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Introducción 

La mayoría del DNA humano está contenida en el núcleo de las 

células. Sin embargo, también se puede encontrar en menor cantidad dentro 

de las mitocondrias (Fig. 1.), organelos de la célula eucarionte ubicados en 

el citoplasma, donde se produce la mayoría del ATP de las células. Las 

 

Resumen  

Uno de los objetivos de la genética forense consiste en llevar a cabo identificaciones 

humanas en casos de desapariciones, desastres naturales y crímenes de guerra. Sin 

embargo, en este tipo de contextos el material biológico que se puede encontrar no suele 

estar en condiciones óptimas. Por ese motivo, el análisis del DNA mitocondrial ha 

cobrado relevancia en el campo forense. En este artículo se aborda el papel del análisis 

del genoma mitocondrial en la investigación forense, se discute su aplicación en 

contextos históricos internacionales y locales y se describen las posibilidades futuras del 

análisis del mtDNA aplicando tecnologías modernas. 
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Abstract 

One of the objectives of forensic genetics is to carry out human identifications in cases 

of disappearances, natural disasters, and war crimes. However, in such contexts, the 

biological material that can be found is often not in optimal condition. For this reason, 

mitochondrial DNA analysis has gained importance in the forensic field. This article 

addresses the role of mitochondrial genome analysis in forensic investigations, discusses 

its application in both international and local historical contexts, and describes the future 

possibilities of mtDNA analysis using modern technologies. 
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mitocondrias tienen una membrana externa y una membrana interna que forman dos 

compartimentos, la matriz y el espacio intermembranoso (Fig. 2.) (1). 

 

Figura 1. Representación gráfica de una célula. 

 

Figura 2. Representación gráfica de una mitocondria. 

En el caso de los humanos, todo el genoma mitocondrial se encuentra en una 

molécula de DNA de doble cadena y circular; cada mitocondria tiene varias copias 

de genoma mitocondrial y una sola célula puede tener muchas mitocondrias; el DNA 

mitocondrial representa el 1% del DNA humano total (Tabla 1) (2). 

 DNA nuclear DNA mitocondrial 

Tamaño ~3.2 mil millones pb ~16569 pb 

DNA total humano 99% 1% 

Estructura Lineal Circular 

Organización Empaquetado por proteínas En la matriz de la mitocondria 

Heredado de 50% madre, 50% padre 100% madre 

Recombinación genética Sí No 

Tabla 2. Comparación entre algunas características del DNA nuclear y el DNA mitocondrial. (1-4). 

El DNA mitocondrial humano o mtDNA por sus siglas en inglés, está 

conformado por 16,569 pares de bases (aunque el número preciso de nucleótidos 

puede variar como consecuencia de inserciones y deleciones). La secuencia 

completa fue publicada por primera vez en 1981 (5), dando origen a la secuencia de 

referencia de Cambridge (CRS por sus siglas en inglés). Sin embargo, gracias a los 



REVISTA DIGITAL DE CIENCIA FORENSE                                                           Guardado, Ruiz, 2025 

Revista Digital Ciencia Forense l Abril 2025 l Año 4 l No. 1                                              73 

avances tecnológicos, fue revisada y corregida, por lo que ahora se le conoce como 

la rCRS (Secuencia de Referencia de Cambridge revisada o revised Cambridge 

reference sequence) (6). Todos estos avances han resultado ser fundamentales; con 

las nuevas tecnologías de secuenciación actualmente es posiblle analizar el genoma 

mitocondrial de manera más eficiente, permitiendo estudiar su variabilidad con 

mayor detalle. 

En este contexto y de forma muy general, se sabe que el mtDNA se compone 

de dos regiones (Fig. 3.): 

Región codificante: Contiene instrucciones para sintetizar proteínas que son 

esenciales para llevar a cabo procesos como la cadena respiratoria y la producción 

de energía celular (ATP). 

Región no codificante: También se le denomina región control o D-Loop y 

desempeña una función importante en la replicación y la transcripción del mtDNA. 

Es una región altamente polimórfica, debido a que contiene varios cambios respecto 

a la rCRS, los cuales pueden ser variaciones de un solo nucleótido, inserciones o 

deleciones. Esta región se divide en tres regiones hipervariables que son designadas 

como HVR I, HVR II y HVR III, por las siglas en inglés (Hypervariable Region). 

 

Figura 3. Representación del DNA mitocondrial, en color azul se observa la región codificante y de 

color rosa la región no codificante. 

La región más utilizada en el campo forense es la región control (no codificante) (Fig. 

3) debido a que tiene una mayor variación entre individuos al analizar un segmento tan corto.  

Se han identificado variaciones en el DNA mitocondrial, incluyendo la región D-Loop, 

las cuales son compartidas entre individuos de ciertas regiones geográficas. Conocer estos 

polimorfismos en personas de diferentes regiones ha permitido clasificar los haplotipos 

mitocondriales en haplogrupos, que son importantes para establecer filogenias o relaciones 

poblacionales a través del linaje materno (7). 

El estudio de los haplogrupos mitocondriales juega un papel fundamental en los campos 

de la genética de poblaciones y de estudios antropológicos. Aunque el tema sale del objetivo 
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del presente trabajo, gracias a estos estudios se ha podido determinar a nivel de linaje materno, 

el ancestro común más reciente, a quien se le nombró como la “Eva mitocondrial”. Esto ha 

sido posible debido a que el DNA mitocondrial se hereda por línea materna, sin sufrir 

recombinación, permitiendo calcular distancias genéticas a través de estos linajes. Por ejemplo, 

es bien sabido que los haplogrupos mitocondriales africanos, son considerados los haplogrupos 

más antiguos o cercanos al ancestro común más reciente (7,8). 

Los haplogrupos son designados por letras del alfabeto, y a su vez pueden clasificarse por 

región geográfica y filogenia en macrohaplogrupos, los cuales engloban a varios haplogrupos. 

En África, el macrohaplogrupo más encontrado es el L (haplogrupos del L0 al L6 y el que fue 

descubierto recientemente en 2022, el L7) (9); en Europa, los haplogrupos más encontrados 

son H, I, J, K, M, T, U, V y W (10); y en Asia y América, los haplogrupos más encontrados 

son A, B, C, D y X (11). Sin embargo, es importante mencionar que los haplogrupos asiáticos 

son distintos a los que se encuentran en el continente americano. 

Aunque en muchas poblaciones se han llevado a cabo análisis del polimorfismo del genoma 

mitocondrial, en México, existen pocas investigaciones al respecto de este marcador genético, 

y los que existen se concentran en ciertas regiones del país (12–15)o estudian a una población 

específica como estudios en mujeres con cáncer (16-19) o personas con síndrome metabólico 

(20).  

A pesar de esta falta de información, existen estudios en los que se han analizado las regiones 

hipervariables I y II (13,15). En 2009 Guardado-Estrada y colaboradores, compararon 270 

muestras de personas pertenecientes a población mexicana que no estuvieran relacionadas con 

la secuencia de referencia de Cambridge revisada (rCRS por sus siglas en inglés) y 

encontraron que los haplogrupos más comunes en nuestro país, son A2, B2, C1 y D1. Estos 

haplogrupos son considerados como los haplogrupos Nativos Americanos y se presentaron en 

más del 90% de la población estudiada, lo cual concuerda con el tipo de mestizaje o mezcla 

que ha ocurrido en el país desde la llegada de los españoles. Además, estos resultados fueron 

corroborados por un estudio mucho más amplio hecho en el 2021, aunque es importante 

mencionar que en ambos únicamente se analizaron las regiones hipervariables 1 y 2, por lo 

que la mayor parte del polimorfismo de este marcador puede estar subrepresentado. 

Aplicaciones forenses del mtDNA 

La genética en el contexto forense tiene distintos objetivos, uno de ellos es coadyuvar 

(junto con otras áreas como la antropología, la odontología, la medicina, la fotografía y la 

dactiloscopía) en los procesos de identificación en casos de desapariciones, desastres naturales 

y crímenes de guerra. Para ello, se utilizan principalmente los marcadores genéticos 

autosómicos que se encuentran en el DNA nuclear (STRs, del inglés Short Tandem Repeats). 

Estos consisten en secuencias cortas repetidas en tándem distribuidas en todo el genoma. 

Actualmente, bases de datos como CODIS, del FBI, utilizan en sus estándares 20 marcadores 

(hasta 2017 usaban 13). Entre más marcadores se consideren, mayor será la confianza en el 

resultado, aunque es importante destacar que con 20 marcadores los resultados que se obtienen 

son más que suficientes. Existen distintos kits comerciales que permiten hacer el análisis de 

STRs en poco tiempo. Además, se utilizan marcadores de amelogenina, los cuales permiten 

saber si la muestra pertenece a una persona del sexo femenino o masculino. 
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Sin embargo, es común en algunos casos que no se logre obtener material biológico suficiente, 

o en buen estado, que permita generar perfiles genéticos de STRs para hacer una comparación 

con muestras de referencia. Esto sucede como consecuencia del proceso de descomposición 

cadavérica, en donde el tejido se daña, lo que ocasiona que el DNA se fragmente y se degrade, 

o también en aquellos casos en los que se deteriore el material de forma intencional, como 

cuerpos sometidos a altas temperaturas (21) o a ácidos (22). De esta forma, la aproximación 

que puede permitir llegar a una probable identificación a través del estudio de relaciones de 

parentesco es mediante la secuenciación del DNA mitocondrial (mtDNA), que no está exento 

de los procesos de degradación, pero teniendo en cuenta que son muchas las copias de mtDNA 

en cada célula (a diferencia del DNA nuclear que sólo hay una copia por célula), aún 

degradado es posible hacer una reconstrucción con los fragmentos. Si bien no permite 

distinguir entre individuos relacionados, sí permite establecer relaciones de parentesco ya que 

no sufre recombinación y se hereda exclusivamente por línea materna (4). Aunque la 

identificación del linaje materno presenta un poder de discriminación bajo (es decir, no se 

puede distinguir entre individuos relacionados por línea materna), puede ayudar a excluir 

individuos que no compartan el mismo haplotipo mitocondrial. Otra ventaja del análisis de 

este marcador es que es posible obtener secuencias de mtDNA en muestras biológicas 

provenientes de huesos, dientes y cabello, las cuales son evidencias encontradas con mayor 

frecuencia debido a que tienen mayor resistencia a la degradación por factores ambientales 

(23). Dicha característica proporciona mayor probabilidad de que, a diferencia del DNA 

nuclear, el DNA mitocondrial se pueda extraer en mejores condiciones de integridad y 

abundancia. Además, como se mencionó previamente, el DNA mitocondrial se hereda 

únicamente por vía materna, por lo que se puede incluir como referencia a familiares que 

compartan el mismo linaje materno (Fig. 4.) (4). 

 

Figura 4. Árbol genealógico conformado por cuadros y círculos que representan a individuos 

masculinos y femeninos respectivamente. Algunas figuras tienen un óvalo rosa que simboliza la 

herencia del DNA mitocondrial. Todos los hijos de una madre heredan el DNA mitocondrial pero 

sólo las mujeres podrán seguir transmitiéndolo. 

Dentro del contexto forense, el uso del DNA mitocondrial además de utilizarse 

con fines de identificación se ha considerado en la investigación de delitos contra la 

libertad sexual. Por ejemplo, se reportó el análisis de DNA mitocondrial cuando una 

sola muestra puede tener más de un contribuyente (24), aunque en la actualidad no 

se ha implementado en la práctica, es una potencial aplicación que debe ser evaluada 
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con mayor profundidad. Otros ejemplos del uso del DNA mitocondrial en el 

contexto forense son los casos de disputa de maternidad, o casos en los que se 

intercambian a los recién nacidos en el hospital. Por otro lado, es importante señalar 

que también se utiliza DNA mitocondrial no humano en el contexto forense, el 

análisis del gen COI (citocromo c oxidasa I) funciona como un código de barras que 

permite llevar a cabo la identificación de especies de animales, con aplicaciones en 

la entomología y en la veterinaria forense (25). 

El análisis del mtDNA en el contexto forense tiene distintos desafíos que son 

importantes de considerar al elaborar una estrategia experimental. Existen distintas 

propuestas en las que se sugieren diferentes métodos de extracción de DNA para 

muestras complejas que van desde hueso hasta DNA antiguo (26-29). Por ejemplo, 

Udogadi et al. (2020) (30) propone de acuerdo con una extensa revisión bibliográfica 

que los mejores métodos para extraer DNA de hueso consisten en una 

desmineralización y la utilización de columnas, esto debido a que en estos casos el 

DNA suele estar degradado y las columnas permiten recuperar fragmentos de hasta 

50 pares de bases. Tradicionalmente los protocolos de análisis de DNA mitocondrial 

proponen la amplificación de las regiones hipervariables 1 y 2 (Fig. 2.) en 

amplicones que van de 300 a 400 pb, sin embargo, en el contexto forense el DNA 

mitocondrial puede encontrarse ya degradado, por lo que sería complicado 

amplificar estos fragmentos. 

Se han realizado distintas propuestas de estrategias para amplificar y 

secuenciar DNA mitocondrial en fragmentos de bajo tamaño. Una de las propuestas 

más utilizadas se denomina Mini-midi-mito y fue publicada por Berger & Parson 

(2009) (31), en donde utilizan un conjunto de 5 pares de cebadores, que ofrecen 

como resultado 5 fragmentos o amplicones que varían entre 280 y 444 pares de bases 

y que se superponen y permiten secuenciar las regiones hipervariables 1 y 2. 

Limitaciones del uso del mtDNA en el campo forense 

Es importante señalar que el análisis de mtDNA debe ser el último recurso 

cuando se trata de casos de identificación, ya que existen distintas limitaciones que 

es importante tener en cuenta: 

Bajo poder de discriminación: Como se mencionó, el DNA mitocondrial se hereda 

únicamente por línea materna, es decir, no hay recombinación genética como en el 

caso del DNA nuclear que es 50% madre, 50% padre. Como consecuencia de la falta 

de recombinación, la variabilidad entre individuos disminuye, por lo que resulta 

imposible distinguir entre individuos que comparten el mismo linaje materno, y hay 

poblaciones que tienen haplogrupos muy frecuentes.  

Heteroplasmias: Se denomina así cuando una misma persona tiene secuencias 

mitocondriales diferentes, es decir que a veces tiene una y a veces otra, las 

heteroplasmias se observan en posiciones particulares y pueden complicar la 

interpretación llevando a resultados no concluyentes o ambiguos. 
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Procedimiento: A diferencia del análisis de STRs autosómicos, para el análisis del 

DNA mitocondrial se requiere de un protocolo adicional, el cual incluye equipo y 

hasta áreas especializadas, lo cual podría incrementar los costos para su 

implementación en el laboratorio. Además, el procedimiento podría ser más 

laborioso en comparación con el análisis de marcadores autosómicos. 

Casos en los que se ha utilizado DNA mitocondrial 

La secuencia del DNA mitocondrial fue publicada por primera vez en 1981 y, 

desde entonces, las técnicas de biología molecular han evolucionado radicalmente. 

Hoy en día, secuenciar un genoma es mucho más rápido, menos complicado y 

costoso. 

A nivel internacional, se han hecho análisis de mtDNA para resolver distintas 

incógnitas a lo largo de la historia como es el caso de la familia Romanov, que fue 

ejecutada como consecuencia de la Revolución Rusa en 1918 y cuyos restos fueron 

recuperados en 1979. No fue hasta 1998 que se llevaron a cabo comparaciones de 

DNA, desde STRs hasta análisis de YSTRs y de mtDNA que se confirmó la 

identidad de los integrantes de la familia imperial (32). Más tarde, en el año 2000 se 

utilizó el análisis de mtDNA para identificar un corazón almacenado en un recipiente 

con alcohol en 1795 que se presumía que pertenecía a Louis-Charles, hijo de Luis 

XVI y María Antonieta; las pruebas de mtDNA arrojaron una coincidencia y 

confirmaron la relación de parentesco (3). 

Por otro lado, la primera vez que el análisis de DNA mitocondrial fue admitido 

en una corte, fue en el caso del Estado de Tennessee vs. Paul Ware, acusado de 

cometer violación y homicidio contra una menor. Durante la autopsia se recuperó un 

cabello de la faringe de la víctima y al hacer análisis de mtDNA, se encontró que la 

secuencia coincidía con la del acusado. Para poder darle sustento estadístico, la 

secuencia se comparó con una base de datos del FBI que en ese momento tenía 742 

individuos y no coincidía con ninguno (33). 

En 1992, Mary-Claire King junto con dos investigadores más, publicaron un 

artículo en el que describen la identificación de un individuo que había sido víctima 

de homicidio y que estuvo enterrado 10 meses, a través de la secuenciación de las 

regiones hipervariables 1 y 2 del DNA mitocondrial (39). Este descubrimiento formó 

parte de las labores que se han hecho para dar con el paradero de las más de 13 mil 

personas desaparecidas en Yugoslavia (40) como consecuencia de los conflictos 

armados ocurridos entre 1991 y 2001; tras la desintegración de la Federación 

Yugoslava fueron cometidas innumerables violaciones a derechos humanos, 

incluyendo desapariciones forzadas y secuestros, utilizados como parte de una 

estrategia de terror para poder hacer una limpieza étnica (41). 

En México existen pocos antecedentes del uso de mtDNA con fines de 

identificación. Uno de los casos más controversiales que aún no ha sido 

completamente resuelto es la desaparición de los 43 jóvenes normalistas de 
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Ayotzinapa. La noche del 26 de septiembre del 2014, en Iguala, Guerrero, un grupo 

de estudiantes de la Escuela Normal Rural Raúl Isidro Burgos intentaron “tomar” 

unos autobuses para poder ir a la Ciudad de México a la conmemoración de la 

matanza del 2 de octubre de 1968 a manos de Díaz Ordaz. A pesar de que era común 

que los estudiantes se organizaran y tomaran los autobuses, esta vez fue diferente; 

policías municipales abrieron fuego contra los estudiantes para evitar que se llevaran 

los camiones, el resultado de la respuesta estatal fueron 43 estudiantes 

desaparecidos. Inmediatamente los familiares, víctimas secundarias de la 

desaparición, iniciaron el proceso de búsqueda de la verdad, pero las autoridades 

obstruyeron el proceso. Años de búsqueda después, se recuperaron alrededor de 180 

fragmentos óseos en un basurero en Cocula, de los que sólo se pudieron analizar 16 

en Innsbruck, Austria. Los primeros análisis que se pudieron hacer fueron de 

mtDNA, no obstante, los resultados no fueron ni concluyentes ni individualizantes. 

Más tarde fue posible hacer análisis de DNA nuclear, se analizó un fragmento lumbar 

que tuvo un resultado que ofrecía 99.99% de certeza de que pertenecía a Jhosivani 

Guerrero de la Cruz (42,43). Así, dentro de la investigación forense, existen diversas 

situaciones en las que se debe de echar mano de las diferentes tecnologías descritas. 

 

Futuro del análisis del DNA mitocondrial en el contexto forense 

Históricamente, el mtDNA se ha analizado mediante distintas técnicas y cada 

una ha presentado desafíos y ha tenido limitaciones, una de las más importantes ha 

sido la identificación de heteroplasmias (cuando una sola célula tiene más de una 

variante en la secuencia de mtDNA). La secuenciación de nueva generación (NGS, 

Next Generation Sequencing por sus siglas en inglés) ha revolucionado el campo de 

la biomedicina, lo cual también incluye a la genética forense (44) . Esta tecnología 

permite obtener secuencias de grandes fragmentos de DNA en un tiempo mucho 

menor en comparación con la secuenciación de Sanger, la cual permite secuenciar 

fragmentos de hasta 1000 pares de bases (45). Gracias a la secuenciación de nueva 

generación, ahora es posible secuenciar todo el genoma mitocondrial en un solo 

ensayo y en menos tiempo (46). Con los protocolos de NGS que existen actualmente, 

se puedetrabajar con muestras que se encuentran bastante degradadas (47,48). Esto 

es porque la NGS secuencía millones de fragmentos de entre 100 y 150 pares de 

bases a partir de 100 picogramos de DNA totales (48,49). Una de las desventajas de 

la secuenciación masiva era el análisis de las secuencias, ya que antes se requería de 

un exhaustivo análisis bioinformático. Sin embargo, con los nuevos protocolos que 

hay en el mercado para secuenciar genomas mitocondriales empleando NGS, ahora 

se pueden hacer los alineamientos de las secuencias obtenidas con la rCSR para 

identificar más rápido los polimorfismos mitocondriales de cada secuencia. Este 

flujo de trabajo más amigable permite que dicha tecnología sea cada vez más 

implementada en los laboratorios de genética forense. 

Existen diversos estudios reportados del genoma de DNA mitocondrial en los 

que se ha utilizado NGS (46,50). Sin embargo, es importante señalar que también 
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han analizado las regiones hipervariables de la región de control del mtDNA 

empleando esta tecnología. Por ejemplo, en 2021 Holt et al. (51) publicaron un 

estudio en el que se abordó la validación forense de NGS y de un software analítico,  

utilizando muestras en diferentes condiciones. Además de las ventajas ya 

mencionadas del uso NGS en la secuenciación del genoma mitocondrial, esta 

tecnología ayuda a incrementar el poder de discriminación de este marcador para 

coadyuvar en la identificación humana. Esto es debido a que las regiones 

hipervariables, aunque son altamente polimórficas, solo contienen el 25% del 

polimorfismo del genoma mitocondrial  (46). Con la secuenciación de nueva 

generación se pueden distinguir aquellos individuos que compartan el mismo 

haplotipo mitocondrial de las regiones hipervariables, considerandotodo el genoma 

mitocondrial (50,52). Con este análisis incrementa el poder de discriminación, 

debido a que también aumentala diversidad haplotípica de este marcador, lo que lo 

vuelve útil en casos complejos en los que la razón de verosimilud calculada para este 

marcador es baja. Sin embargo, para poder explotar el potencial del análisis del 

genoma mitocondrial en el ámbito forense, se requieren de bases de datos 

poblacionales para  realizar los cálculos estadísticos de razón de verosimilitud. 

Actualmente, en el laboratorio de genética de la Escuela Nacional de Ciencia 

Forense se está llevando a cabo un proyecto de investigación que busca conformar 

una base de datos poblacional del polimorfismo de genomas mitocondriales de 

individuos mexicanos, para coadyuvar en los procesos deidentificación humana 

empleando este marcador (comunicación personal, 2025). 
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