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Anexo I: Soporte estadistico sobre la valoracion estadistica de

cromosoma Y (aprobado en la reunién del Pleno de la CNUFADN de 11 de
diciembre de 2023)

La estimacion de la frecuencia de un perfil de cromosoma Y es diferente a la que se realiza en
marcadores autosdmicos, dada la practica ausencia de recombinacién en el cromosoma Y, lo
que hace inviable el uso de la regla del producto para el calculo de la frecuencia de un haplotipo
dentro de una poblacién. Es decir, la frecuencia de un haplotipo de cromosoma Y debe ser
estimada a partir de una base de datos poblacional que refleje lo mas adecuadamente posible la
realidad de nuestra poblacion.

Establecido como consenso que la base de datos a usar sea YHRD (Y-Chromosome STR
Haplotype Reference Database; https://yhrd.org/) y que la poblacion de referencia a usar sea la
metapoblacion de Europa occidental, tenemos varias opciones, que pasamos a detallar, para la
estimacion de la frecuencia de un haplotipo.

Método de contaje (“counting method”)

Consiste en determinar el nimero de veces (n) que aparece un determinado haplotipo en una
base de datos que tenga un tamafio N. La frecuencia del haplotipo sera:

_n
P=N

Obviamente nos interesara que el tamafio de la base de datos (N) sea lo mas grande posible,
pero incluso en esta circunstancia nos encontraremos con la ausencia en la base de datos de
muchos de los haplotipos buscados con lo que la frecuencia estimada de ese haplotipo seria 0.

A fin de evitar esto se suele usar una modificacion de este método.

Método de contaje aumentado (“augmented counting method”)

Consiste en afiadir el haplotipo buscado tanto en el numerador como en el denominador de la
ecuacion, lo que se denomina correccion de Balding y Nichols [1]. Esto es lo recomendado por
la Comision de ADN de la ISFG [2]. Con ello conseguimos que n sea mayor de 0 y, por tanto, la
probabilidad del haplotipo sea distinta de 0:

n+1
N+1

p:

Tenemos varias opciones para ajustar mas adecuadamente (desde un punto de vista estadistico)
y de una forma mas conservadora (si n=0 la frecuencia del haplotipo pasa a ser de 1/N a
aproximadamente 3/N [3]) el valor este valor y una de ellas es el uso de intervalos de confianza
(normalmente 95%). Uno de los métodos mas utilizados para el calculo de intervalos de
confianza en distribuciones binomiales es el llamado método exacto de Clopper y Pearson [4].
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En YHRD podemos utilizar diferentes intervalos de confianza:

DL (y17) Approx. 1 match in 2,247,781
n+1/N+1 Approx. 1 match in 28

este

Kappa Approx. 1match in 602,88

1 Confidence Interval (Cl)

6 Upper Confidence Interval (UCI)

99% Confidence Interval (CI) I
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El método de contaje aumentado presenta como ventaja que es de facil explicacion en el
informe pericial (o ante los Tribunales de Justicia) pero presenta como inconvenientes
principales que dicho método es muy conservador y depende del tamafio de la base de datos.

Este es el método recomendado por UK Forensic Regulator
(https://www.gov.uk/government/publications/y-str-profiling).

Método kappa

Este método tiene en cuenta la proporcion de haplotipos unicos (k) (singletons) existentes en la
base de datos [5].

_(m+ 1A -k
B N+1

a
k=—
N

k = Proporcion de haplotipos nicos en la base de datos
a = Numero de haplotipos tinicos (singletons) en la base de datos

Si k es cercano al 100% este método no es aplicable.

Este es el método recomendado a wusar por el grupo polaco de la ISFG [6]
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Método discreto de Laplace

Este método [7] tiene en consideracion que los diferentes haplotipos de cromosomas Y
existentes en la poblacion descienden de un reducido numero de ascendientes y que si nos
remontdramos a unos cientos de generaciones atrds podriamos llegar hasta un numero
manejable (computacionalmente) de ancestros (clusters). Obviamente, los descendientes de un
ancestro tendran el mismo cromosoma Y (salvo mutacién, la cual puede ocurrir
independientemente en cada locus).

A partir del perfil de cromosoma Y de un ancestro, la probabilidad del perfil de un descendiente
viene dado por una distribucidon discreta de Laplace considerando el modelo evolutivo de
Fisher-Wright (evolucién neutral, tamafio poblacional finito, generaciones no superpuestas, no
mutacién, no migracidén, apareamiento aleatorio, misma tasa de reproduccion en todos los
varones...) y el modelo mutacional de Ohta-Kimura (stepwise mutation model) [8].

Es necesario estimar el numero de ancestros (clusters), el porcentaje de la poblacion que
desciende de cada ancestro y los haplotipos de los ancestros considerando tasas de mutacion, la
varianza del suceso reproductivo, la tasa de crecimiento poblacional, el numero de generaciones
desde el ancestro... Todo ello significa que es un modelo de gran exigencia computacional por
lo que Unicamente es aplicable al haplotipo minimo y al kit Yfiler en YHRD (bajas tasas de
mutacion y nimero de dimensiones manejables computacionalmente). Ademas, no es aplicable
a haplotipos que incluyan alelos nulos, alelos intermedios y duplicaciones, tampoco es aplicable
a perfiles parciales (muestras degradadas...) y unicamente es aplicable al considerar
metapoblaciones.

Este es el método recomendado a usar por parte de la ISFG [2], Alemania [9] y Filipinas [10].
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