sexual, cuando hay méas de dos victimarios
en una evidencia bioldgica) y en la filiacion de
individuos al grupo patrilineal en casos cerrados
como desastres aéreos.

Mediante el analisis de poblaciones pares entre
Cundinamarcay Boyac4 el valor Fst estimado fue de
-0.0026 (software Arlequin version 3.1) por lo cual
se concluye que no se presenta diferenciacion genética
entre estas poblaciones. Igualmente, analizando cada
poblacion con laregion Caribe!? se calcul6 un Fst de
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Cuadro 2
Correlacion entre apellidos, haplotipos y localidades fuente de la muestra poblacional estudiada
de los departamentos de Boyaca y Cundinamarca con registro del ancestro paterno

de dos generaciones atras

Vol. 42 N° 1, 2011 (Enero-Marzo)

Boyaca Cundinamarca
Haplotipo  Apellido Municipio Haplotipo Apellido Municipio
2 Ortega Siachoque 1 Vasquez La Palma
3 Suarez Togui 7 Villalba Fusagasuga
4 Cardozo Ciénaga 9 Rodriguez Bogota
5 Cortés Chiquinquira 10 Martinez Bogota
6 Sotelo Saboya 16 Gonzalez Junin
8 Rincén Floresta 17 Torres Bogota
11 Sanchez Sogamoso 18 Murcia Simijaca
12 Avella Sogamoso 19 Gomez Junin
13 Forero Sutamarchan 20 Gutiérrez Tocaima
14 Cortazar Chiquinquira 21 Tinoco Bogota
15 Paez Sutamarchan 22 Crespo Suesca
33 Bermudez Guayata 23 Cardenas Gacheta
34 Salamanca Garagoa 24 Herrera El rosal
45 Gomez Savitanorte 25 Colorado Guasca
46 Gonzalez Pauna 26 Garay Fomeque
47 Gonzalez Tunja 27 Corredor Bogota
48 Gonzalez Duitama 28 Velandia Sesquile
49 Hernandez Chiquinquira 29 Correal Gacheta
50 Lopez Ciénaga 30 Rodriguez Suesca
51 Medina Tenza 31 Quintero Choconta
52 Medina Berbeo 32 Castro Zipaquira
53 Medina Santa Rosa de V. 35 Navarrete Choconta
55 Mesa Aquitania 36 Ramos Choconta
56 Mojica Paz del Rio 37 Ramirez Manta
57 Montoya Labranzagrande 38 Portilla Bogota
58 Moreno Toca 39 Garcia Villapinzon
59 Motta Sotaquira 40 Nifio Tocaima
60 Nifio Sutatenza 41 Chauta Sesquile
61 Nitolva Duitama 42 Bejarano Gacheta
62 Nufiez Guscan 43 Calderén O/negra
64 Pefa Labranzagrande 44 Cuervo Villapinzon
65 Pérez Aquitania 54 Mendieta Anolaima
66 Pinto Santa Rosa de V. 63 Obando Guaduas
67 Pinzén Coper 72 Sarmiento Choconta
68 Pinzén Socha
69 Puentes Paz del Rio
70 Quiroga Tunja
71 Ruiz Duitama
73 Sierra Villa de Leyva
74 Zarabanda Duitama
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Figura 1. Electroferograma Locus DYS385a/b. (Y-Filer). Locus con insercién en el
marcador DYS385 (13,15 y 20) molecular presente en dos individuos (H55-H60)

0.0005 en relacion con Cundinamarca y 0.003 en rela-
cidn con Boyacd y se encontré una pequena diferencia-
cién genética con valores de referencia entre 0-0.05,
coherente con otros estudios de marcadores micro-
satélites autosdmicos en donde los valores Fst indican
que no existe subestructura entre estas dos poblaciones
y que puede clasificarse como un solo grupo en el que
las distribuciones de frecuencias no muestran una dife-
rencia significativa'>. Esto se corrobora con la compa-
racion realizada de Cundinamarca y Boyaca mediante
el analisis molecular de varianza Amova (Cuadro 1) y
escalamiento multidimensional en la base de datos
YHRD con poblaciones mestizas reportadas de Bogota,
Atlantico, Bolivar, Caldas, Cesar, Guajira, Magdalena,
Narifio, Quindio, Valle del Caucay Colombia, utilizan-
do los 17 marcadores moleculares del cromosoma-Y.
El haplotipo mas frecuente compartido entre
Cundinamarca y Boyacé se encontr6 en dos individuos
H16y H59 (DYS 456*15, DYS3891*13, DYS390%23,
DYS38911*30, DY S458%18.2, DYS19*14, DY S385a/
b*13, 18, DYS393*12, DYS391*11, DYS439*11,
DYS635%20, DYS392*11, Y-GATA-H4*11, DYS
437*%14, DYS 438*10 y DYS448%20), apellidos
Gonzalez 'y Motta con cero coincidencias en la base de
datos YHRD (27.532 haplotipos distribuidos en 182
poblaciones). El haplotipo mas frecuente en Boyaca se
encontrd en dos individuos H55 y H60 (DYS456*15,
DYS3891*14, DYS390*23, DYS38911*31, DYS
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458%22.2, DYS 19*14, DYS385a/b*13, 15,20,
DYS393*12,DYS391*11,DYS439*11,DYS635*20,
DYS392*12, Y-GATA-H4*11, DYS437*14, DYS
438*10 y DYS 448*20) con duplicacién del locus
DYS385a/b* (Figura 1), apellidos Mesa y Nifio, sin
coincidencias en la base de datos YHRD. El haplotipo
mas frecuente en Cundinamarca se encontré en dos
individuos H20 y H35 (DYS456*15, DYS3891*13,
DYS390%24,DYS38911*29,DYS458*18,DYS19*14,
DYS385a/b*11, 15, DYS393*13, DYS391*11,
DYS439*%12, DYS635*23, DYS392*13, Y-GATA-
H4*12, DYS 437*15, DYS438%12 y DYS448*19)
apellidos Gutiérrez y Navarrete, respectivamente, con
dos coincidencias de 9470 haplotipos (distribuidos en
69 poblaciones de origen europeo) en Central Portugal
Central y Mendoza, Argentina. Esta diferencia entre
apellidos sugiere un evento de no paternidad en dos
generaciones atras o bien una transmision atipica del
apellido por via paterna (Cuadro 2).

En todos los casos de haplotipos compartidos no
hubo coincidencia de linaje en cuanto al apellido, lo que
se corresponde con lo reportado en un trabajo paralelo
en la region suroccidental de Colombia en el que se
hall6 una inconsistencia de linaje cercana al 40% al
comparar apellidos y genotipos. La frecuencia haplo-
tipica para cada uno de los 3 haplotipos compartidos
corresponde a 0.0270'4,

El marcador DYS385a/b que presento6 la duplica-
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Cuadro 3
Distribucion de haplotipos del altiplano cundiboyacense colombiano obtenidos
de 17 marcadores Y-STR
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1 15 13 24 29 20 14 11,14 13 10 12 23 12 12 15 12 19 1 0 1
2 14 13 23 28 17 18 12,13 13 10 11 22 11 13 15 10 22 O 1 1
3 15 12 24 28 17 14 11,14 13 M 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
4 16 13 24 29 20 14 11,14 13 11 14 23 13 12 15 12 19 O 1 1
5 15 12 24 28 17 14 11,14 13 10 11 24 13 12 15 12 20 O 1 1
6 15 13 24 29 17 14 11,14 13 11 11 23 13 11 15 12 20 O 1 1
7 15 13 23 29 17.2 14 14,18 12 10 12 21 11 11 14 10 20 1 0 1
8 15 14 24 30 17 14 11,15 14 11 12 23 13 11 14 12 18 O 1 1
9 17 13 24 30 16 13 16,16 13 10 11 22 11 12 14 10 20 1 0 1
10 15 13 25 30 15 13 14,17 14 10 12 17 11 12 14 10 21 1 0 1
11 15 13 24 29 17 14 11,13 13 10 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
12 16 13 25 31 17 13 13,16 13 10 12 22 12 12 14 10 19 O 1 1
13 16 13 24 29 17 14 11,15 13 11 11 23 13 12 15 12 19 O 1 1
14 14 14 23 30 16 14 16,17 12 10 11 21 14 10 16 10 20 O 1 1
15 14 12 25 30 16 13 16,17 14 10 10 22 10 12 15 10 20 O 1 1
16,59 15 13 23 30 18.2 14 13,18 12 11 11 20 11 11 14 10 20 1 1 2
17 16 14 24 30 17 14 11,14 13 10 12 23 13 12 14 12 18 1 0 1
18 15 12 22 29 14 13 17,18 13 10 10 22 11 11 14 10 19 1 0 1
19 15 13 23 29 16 14 11,14 13 10 12 23 13 12 15 13 19 1 0 1
20,35 15 13 24 29 18 14 11,15 13 11 12 23 13 12 15 12 19 2 0 2
21 15 12 23 28 16 16 14,14 14 10 11 21 11 13 16 11 21 1 0 1
22 15 13 24 29 17 14 11,14 13 11 11 23 13 12 15 12 19 1 0 1
23 16 14 23 31 15 13 16,16 13 10 12 21 11 11 14 10 19 1 0 1
24 15 12 25 31 15 13 15,16 13 11 10 22 15 11 14 13 19 1 0 1
25 18 13 24 29 18 14 11,14 13 11 12 23 13 12 15 13 20 1 0 1
26 15 13 23 29 17 15 10.2,13 13 11 12 23 13 11 14 12 18 1 0 1
27 16 14 24 30 16 14 11,14 13 11 12 23 13 12 15 12 18 1 0 1
28 16 13 24 29 17 14 11,14 13 11 11 23 13 12 15 12 19 1 0 1
29 16 14 24 30 19 13 13,14 13 9 10 22 11 12 14 10 20 1 0 1
30 16 13 23 29 18 14 10,14 13 11 12 24 13 12 15 12 19 1 0 1
31 15 13 24 29 17 14 12,14 13 11 12 23 13 11 14 12 18 1 0 1
32 16 14 24 30 16 13 15,16 13 6 12 23 14 12 14 11 19 1 0 1
33 15 12 21 29 15 13 15,16 13 10 12 22 15 12 16 13 19 O 1 1
34 16 13 24 29 17 14 11,12 13 10 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
36 16 13 24 29 18 15 11,14 13 11 11 23 13 11 15 12 19 1 0 1
37 17 13 24 29 18 13 11,14 13 11 12 24 14 11 14 12 18 1 0 1
38 16 14 23 31 15 13 14,18 12 10 12 22 14 11 14 10 20 1 0 1
39 16 13 24 29 18 15 10,14 13 11 11 23 13 12 15 12 19 1 0 1
40 16 13 24 30 17 15 11,15 13 10 12 24 13 12 15 12 20 1 0 1
41 13 12 24 30 16 13 13,17 13 10 11 23 15 11 14 11 21 1 0 1
42 16 13 24 28 16 14 11,14 13 11 12 23 13 12 14 12 19 1 0 1
43 16 13 24 29 20 14 11,14 13 10 12 23 13 12 14 11 19 1 0 1
44 15 14 25 31 18 15 14,17 13 10 11 22 14 12 15 11 22 1 0 1
45 16 12 24 29 17 13 11,14 14 11 12 23 13 11 14 12 19 0 1 1

95



Colombia Médica

Vol. 42 N° 1, 2011 (Enero-Marzo)

Cuadro 3
Distribucion de haplotipos del altiplano cundiboyacense colombiano obtenidos
de 17 marcadores Y-STR (continuacién)
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46 14 13 23 28 17 16 12,12 13 10 13 21 11 11 14 10 20 O 1 1
47 16 13 24 29 17 15 11,14 13 11 12 23 14 12 14 12 19 O 1 1
48 15 13 24 30 14 14 18,19 13 9 13 20 11 12 14 10 21 O 1 1
49 15 13 24 29 17 14 11,14 13 11 11 23 13 12 15 12 20 O 1 1
50 16 13 24 29 19 14 11,15 13 11 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
51 15 13 23 29 18.2 14 14,18 12 10 11 20 11 11 14 10 20 O 1 1
52 15 14 23 30 18 14 16,19 12 10 12 23 14 11 16 10 19 O 1 1
53 15 14 25 30 17 14 11,14 13 10 12 23 13 11 14 12 18 O 1 1
54 16 13 24 29 17 14 11,13 13 12 12 24 13 12 15 12 19 1 0 1
55,60 15 14 23 31 22214 13,1520 12 11 11 20 12 11 14 10 20 O 2 2
56 16 12 22 28 17 15 12,15 14 10 11 219 11 12 15 10 21 O 1 1
57 15 13 21 30 16 15 16,17 13 10 11 22 11 12 14 11 21 O 1 1
58 15 13 24 29 16 14 11,15 13 11 11 23 13 12 15 12 19 O 1 1
61 16 13 25 29 17 14 11,14 13 11 11 23 13 12 15 12 19 O 1 1
62 16 13 23 29 14 13 16,16 13 10 12 219 11 11 14 10 20 O 1 1
63 15 14 24 32 17 14 11,14 13 10 12 23 13 11 14 12 18 1 0 1
64 16 14 24 31 18 13 13,14 13 9 10 21 11 12 14 10 20 O 1 1
65 16 13 24 29 16 14 11,14 13 11 13 23 13 13 15 12 19 O 1 1
66 16 13 24 29 17 14 11,15 13 10 11 23 13 12 15 12 19 O 1 1
67 15 13 24 30 16 14 11,14 14 11 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
68 15 13 23 31 16 15 12,13 13 11 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
69 15 14 24 30 19 14 11,14 13 11 11 24 13 11 15 12 19 O 1 1
70 15 13 24 29 17 14 11,14 12 11 12 23 13 11 15 12 19 O 1 1
71 15 12 21 29 15 14 13,16 14 10 12 22 15 11 14 12 19 O 1 1
72 14 12 23 28 15 15 13,15 13 10 11 21 11 11 16 10 20 1 0 1
73 16 13 23 30 17.2 14 13,18 12 10 11 21 11 11 14 10 20 O 1 1
74 15 14 24 30 18 14 11,132 13 11 12 23 13 12 15 12 19 O 1 1
Capacidad discriminatoria = 95.9% Total 34 40 74

Diversidad haplotipica = 0,9988
Probabilidad de coincidencia al azar = 1.5%

cionde 13, 15y 20 en dos individuos (H55, H60) de la
poblacion de Boyaca no relacionados por apellido
paterno, fue confirmado con nueva extraccion de ADN
y procesamiento de las muestras. Este hallazgo podria
estar relacionado con la insercion de polimorfismos en
la region cromosdmica debido a la falta de recombi-
nacion!®!7 y esimportante porque las duplicaciones asi
como las variantes alélicas son caracteristicas indivi-
dualizantes que se deben tener en cuenta para interpre-
tar un resultado forense o en investigaciones de perso-
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nas desaparecidas relacionadas por linea paterna para
ser usadas como muestras de referencia'®. Uno de los
usos de los marcadores STR-Y en el campo forense es
la determinacion del niimero de individuos contribu-
yentes en una muestra que involucre mezcla de células
masculinas y femeninas, tanto como mezclas de células
masculinas. Para poder interpretar un resultado en el
que el niimero de victimarios es mayor a 1 y estos no
estan relacionados, es necesario observar el nimero y
altura de picos por loci presentes en la muestra. La
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posible existencia de duplicaciones en la poblacion
debe ser considerada para no asignar falsamente poli-
morfismos a los individuos involucrados!”.

Confflicto de intereses. Los autores declaran que no
hay conflicto de intereses en el presente manuscrito.

REFERENCIAS

1. Pérez-Lezaun A, Calafell F, Seielstad M, Mateu E, Comas D,
Bosch E, Bertranpetit J. Population genetics of the Y-
chromosome short tandem repeats in humans. J Mol Evol
1997; 45: 265-70.

2. Jobling MA, Tyler-Smith C. Fathers and sons the Y
chromosome and human evolution. Trends Genet. 1995; 11:
449-56.

3. Betz A, Bissler G, Dietl G, Steil X, Weyermann G, Pflug W.
DYS STR analysis with epithelial cells in rape case. Forensic
Sci Int. 2001; 118: 126-30.

4. Gusmao L, Alves C, Amorim A. Molecular characteristics of
four human Y specific microsatellites (DY S434, DY S437,
DYS438, DYSS439) for population and forensic studies. Ann
Hum Genet. 2001; 65: 285-91.

5. Gusmaio L, Alves C,Beleza S, Amorim A. Forensic evaluation
and population data on the new Y-STRs DYS434,DYS437,
DYS438,DYS439 and GATA A10. Int J Legal Med 2002;
116:139-47.

6. Butler JM, Schoske R, Vallone PM, Kline MC, Redd AJ,
Hammer MF. A novel multiplex for simultaneous amplification
of 20 Y chromosome STR markers. Forensic Sci Int. 2002,
129: 10-24.

7.  Willuweit S, Roewer L. Y-chromosome haplotype reference
database (YHRD): Update. Forensic Sci Int Genet. 2007; 1:
83-7.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Vol. 42 N° 1, 2011 (Enero-Marzo)

APPLIED BIOSYSTEMS. AmpFISTR Yfilerproductbolletin.
Human Identification; 2004.

ABI PRISM 310 Genetic Analyzer User’s Manual. Perkin
Elmer, 1995; USA.

Gusmaio L, Butler JM, Carracedo A, Gill P, Kayser M, Mayr
WR, et al. DNA Commission of the International Society of
Forensic Genetics (ISFG). Anupdate of the recommendations
on the use of Y-STRs in forensic analysis. Forensic Sci Int.
2006; 157: 187-97.

Nei M. Molecular evolutionary genetics. New York: Colum-
bia University Press; 1987.

Romero RE, Bricefio I, Del Pilar Lizarazo R, Willuweit S,
Roewer L, Gomez A. A Colombian Caribbean population
study of 16 Y-chromosome STR loci. Forensic Sci Int Genet.
2008; 2: e5-e8.

Schneider S, Roessli D, Excoffier L. Arlequin Version 2000:
A software for population genetics data analysis. Genetics
and Biometrics Laboratory. Switzerland: University of Geneva.
Avila S, Bricefio I, Gémez A. Genetic population analysis of
17 Y-chromosomal STRs in three states (Valle del Cauca,
Cauca and Narifio) from Southwestern Colombia. J Forensic
Legal Med 2009; 16: 204-11.

Rey M, Gutiérrez A, Shroeder B, Usaquén ., Carracedo A,
Bustos I et al. Allele frecuency for 13 STR’s from Colombian
populations: Bogotd and Boyaca. Forensic Sci Int. 2003; 136:
83-5.

Kayser M, Sajantila A. Mutations at Y-STR loci: implications
for paternity testing and forensic analysis. Forensic Sci Int.
2001; 718: 116-21.

Butler JM, Decker AE, Kline MC, Vallone PM. Chromosomal
duplications along the Y chromosome and their potential
impact on Y-STR interpretation. J Forensic Sci. 2005; 50:
853-9.

Butler JM. Recent developments in Y-Short tandem repeat
and Y single nucleotide polymorphism analysis. Forensic Sci
Int. 2003; 15: 91.

97



