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Resumen

La prediccion de caracteristicas externamente visibles a partir del ADN es una herramienta
novedosa en genética-forense, que permite predecir caracteristicas fisicas observables de
un individuo a partir de una muestra bioldgica. Por medio del analisis de pequefias
regiones del ADN, se pueden inferir rasgos como el color de piel, ojos, cabello, y
ascendencia biogeografica, entre otros. Este enfoque ha sido particularmente util en casos
donde no se encuentran coincidencias en las bases de datos genéticas o cuando las
evidencias disponibles son limitadas. La prediccion de fenotipos también permite
reconstruir rasgos faciales y estimar la edad biolodgica de un individuo, lo que mejora la
investigacion de casos en los que los restos se encuentran altamente degradados o en
“casos frios”. Sin embargo, la aplicacion de esta técnica plantea consideraciones éticas
importantes, como el riesgo de estigmatizacion y discriminacién. Aunque la prediccion de
caracteristicas externamente visibles no reemplaza las pruebas genéticas convencionales
usadas para identificacion de personas, complementa y mejora las investigaciones,
ayudando a reducir el nimero de sospechosos y facilitando la identificacion de los
responsables del hecho delictivo. Debido a lo anterior, en este articulo abordamos las
generalidades de la prediccion de caracteristicas externamente visibles a través del ADN,
asi como los aspectos mds importantes de la prediccion de los fenotipos de la
pigmentacién, como lo son el color de ojos, de cabello y piel, debido a que son las
caracteristicas mas ampliamente estudiadas y mejor caracterizadas. Ademas,
consideramos los aspectos éticos y su relevancia en el area de la identificacion-humana.

Palabras clave: caracteristicas externamente visibles,
identificacion humana.

ADN, genética forense,
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Abstract

The prediction of externally visible traits from DNA is an innovative tool in forensic-
genetics that allows the prediction of observable physical characteristics of an individual
from a biological sample. By analyzing small regions of DNA, traits such as skin, eye, and
hair color, as well as biogeographic ancestry, among others, can be inferred. This approach
has been particularly useful in cases where there are no matches in genetic databases or
when available evidence is limited. The prediction of phenotypes also allows for the
reconstruction of facial traits and estimation of an individual's biological age, which
enhances investigations in cases where remains are highly degraded or in "cold cases."
However, the application of this technique raises important ethical considerations, such as
the risk of stigmatization and discrimination. Although the prediction of externally visible
traits does not replace conventional genetic testing used for identification, it complements
and improves investigations by helping to reduce the number of suspects and facilitating
the identification of criminals. For these reasons, this article addresses the generalities of
predicting externally visible traits through DNA, as well as the most important aspects of
predicting pigmentation phenotypes, such as eye, hair, and skin color, since they are the
most widely studied and well-characterized traits.

Keywords: externally visible characteristics, DNA, forensic genetics, human
identification.

Introduccion

La genética es la ciencia que estudia la herencia biologica y los mecanismos que dan lugar a la
transmision de los caracteres de una generacion a otra. La informacion genética se transmite a través de
cadenas especificas de ADN, que estan compuestas por cuatro bases nitrogenadas representadas por las
letras A (adenina), T (timina), C (citosina) y G (guanina) (1). Su estructura esta conformada por dos
cadenas de nucledtidos complementarias compuestas por una base nitrogenada, un grupo fosfato y una
pentosa (azucar de cuatro carbonos) llamada desoxirribosa. La estructura del ADN asemeja la forma de
una escalera, donde los escalones estan constituidos por los nucleétidos, mientras que los pasamanos
corresponden al grupo fosfato mas la pentosa (figura 1).
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Figura 1. Estructura del ADN basada en la complementariedad de las bases nitrogenadas (A-T) y(C-G). Los
nucleotidos que conforman la molécula estan compuestos por una pentosa (desoxirribosa), un grupo fosfato y
una base nitrogenada.

Las secuencias de ADN pueden clasificarse en dos grandes grupos, 1) las codificantes, conocidas
como genes, que sirven como molde para la transcripcion de moléculas de acido ribonucleico (ARN) y
la traduccion a proteinas y; ii) las no codificantes, que corresponden a segmentos repetidos o sitios de
importancia para la expresion génica. El total de informacion genética o ADN que contiene una célula
es conocido como genoma. En ese sentido, los seres humanos somos organismos con genomas diploides,
lo que significa que poseemos dos copias de cada secuencia de ADN, una heredada de cada progenitor.
Las variantes de una secuencia de ADN o gen se denominan alelos y, segun sea el caso, se nombraran
de la siguiente manera: si un individuo hereda dos copias idénticas de un alelo, se dice que es homocigoto
para ese gen o secuencia, mientras que si hereda dos alelos diferentes, se dice que es heterocigoto (1).

El conjunto de alelos que posee un individuo se le denomina genotipo. Aunque cabe mencionar
que la informacion genética por si sola no determina completamente las caracteristicas de un organismo.
En sentido de lo anterior, el fenotipo representa la manifestacion observable de los genes mas la
influencia del ambiente (1), e incluye rasgos fisicos como el color de ojos, piel o cabello, la estatura y
complexidn corporal, entre muchos otros rasgos, asi como caracteristicas bioquimicas y fisiologicas.
Por lo tanto, los factores externos, como la alimentacion, el estilo de vida y la exposicion al sol o a
sustancias quimicas pueden influir en la expresion u observacion de ciertos rasgos fenotipicos.

Considerando lo antes mencionado, podemos hacer una analogia para comprender mejor el
funcionamiento de la transmision de los rasgos. El genoma podria entenderse como un libro de recetas
que contiene todas las indicaciones necesarias para preparar diversos platillos. En este supuesto, los
genes serian las distintas recetas para prepararlos, cada una con sus instrucciones particulares; por
ejemplo, una receta para hacer un pastel o para preparar un sindwich. Los alelos serén las variaciones
que pueden presentarse en la receta; por ejemplo, un pastel de chocolate o de vainilla, o en su caso un
sandwich de jamon o de atin. Finalmente, el fenotipo seria el resultado de la receta que se prepare.
Aunque la receta indica los ingredientes que lleva el pastel, el resultado final dependera de otras
variables que pueden influir, como la temperatura del horno, la calidad de los ingredientes o que no se
cometan errores durante el proceso. De manera similar, en los seres humanos, el genotipo por si solo no
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determina un fenotipo, sino que factores ambientales pueden influir en ciertas caracteristicas, como la
exposicion al sol puede influir en la pigmentacion de la piel.

La capacidad de predecir la apariencia fisica de un individuo a partir del ADN puede ser de gran
utilidad en el area forense. Predecir caracteristicas externamente visibles (EVCs, por sus siglas en inglés:
Externally Visible Characteristics) a partir directamente del ADN recolectado del lugar de los hechos
puede, en principio, ayudar en las investigaciones policiales a reducir el nimero de posibles sospechosos
en casos donde los perpetradores son desconocidos para las autoridades investigadoras. Al utilizar esta
informacion, el Ministerio Publico podria llevar a cabo investigaciones mas focalizadas y, finalmente,
solicitar el analisis a partir de los marcadores genéticos que se realiza de manera rutinaria en los
laboratorios forenses, como son las repeticiones cortas en tandem (STRs, por sus siglas en inglés: Short
Tandem Repeats), solo para el nimero reducido de sospechosos cuyas EVCs coincidan. Evidentemente,
cuanto mayor sea el numero de EVCs que se puedan predecir a partir del material del lugar de
intervencion, mejor se podra describir la apariencia de una persona y, a su vez, menor sera el nimero de
posibles sospechosos coincidentes en apariencia para los cuales se solicitara el analisis forense de STRs

Q).

La prediccion de EVCs también puede ser util en investigaciones relacionadas con la
identificacion de cadaveres cuando no se cuenta con medios tradicionales de reconocimiento, como
sucede en casos de cuerpos en avanzado estado de descomposicion, calcinados o fragmentados. En estos
contextos, las EVCs inferidas a partir del ADN pueden ofrecer informacion relevante sobre la posible
identidad del individuo, apoyando los procesos de identificacion humana en condiciones forenses
complejas. Por ejemplo, en escenarios donde Unicamente se recupera una pieza dental, un fragmento
0seo o tejido muy degradado, la obtencidon de informacion genética que permita inferir el color de ojos,
cabello o piel del individuo puede ofrecer pistas valiosas para orientar la investigacion (2).

Debido a la relevancia de la prediccion de EVCs y al amplio espectro de caracteristicas fisicas que
se pueden predecir, en este articulo abordaremos las implicaciones del ADN como una herramienta con
alto potencial en la prediccion de fenotipos, centrandonos en los fenotipos de la pigmentacion (color de
piel, ojos, cabello, etc.), asi como en sus implicaciones éticas y su relevancia en las labores de
identificacion humana.

Generalidades de la prediccion de caracteristicas externamente visibles a través del ADN

La prediccion de EVCs a partir del ADN es posible gracias al entendimiento de los genes que
codifican los diferentes fenotipos, como por ejemplo los genes que influyen en rasgos como el color de
piel, cabello y ojos. En el ambito forense, este procedimiento se conoce como fenotipado forense del
ADN (FDP, por sus siglas en inglés: Forensic DNA Phenotyping) o inteligencia de ADN (DNAI, por
sus siglas en inglés: DNA intelligence). Es importante mencionar que la mayoria de las EVCs se
consideran rasgos complejos, ya que su expresion estd determinada por la interaccion de multiples genes,
cada uno contribuyendo con una pequefia parte de la variabilidad fenotipica, ademas de estar modulada
por factores ambientales. Dentro de estos rasgos, la pigmentacion (color de piel, ojos y cabello) es la
mas predecible, ya que un niimero relativamente limitado de genes conocidos y variantes genéticas
explican gran parte de la variabilidad observada en la poblacion (2, 3).

La melanina es el pigmento responsable de la coloracién del cabello, ojos y piel en los seres
humanos. Se produce dentro de los melanosomas, organulos especializados que se encuentran en células
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denominadas melanocitos, ubicadas principalmente en la capa basal de la epidermis (4, 5). Los
melanocitos son responsables de la sintesis de los siguientes dos tipos principales de melanina: (a)
eumelanina, que es el pigmento responsable de los tonos oscuros, como el café y el negro, y (b)
feomelanina, que produce tonalidades mas claras y rojizas. Debido a eso, actualmente las EVCs mas
estudiadas son precisamente las de pigmentacion. Sin embargo, también se ha analizado la prediccion
de otras EVCs, como la estatura, el peso y complexion corporal, la morfologia facial y capilar, la
presencia de hoyuelos en las mejillas, pecas en el rostro e incluso la alta miopia (2, 3, 6).

Genes empleados para predecir la pigmentacion
Prediccion del color de ojos

Anteriormente se creia que la pigmentacion de los ojos seguia un patron de herencia mendeliano
simple, donde un solo gen determinaba el color de los ojos segun una relacion de dominancia entre el
color café y el azul. En genética, un alelo dominante es aquel que se expresa en el fenotipo incluso si
solo se hereda de uno de los progenitores, mientras que un alelo recesivo solo se manifiesta si se hereda
de ambos. Segun este enfoque, se asumia que el color café¢ siendo un rasgo dominante, prevalecia sobre
el color azul, y que dos padres con ojos azules solo podian tener hijos con ojos del mismo color. Sin
embargo, estudios posteriores demostraron que algunas EVCs como el color de ojos son rasgos
poligénicos, es decir, que se encuentran determinados por multiples genes, lo que a su vez explica la
gran variedad de tonalidades existentes. Los genes OCA2 y HERC2 juegan un papel clave en este
proceso. OCA2 codifica la proteina P, responsable de la maduracion de los melanosomas y la produccion
de melanina en el iris, que es la estructura del ojo que aporta el color. Por su parte, HERC2 contiene una
region reguladora, que se encuentra en un segmento no codificante del gen (intrén 86), que controla la
expresion de OCA2, activandolo o desactivandolo (figura 2). Variaciones en esta region de HERC2
pueden disminuir la produccion de la proteina P, lo que se traduce en una menor cantidad de melanina
y, por lo tanto, en un color mas claro de ojos (2, 4).

Expresion

Gen HERC2 Gen OCA2 .
fenotipica

|
o

|

a)

b)

|
|
o o

c)

xXTT
|

KK L
|

Figura 2. Representacion analogica de la interaccion entre los genes HERC2 y OCA?2 en relacion con el color
de los ojos. La pigmentacion ocular depende del funcionamiento de estos dos genes. Si ambos genes se expresan
correctamente, se produce pigmentacion y se observa un color de ojos café. Sin embargo, si alguno de los dos
genes no funciona adecuadamente, no habrad pigmentacion, lo que resultard en ojos claros. En la analogia con
un grifo de agua, (a) si el grifo (HERC?2) estd abierto y el agua (OCA2) fluye, se obtendra el color de ojos café;
por otro lado, (b)si el grifo esta abierto (HERC?2), pero no fluye agua (OCA2), el resultado serd ojos azules; por
ultimo, (c) si el grifo (HERC2) no se abre en absoluto no habra pigmentacion y el color de los ojos sera muy
claro o gris.
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Ademas de estos genes, existen otros que desempefian un papel menor en la determinacion del
color de o0jos y que también estan involucrados en la pigmentacion de la piel y el cabello. Algunos de
ellos son ASIP, IRF4, SLC24A4, SLC24A5, SLC45A2, TPCN2, TYR y TYRPI1. Cabe mencionar que,
si bien la genética es el principal determinante del color de los ojos, algunos factores ambientales pueden
influir en su apariencia, como la exposicion al sol y el envejecimiento, que pueden alterar la percepcion
o el tono de los ojos a lo largo del tiempo (2).

Prediccion del color de cabello

El color de cabello es un rasgo mas complicado de predecir que el color de los ojos, por las
siguientes razones: 1) existe mayor cantidad de posibles fenotipos observables, como son color rojo,
negro, castafio y rubio; ii) ademas, cada color presenta tonalidades que van desde claro hasta oscuro; iii)
existen interacciones entre un gran numero de genes que codifican para el color de cabello como son los
siguientes: SLC45A2, EXOC2, IRF4, TYRPI, TYR, KITLG, SLC24A4, HERC2, OCA2, MCIR y
ASIP; iv) también se han observado patrones de herencia y expresion mas complejos, debido a que el
color y el tono del cabello se puede oscurecer entre los 6 y 30 afios de vida, lo que complica mas las
predicciones y aumenta la probabilidad de error. En ese sentido, los porcentajes de certeza en la
prediccion varian en gran medida entre poblaciones, colores de cabello y en numero de regiones
genéticas analizadas, con rangos de prediccion que van desde 69.5 hasta 93 % (2).

Prediccion del color de piel

Los primeros estudios que se realizaron en el afio 2015 para predecir el color de piel generaron
resultados poco alentadores. Sin embargo, posteriormente se analizaron mayor numero de variantes
dentro de los genes asociados al color de piel, lo que mejor6 de manera sustancial los resultados de
prediccion. Entre estos genes, se encuentran los siguientes: SLC24A5, SLC45A2, TYR, OCA2, KITLG,
IRF4, MCI1R, ASIP, HERC2, BNC2, SLC24A4, TYRP1, TPCN2, MYEF2, CTXN2, DUT, CEP152,
RALY, DEF8, PIGU, ANKRDI11, MFSD12, DDB1, TMEM138, SMARCA2/VLDLR, SNX13, EMX2,
GRMS, WFDCS5, DSTYK y MPST. Por otro lado, existen diferentes factores que pueden afectar la
precision de la prediccion del color de piel a partir del ADN, como se observa a continuacion: i) los
colores de piel varian segun la tonalidad y el matiz, por ejemplo colores de piel muy palida, palida,
intermedio, oscura y oscura-negra; ii) ademas, la mayoria de los modelos predictivos disponibles, como
Parabon Snapshot, FROG-kb, VISAGE BT y otros algoritmos desarrollados en entornos académicos o
comerciales, han sido entrenados principalmente con datos genéticos de individuos de origen europeo y
africano. Esto ha dado como resultado una mayor precision para predecir tonos de piel extremos, muy
claros u oscuros, pero una representacion deficiente de los tonos intermedios; por ultimo, iii) se
desconoce con exactitud las implicaciones que el mestizaje tiene sobre la efectividad y exactitud de los
modelos de prediccion de color de piel actualmente en uso. Este sesgo limita la aplicabilidad de dichos
modelos en poblaciones mestizas, como las de América Latina, donde el mestizaje entre personas de
ascendencia europea, nativo americana y africana (en menor medida) ha generado una enorme
variabilidad en la pigmentacion cutdnea. Por ello, es necesario que se genera mas evidencia a partir de
estudios genéticos en poblaciones diversas, con el fin de caracterizar adecuadamente la gama completa
de tonos de piel y mejorar los algoritmos predictivos existentes (2, 5).
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Sistemas genéticos empleados para la prediccion de caracteristicas externamente visibles

Para la prediccion de la mayoria de las EVCs, se emplea el analisis de los polimorfismos de un
solo nucledtido (SNP, por sus siglas en inglés: Single Nucleotide Polymorphisms). Estos polimorfismos
consisten en sustituciones, inserciones o deleciones de una sola base en la secuencia del ADN (figura 3)
y, en su mayoria, son marcadores bialélicos, lo que significa que presentan dos posibles alelos o
versiones en la poblacion. Si bien los SNPs no son responsables de la variacion fenotipica, si son muy
utiles en la prediccion de las EVCs, como se ha demostrado en estudios de correlacion y frecuencias de
ciertos alelos de SNPs con la presencia de fenotipos particulares (2, 3).

AAGATAACCTAGGCTA

Secuencia normal [silvestre)

==

AAGATATCCTAGGCTA

I s Y
Secuendia con sustitucion de un nucleatido

AAGATAACCTAGTIGCTA

Secuencia con insercion de un nucledtido

A:L-:GATAACCTAGTG CTA
-S-»ecuencia con delecion de un nucledtido

= = = -

Figura 3. Representacion grdfica de los SNPs, conformados por cambios en un solo nucleotido del ADN. Los
individuos pueden presentar variaciones en SNPs en algunos de los genes que codifican para diferentes
fenotipos, lo que puede ser de gran utilidad para predecir EVCs.

Desde la caracterizacion de los genes que codifican para EVCs, se han desarrollado diferentes
sistemas genéticos basados en SNPs, que permiten la inferencia de fenotipos, principalmente los
relacionados a la pigmentacion. El primer sistema desarrollado para la prediccion de una EVC fue el
IrisPlex, en el que se reportaron las condiciones necesarias para predecir el color de 0jos. Se basa en seis
SNPs en genes clave como HERC2 y OCA2, con una alta precision para distinguir entre ojos azules,
intermedios (verdes y tonos amarillos) y cafés, con porcentajes de prediccion superiores al 90% en
poblaciones europeas. Posteriormente, desarrollaron el sistema HlrisPlex, que permite inferir el color
de ojos y cabello, incorporando 24 SNPs en genes como MCIR, SLC24A4 y TYR, permitiendo la
prediccion del color de cabello (negro, café, rubio y rojo) con una fiabilidad superior al 75%. Mas
recientemente, desarrollaron el sistema HlIrisPlex-S, que se basa en 41 SNPs para la prediccion de color
de ojos, cabello y piel, alcanzando una precision superior al 90% en la distincion entre categorias de
pigmentacion de la piel clara, intermedia y oscura (2).

Ademas de estos sistemas ampliamente validados, existen otras metodologias emergentes y
herramientas comerciales que buscan mejorar la precision en la prediccion de fenotipos. Por ejemplo,
se han estado desarrollando sistemas de prediccion de fenotipos basados en inteligencia artificial, que
integran informacion de cientos de SNPs para mejorar la precision de prediccion en poblaciones
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diversas. Por otro lado, se han desarrollado algunos kits comerciales, como el ForenSeq DNA Signature
Prep basado en tecnologias mas novedosas como la secuenciacion masiva paralela (MPS, por sus siglas
en inglés: Massive Parallel Sequencing). Este kit incluye un enfoque integral de marcadores STRs y
SNPs informativos de identidad, asi como SNPs para la prediccion de la ancestria biogeografica y de
los fenotipos de color de ojos y cabello (los mismos SNPs que el sistema HIrisPlex). Posteriormente,
lanzaron al mercado el kit ForenSeq Imagen, que incluye 111 SNPs para la prediccion de ancestria
biogeografica y los fenotipos de color de ojos, cabello y piel (los mismos SNPs del sistema HIrisPlex-

S) (2).

En los ultimos afios, los avances en la prediccion fenotipica a partir del ADN han abordado
caracteristicas mas complejas como la forma del rostro, la estatura, la edad bioldgica y la morfologia de
las orejas. Estos rasgos estan influenciados por multiples genes y factores ambientales, lo que hace que
su prediccion sea mas desafiante en comparacion con los rasgos pigmentarios. Por ejemplo, la prediccion
de la forma de la cara se ha estudiado mediante analisis de SNPs en genes como PAX3, EDAR y DCHS2,
que afectan la estructura dsea facial, la proyeccion de la nariz y el tamafio de los labios. Por otro lado,
la estatura es un rasgo altamente poligénico en el que participan cientos de SNPs en genes como
HMGAZ2, GDF5 y FGFR3. Aunque algunos estudios han logrado predicciones aproximadas basadas en
analisis gendmicos, la precision sigue siendo limitada debido a la fuerte influencia del ambiente, como
la nutricion durante el desarrollo. En cuanto a la estimacion de la edad bioldgica a partir del ADN, los
cambios epigenéticos (modificaciones en el ADN sin modificar su estructura) basados en la metilacion
del ADN han demostrado ser herramientas eficaces. Sistemas como el Horvath Epigenetic Clock pueden
estimar la edad con una precision con margenes de error de 3-5 afos utilizando patrones de metilacion
en regiones especificas del genoma. En el caso de la morfologia de las orejas, estudios han identificado
SNPs en genes como TBX15 y FOXL2 asociados con la variacion en la forma del 16bulo y el tamafio
del pabellon auricular. Desafortunadamente, hasta ahora no existen sistemas comerciales validados para
la prediccion de estas EVCs, lo que limita su aplicacion en el area forense (2, 6, 7).

Por ultimo, se ha observado que la eficacia de todos los sistemas de prediccion de EVCs varia
segun la poblacion analizada, ya que las frecuencias alélicas y las interacciones genéticas pueden influir
en la precision del modelo. A pesar de estas limitaciones, los sistemas de prediccion fenotipica
representan una herramienta valiosa en investigaciones forenses y antropologicas, permitiendo generar
perfiles biologicos de individuos sin necesidad de referencias directas.

Aplicaciones de la prediccion de caracteristicas externamente visibles en genética forense

La prediccion de fenotipos a partir del andlisis de una muestra de ADN es una herramienta
complementaria prometedora en genética forense, que ha ganado relevancia y notoriedad en los ultimos
anos. Su uso resulta particularmente util en investigaciones criminales en las que no existen
coincidencias entre las muestras de ADN recolectadas en el lugar de los hechos y las bases de datos
existentes, o bien, cuando no se dispone de descripciones confiables proporcionadas por testigos
oculares durante las entrevistas realizadas por el policia primer respondiente o por otros agentes
investigadores segun sea la etapa del proceso de investigacion (8, 9).

Hoy en dia, los andlisis genéticos en el area forense dependen de la comparacion entre una
muestra dubitada (de origen desconocido y recolectada en el lugar de intervencidon) y una muestra
indubitada (de origen conocido y proveniente ya sea de un familiar de la victima en casos de
identificacion de personas desaparecidas o de un sospechoso en casos criminales). Sin embargo, la
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prediccion de fenotipos provee informacion probabilistica adicional sobre las caracteristicas fisicas del
individuo a partir de su ADN, sin necesidad de contar con una muestra de referencia para compararla.
Este avance ha demostrado ser especialmente Util en la resolucion de “casos frios”, que son aquellos
casos en los que la investigacion se ha estancado por la falta de nuevas evidencias. Al proporcionar
informacion sobre rasgos fisicos como el color de ojos, cabello y piel, asi como la ascendencia
biogeografica, la prediccion de fenotipos puede orientar la busqueda de sospechosos y reducir
significativamente el nimero de personas a investigar (2).

Ademas de la prediccion de caracteristicas fisicas, esta tecnologia también permite reconstruir
rasgos faciales de individuos cuyos restos se encuentran en un estado avanzado de descomposicion.
Asimismo, es posible inferir la ascendencia biogeografica del individuo, lo que puede ser util en casos
donde el sospechoso o la victima son de origen extranjero, facilitando la delimitacion de la poblaciéon
sospechosa. Ademas, esta tecnologia puede ayudar a estimar la edad biologica del individuo analizado.
Otra aplicacion relevante de la prediccion de las EVCs es que pueden ser utiles en situaciones donde se
dispone de cantidades minimas o degradadas de ADN, o en casos donde las muestras estdn mezcladas
con material genético de multiples individuos (2, 3, 6, 7, 10).

El fenotipado forense no solo complementa los métodos convencionales de identificacion
humana, sino que también ayuda a mitigar las limitaciones, por ejemplo; de la memoria de los testigos
oculares, la cual puede verse afectada por factores como la iluminacion, los prejuicios y la agudeza
visual del observador. En este sentido, la prediccion de fenotipos actlia como un "testigo bioldgico",
proporcionando una representacion mas objetiva y confiable del posible perpetrador del delito.

Consideraciones éticas

A pesar del gran potencial de la prediccion de EVCs a través del ADN, su aplicacion en
investigaciones criminales y en identificacion humana plantea importantes desafios éticos y sociologicos
que deben ser cuidadosamente considerados. Uno de los principales riesgos asociados con el uso de esta
tecnologia es la posible estigmatizacion y discriminacién de individuos que poseen ciertas caracteristicas
fisicas. La prediccion de rasgos como el color de piel, ojos o cabello podria conducir a la discriminacién
y segregacion de ciertos sectores de la poblacion, especialmente en minorias étnicas o grupos
histéricamente marginados. Lo que podria reforzar estereotipos negativos y aumentar la probabilidad de
el riesgo a la discriminacion racial, asi como fomentar la invasion a la privacidad y entrar en conflicto
con leyes de proteccion de datos personales. Por tal motivo es esencial que los profesionales forenses
sean conscientes de estos riesgos y adopten medidas bajo un marco regulatorio adecuado para evitar
sesgos en las investigaciones. Por otro lado, es importante destacar que la preocupacioén por las
implicaciones éticas y socioldgicas de la prediccion de EVCs no disminuye su robustez cientifica ni su
potencial como herramienta investigativa.

Casos forenses resueltos mediante la prediccion de caracteristicas externamente visibles

Como se mencion6 previamente, desde el desarrollo de las tecnologias de prediccion de EVCs,
se han desarrollado diferentes sistemas genéticos y se han lanzado al mercado kits comerciales que
permiten realizar estas tareas de manera eficaz. Por lo tanto, en la actualidad se han podido abordar una
gran cantidad de casos forenses a partir de un enfoque de prediccion de fenotipos, los que han sido
esenciales para reducir el nimero de sospechosos y/o focalizar la investigacion con evidencia sobre las
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caracteristicas fisicas de las personas de interés, como se puede consultar en la pagina de la empresa
tecnologica Parabon Snapshot: https://snapshot.parabon-nanolabs.com/posters. A continuacion, se
presenta un par de casos donde la prediccion de fenotipos fue esencial para atrapar al autor del delito.

En el afio 2008, Brittani Marcell fue encontrada gravemente herida en su casa en Albuquerque,
Nuevo México, mientras el agresor, aun dentro de la vivienda, logré escapar rompiendo una ventana.
En su huida, se cort6 con los vidrios, dejando rastros de sangre en el lugar. El ADN extraido de la sangre
fue enviado a una base de datos nacional, pero no se encontraron coincidencias. Gracias al testimonio
de la madre de Marcell, se elabor6 un retrato del agresor, describiéndolo como un hombre caucasico o
hispano, de entre 20 y 30 afios, con cabello castafio; sin embargo, la investigacion no condujo a ningiin
resultado. Un afio después, Marcell comenzo a recuperar fragmentos de recuerdos sobre su agresion y
describi6 al agresor como un hombre de piel clara, posiblemente mexicano o hispano, con cabello negro,
rostro cuadrado, nariz grande, ojos “raros”, orejas grandes, cejas prominentes, frente amplia, sin tatuajes
visibles, musculoso y de estatura alta. A pesar de la nueva descripcion, no se identifico al responsable.
En 2016, la detective encargada del caso recurrid al andlisis de prediccion de fenotipos a través del ADN,
con una compaiiia llamada Parabon Snapshot, utilizando la muestra de ADN obtenida en el lugar de los
hechos. Como resultado se predijo que el agresor tenia ascendencia mayoritariamente europea, con una
pequefia mezcla de nativos americanos, que tenia piel clara, cabello castafio y ojos verdes o avellana.
Esta descripcion coincidia con Justin Hansen, quien era amigo de una de las hermanas de Marcell y la
habia visitado poco tiempo antes del ataque. Con esta nueva evidencia y con la aprobacion del Fiscal de
distrito se obtuvo una muestra de ADN de Hansen a partir de un vaso usado que fue recogido de la
basura. La comparacion con la muestra de sangre encontrada en el lugar de intervencion confirmé la
coincidencia genética. Asi, después de nueve anos, en el aio 2017 se logré detener al agresor (11).

La investigacion por el homicidio de Sierra Bouzigard en Luisiana se expandié durante ocho
afios, y la principal evidencia era una muestra de ADN encontrada en el lugar de los hechos que no
coincidia con el de la victima. Al ser ingresada en la base de datos de perfiles de ADN de Estados
Unidos, no se obtuvo ninguna coincidencia. Después de agotar todas las vias tradicionales de
investigacion, el sheriff encargado del caso envid la muestra a la empresa Parabon Snapshot, la cual
gener6 una estimacion de las caracteristicas fisicas del sospechoso a partir de su perfil genético. Los
resultados indicaron que la muestra pertenecia a un hombre blanco, de piel clara o muy clara, con ojos
verdes o azules y cabello castafio o negro. Con esta informacion, la policia pudo reducir la lista de
sospechosos y orientar la investigacion en una nueva direccion. Finalmente, en el afio 2015, se identifico
a Blake A. Russell, de 31 afios, como autor del crimen y, tras realizar las pruebas correspondientes, se
confirmo que su ADN coincidia con el encontrado en el lugar de los hechos, por lo que fue detenido por
el delito de homicidio (12).

Existen muchos otros casos (https://snapshot.parabon-nanolabs.com/posters), donde se lograron
direccionar las investigaciones criminales gracias a la prediccion de fenotipos, con lo que se demuestra
la importancia y la utilidad de estas tecnologias para la resolucion de los casos forenses que no se pueden
abordar con las tecnologias convencionales de identificacion humana.
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Conclusion

La prediccion fenotipica a partir del ADN representa un avance significativo en la genética
forense, permitiendo inferir caracteristicas fisicas de individuos a partir de marcadores genéticos
especificos. La prediccion de las EVCs es una herramienta complementaria al analisis rutinario de STRs
en los laboratorios forenses. Por esta razon, es fundamental que los peritos y genetistas forenses cuenten
con los conocimientos y habilidades necesarias para implementar estas tecnologias, asi como para
interpretar los resultados y transmitirlos de manera precisa y objetiva. Sistemas como IrisPlex, HIrisPlex
y HIrisPlex-S han demostrado alta precision en la prediccion del color de ojos, cabello y piel, mientras
que estudios recientes han explorado la estimacion de otros rasgos como la forma del rostro, la estatura,
la edad bioldgica y la morfologia de las orejas. Sin embargo, la complejidad de estos rasgos,
influenciados por multiples genes y factores ambientales, hace que su prediccion atin presente desafios.
A medida que la tecnologia avanza y se integran enfoques como el analisis de grandes cantidades de
informacion genética y la inteligencia artificial, se espera que la precision de estos modelos mejore,
ampliando sus aplicaciones en la identificacion humana, la antropologia forense y la medicina
personalizada.
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