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RESUMEN 

 

 

Los marcadores STR son ampliamente utilizados en genética forense para diferenciar 

individuos de manera precisa. En Ecuador, se emplean hasta 24 marcadores para análisis 

de ADN en investigaciones forenses. En la presente investigación se realizó un análisis 

de los STR autosómicos más frecuentes en la población ecuatoriana, mismos que fueron 

calculadas a partir de 2290 perfiles genéticos de individuos no parentales procedentes 

de diferentes provincias del Ecuador. A partir de los datos analizados se evaluaron los 

parámetros estadísticos a nivel de provincias: Poder de discriminación, contenido de 

información polimórfica, poder de exclusión, heterocigosidad observada, 

heterocigosidad esperada. Los marcadores FGA, D19S433 y D18S51 destacaron por 

presentar los valores más altos de Poder de Discriminación (PD>0.85) y Contenido de 

Información Polimórfica (PID>0.81), mientras que TPOX mostró los valores más bajos 

(PD=0.6483, PID=0.4010). La diversidad genética se evidenció en la heterocigosidad 

observada, siendo más alta en D19S433 (HO=0.8533) y más baja en TPOX (HO=0.6461). 

Los marcadores D21S11, D18S51 y FGA presentaron mayor cantidad de alelos diferentes 

(NA=20), y FGA demostró el mayor Poder de Exclusión (PE=0.6691). El análisis de 

Kruskal-Wallis destacó una diferenciación genética regional significativa en Ecuador, con 

marcadores como D21S11 (p = 6,73E-08), TH01 (p = 1,71E-06), CSF1PO (p = 0,000395), 

FGA (p = 0,002608) y D16S539 (p = 2, 79E-05) con disparidades en frecuencias alélicas, 

particularmente en la región Sierra, donde los valores elevados D21S11 y FGA sugirieron 

aislamiento histórico y presiones adaptativas. La población ecuatoriana mostró una 

fuerte utilidad forense en los marcadores D2S1338, D18S51 y FGA, similar a poblaciones 

colombianas y peruanas. 

 

Palabras claves: Alelos, discriminación, frecuencia alélica, marcador molecular, 

población. 
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ABSTRACT 

 

 

STR markers are widely used in forensic genetics to accurately differentiate individuals. 

In Ecuador, up to 24 markers are used for DNA analysis in forensic investigations. In the 

present investigation, an analysis of the most frequent autosomal STRs in the 

Ecuadorian population was conducted, which were calculated from 2290 genetic 

profiles of non-parental individuals from different provinces of Ecuador. From the 

analyzed data, the following statistical parameters were evaluated at the provincial 

level: discriminatory power, polymorphic information content, exclusion power, 

observed heterozygosity, expected heterozygosity. The markers FGA, D19S433 and 

D18S51 stood out for presenting the highest values of discrimination power (PD>0.85) 

and polymorphic information content (PID>0.81), while TPOX showed the lowest values 

(PD=0.6483, PID=0.4010). Genetic diversity was shown in the observed heterozygosity, 

being highest in D19S433 (HO=0.8533) and lowest in TPOX (HO=0.6461). The markers 

D21S11, D18S51 and FGA presented the highest number of different alleles (NA=20), 

and FGA showed the highest exclusion power (PE=0.6691). Kruskal-Wallis analysis 

highlighted significant regional genetic differentiation in Ecuador, with markers such as 

D21S11 (p = 6.73E-08), TH01 (p = 1.71E 06), CSF1PO (p =3.95E-04), FGA (p = 2.608E-04) 

and D16S539 (p = 2.79E-05) with disparities in allele frequencies, particularly in the 

Sierra region, where high D21S11 and FGA values suggested historical isolation and 

adaptive pressures. The Ecuadorian population showed strong forensic utility in markers 

D2S1338, D18S51 and FGA, like Colombian and Peruvian populations. 

 

 

Key words: Alleles, allele frequency, discrimination, molecular marker, population. 
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CAPÍTULO I: PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA DE INVESTIGACIÓN  

 

 

1.1. Antecedentes  

 

 

1.1.1 Genética Forense  

 

La genética forense es una ciencia generada a partir de la Genética y la Medicina 

General, sus conocimientos de genética son la base para la identificación de individuos 

que son necesarios en procesos judiciales (Carracedo et al., 2010). Utiliza técnicas de 

especializaciones enfocadas en: genética molecular, biotecnología y biología molecular 

para analizar indicios biológicos presentes en la escena del crimen, pertenecen 

únicamente a la víctima, victimario y sospechosos presentes en dicho acto (Heathfield 

et al., 2024). Asimismo, se define como el conjunto de técnicas y metodologías basadas 

en los análisis de la variabilidad genética entre individuos con el fin de individualizar la 

procedencia de fluidos o restos biológicos depositados en la escena del crimen (Plaza, 

2013). 

 

Los análisis de investigación humana han evolucionado con el tiempo. Inicialmente se 

resolvían casos forenses con huellas dactilares, tipificación de sangre y fluidos 

corporales, mientras que en la actualidad el ADN es la principal herramienta para la 

identificación y parentesco de individuos(Cano & Arce, 2014). El desarrollo de la 

genética y la biología molecular ha permitido mejorar las técnicas de análisis de ADN, 

logrando resultados más precisos en menos tiempo (Butler, 2006). 

  

El desarrollo de la tecnología ha mejorado la identificación forense de determinación 

biológica de parentesco e investigación humana en casos judiciales. Las herramientas 

utilizadas son la determinación de grupos sanguíneos, análisis multilocus, análisis de 

multilocus único, reacción en cadena polimerasa y análisis de STR mediante la 
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adquisición de equipos tecnológicos de última generación y protocolos de extracción y 

análisis de ADN (J. Butler, 2006a). Las nuevas tecnologías son utilizadas en los 

laboratorios de genética forense del Ecuador, siendo el caso de los laboratorios del 

Servicio Nacional de Medicina Legal y Ciencias Forenses ubicado en la ciudad de Quito y 

Guayaquil. Los servicios que ofrecen los centros forenses de genética utilizan tecnología 

de última generación, dichos servicios son: la identificación de personas desaparecidas, 

análisis molecular biológico de objetos utilizados para la delincuencia, violaciones, 

asesinatos y parentesco (Forenses Ecuador, 2022; Ministerio de Gobierno, 2019). 

 

La genética forense permite estimar y comparar estadísticamente la probabilidad de que 

un elemento material de prueba recopilado por peritos presente relación con los perfiles 

genéticos obtenidos en la muestra de referencia, que se calculan basados en la razón de 

verosimilitud (Likelihood ratio = LR) relacionando dos hipótesis mutuamente 

excluyentes entre sí, LR= X/Y; (X: Probabilidad de no exclusión) y (Y: Probabilidad de 

exclusión) (Lirón et al., 2015). 

 

Los marcadores genéticos son secuencias de ADN con una ubicación específica en el 

cromosoma que permiten distinguir entre individuos (Da Costa, 2018). Estas secuencias, 

conocidas como satélites de ADN, pueden repetirse miles de veces en el genoma y aún 

se desconoce su función exacta (Machado & Silva, 2019). Dentro de estos marcadores 

destacan los microsatélites, o STR, ampliamente utilizados en genética forense por su 

alto nivel de polimorfismo, que se utilizan para determinar la identidad de un individuo 

y su relación con otra persona (González-Andrade et al., 2003). Su capacidad para 

diferenciar individuos de manera precisa ha consolidado su uso como herramienta 

confiable en genética de poblaciones y como prueba válida en contextos judiciales (Ruiz, 

2012). 
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1.1.2 Indicios biológicos  

 

 

La genética forense permite verificar el vínculo biológico entre las muestras halladas en 

objetos de la escena del crimen o en análisis de parentesco, estas muestras de origen 

humano pueden encontrarse en estado sólido o líquido e incluyen células epiteliales, 

piel, sangre, saliva, huesos, semen y músculo (Cano & Arce, 2014). Para su análisis, pasan 

por distintos procesos como la descripción de indicios, extracción y cuantificación de 

ADN, amplificación por PCR, electroforesis y análisis de datos mediante software 

especializado, y se convierten en evidencia sólida, utilizada en audiencias judiciales para 

demostrar la veracidad o falsedad de un hecho (Hernández-Salas et al., 2023).  

 

Las muestras recolectadas como indicios biológicos son almacenadas en tarjetas FTA, 

trasladadas bajo cadena de custodia y clasificadas en dubitadas, de procedencia 

desconocida que incluyen muestras como sangre, saliva, lechos ungueales, restos óseos 

y casos de cadáveres en descomposición no identificados hallados en zonas alejadas. 

Por otro lado, las indubitadas son muestras de referencia de procedencia conocida, 

obtenidas de cadáveres identificados o personas vivas, cada indicio biológico se registra 

adecuadamente para garantizar su autenticidad, seguridad y protección como evidencia 

física en los procesos forenses (Sarrión, 2015). 

 

1.1.3 Frecuencias Alélicas  

 

Los indicios biológicos se almacenan para analizar sus características genéticas, una de 

ellas es la frecuencia genética, la cual puede ser utilizada como marcador genético 

cuando se vuelven típicas dentro de una población (Sarrión, 2015). La frecuencia alélica 

es la proporción relativa de los alelos en una población y está determinada por la 

estructura genética presente de los cromosomas con la capacidad de variar con la 

evolución (Ossa et al., 2010). Las frecuencias alélicas varían debido a la evolución en un 

acervo genético, con el transcurso del tiempo y las condiciones naturales originadas por 
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variaciones genéticas entre los miembros de una población a través de mutaciones, que 

pueden ser beneficiosas u originar malformaciones en los organismos; la herencia de la 

variación por los hijos de los individuos portadores de dicha evolución; y la selección 

natural por lo que el organismo mejor adaptado desplaza a los menos adaptados 

mediante la acumulación lenta de cambios genéticos favorables en la adecuación 

poblacional a lo largo de las generaciones (Arrunategui et al., 2013). 

 

Las frecuencias génicas y fenotípicas se presentan cuando hay dominancia completa lo 

que se entiende cuando el individuo heterocigoto presenta el mismo fenotipo que el 

alelo homocigoto dominante salvo que existan otras condiciones como la “ley del 

equilibrio o de Hardy-Weinberg” (Mayo, 2008). Utilizando marcadores genéticos es 

posible rastrear la herencia presente en los alelos a través del tiempo, puesto a que 

analizan los segmentos de ADN con una ubicación física conocida en un cromosoma, 

seguidamente se analizan los locus génicos y se determina si han sufrido mutaciones o 

polimorfismos por factores biológicos y los locus se distribuyen natural y 

fenotípicamente en las poblaciones a través de los entrecruzamientos (Delgado & Neyra, 

2019). 

 

1.1.4 Hardy-Weinberg 

 

Los datos genéticos utilizados en el campo forense deben cumplir o ajustarse al 

equilibrio de Hardy-Weinberg para garantizar la validez estadística en la identificación 

de individuos y la evaluación de pruebas de ADN, además, en genética de poblaciones 

es un modelo matemático que simula el proceso de herencia para identificar los cambios 

de frecuencias alélicas y genotípicas de un locus gen dado, evaluando las variables de 

endogamia, migración, selección y mutación (Mayo, 2008). La fórmula del equilibrio es 

utilizada para estimar frecuencias alélicas sólo cuando la frecuencia de una de las clases 

genotípicas es conocida, una población en equilibrio es considerada una población ideal 

y sin evolución cuando las frecuencias alélicas permanecen sin cambios (Núñez, 2018). 
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El equilibrio Hardy - Weinberg es alterado por dos mecanismos que implican el proceso 

sistemático y el selectivo, el sistemático se caracteriza por variaciones genéticas 

alteradas por fuerzas disruptivas, orientadoras y estabilizadoras originadas por la 

selección que incrementa los individuos y la distribución de grupos en ambos extremos 

de la curva poblacional, un extremo u otro, y el promedio (Waples & Allendorf, 2015). 

Luego la mutaciones y migraciones que inducen a variabilidad genética a través de 

fenómenos y cambios geográficos de los individuos que como resultado alteran sus 

frecuencias génicas autóctonas (Rohlfs & Weir, 2008). Por otro lado, el proceso selectivo 

se enfoca en la consanguinidad y deriva génica analizando la pérdida de genes que se 

dan mediante el entrecruzamiento al azar, tomando en cuenta el flujo e intercambio de 

genes por cruces de consanguinidad, tamaño de la población y la frecuencia del 

entrecruzamiento (Sánchez, 2012).  

 

1.1.5 La genética en la población ecuatoriana  

 

Una población está conformada por individuos de la misma especie, delimitados por un 

área geográfica en la que comparten un acervo genético común. En organismos de 

reproducción sexual, esto implica la posibilidad de apareamiento entre ellos, mientras 

que en organismos de reproducción asexual, se refiere a la transmisión y variabilidad 

genética dentro de la población a lo largo de generaciones (Hechavarría et al., 2018). El 

tamaño de la población afecta los mecanismos de evolución ocasionando pérdida de 

alelos al azar (Morlans, 2004). La variabilidad genética no depende únicamente del 

crecimiento poblacional, sino también de otros factores como la migración, las 

mutaciones y la selección natural, que es una de las principales fuerzas que impulsan 

cambios en las frecuencias alélicas a lo largo de las generaciones (Robles, 2019).  

 

La población del Ecuador se encuentra variada demográficamente y las causas son por 

connotaciones históricas, asentamientos culturales y geográficos, últimos estudios 

genéticos realizados sustentan que los ecuatorianos mestizos, afroamericanos y kichwas 
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están conformados por mezclas de etnias constituidas por ADN nativo amerindio, 

europeo y africano en diferentes proporciones (Paz-y-Miño et al., 2018). 

 

En el último censo poblacional realizado el año 2023, Ecuador cuenta con alrededor de 

17 millones de personas cuyo perfil demográfico representa mayores concentraciones 

en el sector urbano con el 63.1 %. Las provincias de Guayas, Pichincha y Manabí juntan 

el 53.5 % de la población. Respecto a la cultura, la mayoría de las personas se identifican 

como mestizas (77.4 %), seguidamente indígenas y montubios (7.7 %) y 

afroecuatorianos (4.9 %) (Instituto Nacional de Estadística y Censos, 2023). 

 

Según registros del Servicio Nacional de Medicina Legal y Ciencias Forenses, en Ecuador 

se utilizan de 16 a 24 marcadores y la cantidad depende de la casa comercial y el caso 

genéticos, tales como, identificación de personas por desaparición, femicidio, suicidio 

entre otros delitos (Servicio Nacional de Medicina Legal y Ciencias Forenses, 2022). 

 

La mezcla poblacional determina un flujo genético importante que induce la aparición 

de nuevas características complejas tanto fenotípicas como genotípicas, son 

influenciadas por determinantes geográficos y ambientales que permiten la adaptación 

del individuo al medio donde éste se desarrolla (Herrera-Paz, 2013; Octavio-Aguilar & 

Ramos-Frías, 2014). Por último, el acervo genético es la suma de todos los genes con sus 

respectivos alelos de todos los individuos de una población y es posible calcularla si 

conocemos los alelos de un gen en una población para estimar su frecuencia.  

 

Planteamiento del problema a investigar 

 

El uso de perfiles genéticos a través de los marcadores moleculares STR es fundamental 

en la genética forense como fuente de evidencia en investigaciones judiciales (Butler, 

2006). Sin embargo, la frecuencia alélica de estos marcadores puede variar entre las 

poblaciones por la diversidad genética y la demografía de cada región. A pesar de la 

importancia de estos datos, en el país aún existen pocos estudios que caractericen de 
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manera detallada la variabilidad genética poblacional de estos marcadores en la 

población ecuatoriana (González-Andrade et al., 2003). 

 

La producción científica en Ecuador representa solo el 0.03% del total de datos 

generados a nivel mundial, lo que refleja una contribución limitada en términos de 

generación de nuevos conocimientos. (Leone & Paz-Y-Miño, 2016). La falta de estudios 

poblacionales específicos puede tener implicaciones en la precisión y fiabilidad de los 

análisis forenses, por lo que el uso de bases de datos de frecuencias alélicas que no 

representan adecuadamente la diversidad genética local puede afectar la estimación de 

probabilidades en perfiles de ADN, generando incertidumbre en la interpretación de 

evidencias en investigaciones criminales y en pruebas de filiación (Cortellini et al., 2020; 

Heathfield et al., 2024). Por ello, es crucial analizar la distribución de frecuencias alélicas 

de los STR más utilizados en genética forense en Ecuador, considerando la diversidad de 

grupos poblacionales presentes en el país. 

 

Justificación de la investigación 

 

En los últimos años, ha aumentado el interés en los estudios genéticos de las 

poblaciones latinoamericanas, tanto para investigar el origen del poblamiento en el 

continente sudamericano como para crear bases de datos poblacionales útiles en 

cálculos estadísticos relacionados con casos forenses de paternidad. En Ecuador, los 

principales grupos étnicos que residen son: mestizos, nativos amerindios y 

afrodescendientes, por lo que, es considerado un país con una notable diversidad 

etnográfica y con un continuo intercambio genético de manera parcial y progresiva 

(González-Andrade et al., 2003).  

 

En contraste, en las últimas décadas se ha producido un fenómeno inverso: más de un 

millón de ecuatorianos han emigrado, principalmente a España y Estados Unidos, 

generando un nuevo flujo genético significativo hacia estos países (Baeta et al., 2008). 

Ante lo expuesto, se considera importante crear una base de datos de perfiles genéticos 
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para el cálculo de frecuencias alélicas con la finalidad de presentar y sustentar nuevos 

análisis estadísticos de ADN a partir de casos genéticos forenses, y de esta manera, sea 

útil para laboratorios de genética forense en el país e indirectamente a los individuos de 

la población ecuatoriana para tratar enfermedades genéticas. 

 

La presente investigación busca implementar una base de datos de perfiles genéticos la 

cual mejorará y demostrará el cálculo de la frecuencia alélica respectiva de la población, 

a través de análisis estadísticos que metodológicamente son parametrizados por la 

selección de variables como región y etnias más representativas a nivel nacional. La base 

de datos se destinó para el Servicio Nacional de Medicina Legal y Ciencias Forenses, 

institución que realiza la pertinente valoración genética de parentesco a través del 

análisis de ADN en el marco de la investigación criminal junto con la fiscalía general del 

Estado.  

 

El impacto social del presente estudio beneficiará a la comunidad científica y la 

población ecuatoriana. Las frecuencias alélicas esclarecerán el comportamiento de la 

distribución alélica a nivel de regiones. La presencia de las frecuencias alélicas en el 

Ecuador representará una de las bibliografías sólidas en cuanto a análisis genético, y útil 

para la investigación científica nacional e internacionalmente para posteriores estudios, 

debido al estrecho vínculo de la genética entre poblaciones. 
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Pregunta de investigación 

 

¿Cómo se presenta la frecuencia alélica de la población ecuatoriana frente a los 

marcadores genéticos autosómicos de individualización humana utilizados por el 

Servicio Nacional de Medicina Legal y Ciencias Forenses durante el periodo del 2014 y 

2024? 

 

¿De qué manera las condiciones geográficas han influido en las frecuencias alélicas de 

la población ecuatoriana? 

 

¿Cuál es la probabilidad de que se repitan alelos autosómicos escogidos al azar dentro 

de los individuos de la población ecuatoriana? 

 

Hipótesis 

 

Al seleccionar varios perfiles genéticos de las regiones se espera que las repeticiones de 

los alelos para cada marcador sean distintas al ser comparados por regiones geográficas 

debido a las situaciones ambientales y cruces étnicos.  

 

Si las fuerzas biológicas han influido en la población ecuatoriana, habrá mayor 

incremento de mutaciones, polimorfismos y la probabilidad de que las frecuencias 

alélicas sean repetitivas. 

 

Conociendo que el poder de discriminación determina la probabilidad de repetición de 

individuos no relacionados y seleccionados al azar, se espera que la mayoría de la 

población ecuatoriana presente índices altos de discriminación entre individuos. 
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Objetivos de la investigación 

 

Objetivo General 

 

Determinar la frecuencia alélica presente en los alelos de la población ecuatoriana 

diseñados para marcadores STR autosómicos por medio de la recopilación de perfiles 

genéticos de paternidad pertenecientes a las tres regiones para obtener los análisis de 

razón de verosimilitud y cálculos estadísticos en la práctica genética forense. 

 

Objetivos Específicos 

 

• Tratar estadísticamente los perfiles genéticos autosómicos utilizando los cálculos 

estadísticos forenses: Poder de discriminación, contenido de información 

polimórfica, poder de exclusión, heterocigosidad observada, heterocigosidad 

esperada.  

• Comparar las frecuencias alélicas de la población ecuatoriana con las reportadas 

en otras poblaciones internacionales para identificar similitudes y patrones 

comunes. 

• Desarrollar una base de datos de perfiles genéticos de marcadores STR 

autosómicos para el Servicio Nacional de Medicina Legal y Ciencias Forenses. 

• Determinar la distribución de frecuencias alélicas de los marcadores STR entre 

los grupos étnicos de la población ecuatoriana.  
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CAPÍTULO II: MARCO METODOLÓGICO 

 

 

2.1 Obtención y recopilación de las muestras 

 

Las muestras biológicas se recolectaron y procesaron por parte del Servicio Nacional de 

Medicina Legal y Ciencias Forenses (SNMLCF) ubicados en la ciudad de Quito y 

Guayaquil. Los análisis fueron registrados dentro de los archivos de los laboratorios de 

genética forense, que forman parte de las pericias realizadas por los peritos de genética 

forense del Ecuador.  Han realizado pruebas de paternidad desde el año 2014 hasta el 

2024. Este tipo de análisis se basa en la extracción de los perfiles genéticos del presunto 

padre, madre e hijo a través del análisis de marcadores genéticos STR para identificación 

humana, los procesos son: recolección de muestras, extracción de ADN, PCR, 

amplificación y análisis de electroferogramas. 

 

La toma de muestra de la sangre recolectada fue colocada sobre uno de los círculos de 

la tarjeta FTA. Para la extracción de ADN, se realizó un punch (perforación) sobre la 

muestra y se colocó en el tubo cónico de 0.2 ml, se agregó 200 µL de reactivo FTA y se 

agitó por 10 minutos, seguidamente se retiró el sobrenadante y se agregaron 200 µL de 

agua libre de nucleasas estéril para luego dejar en agitación durante 5 minutos. 

Finalmente se retiró el sobrenadante y se dejó secar a temperatura ambiente.  En la 

PCR, se agitaron los reactivos en vórtex durante tres segundos y se dispensaron las 

cantidades calculadas en un tubo cónico de 1.5 ml para volver a agitar en vórtex por tres 

segundos. La mezcla ya homogénea se dispensó en volumen equitativo para la muestra 

en cada tubo cónico que contiene el punch de FTA y se dispensó agua hasta completar 

el volumen de la reacción, por último, se centrifugó. 

 

Las muestras se trasladaron al termociclador utilizando tres kits de amplificación según 

correspondiera. La amplificación de “FUSION 6C” se llevó a cabo durante 25 ciclos, una 

incubación inicial de 96 °C en 1 minuto, desnaturalización a 90 °C en 5 segundos, 
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elongación a 60 °C por 1 minuto, elongación final a 60 °C por 10 minutos y finalmente 4 

°C. El “GLOBAL FILER” necesitó de 29 ciclos, una incubación inicial de 95 °C en 1 minuto, 

desnaturalización a 94 °C en 4 segundos, elongación a 61.5 °C por 1 minuto, elongación 

final a 60 °C por 22 minutos y finalmente 4 °C. 

 

Se preparó el mix de carga compuesto por una solución de formamida y un estándar de 

tamaño (standard), utilizando 9 µL de formamida y 1 µL de estándar por pocillo, para un 

volumen total de 10 µL por reacción. Esta mezcla se agitó con vórtex durante 3 segundos 

y se dispensó cuidadosamente en cada pocillo de la placa microAmp óptica (placa de 

montaje). Posteriormente, se añadieron 1 µL del producto amplificado, 0.5 µL de ladders 

(marcadores de peso molecular) y 0.5 µL de controles positivo y negativo. La preparación 

se desnaturalizó en el termociclador a 95 °C durante 5 minutos; una vez finalizado este 

paso, la placa se trasladó inmediatamente a una bandeja con hielo y se mantuvo allí por 

2 a 3 minutos para enfriamiento rápido. El análisis de fragmentos se realizó en la 

aplicación Data Collection versión 2.0, seguido de la electroforesis en un secuenciador 

genético ABI 3500 (equipo comúnmente utilizado), utilizando columnas de capilares de 

36 cm llenadas con polímero POP-4, bajo condiciones de 3 kV de voltaje, 60 °C de 

temperatura y un tiempo de corrida de 25 minutos. Los electroferogramas generados se 

analizaron en el programa GeneMapper ID para realizar el cotejo de los perfiles 

genéticos y elaborar el informe pericial  (Data Collection Software, n.d.; GeneMapper ID-

X Forensic Data Analysis Software - EC, n.d.; Procedimientos, Análisis, Técnicas de La 

Investigación Técnico-Científica Especializada En Medicina Legal y Ciencias Forenses, 

2018).  
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2.2. Tratamiento de los datos 

 

2.2.1 Recopilación de los datos 

 

Se recopilaron los perfiles genéticos de la población ecuatoriana a través de un convenio 

interinstitucional entre la Universidad Regional Amazónica Ikiam y el SNMLCF. A partir 

de esta recolección se creó una base de datos de perfiles genéticos de las 24 provincias 

del Ecuador, misma que contiene alelos, marcadores genéticos, residencia y número de 

la muestra. Los criterios utilizados para crear la base de datos fueron excluir los perfiles 

genéticos de los hijos y analizar la ficha de datos personales de los padres para identificar 

si han recibido transfusión de sangre, trasplante de órganos y médula ósea durante los 

últimos 5 años con el fin de evitar alelos duplicados y múltiples. La cantidad de perfiles 

genéticos recopilados fueron 2290 individuos no parentales. 

 

2.2.2 Determinación de los marcadores genéticos 

 

Para el análisis comparativo de los marcadores STR, se trabajó con tres kits comerciales: 

Global SV Kit, Kit Fusion 6C System y GlobalFiler™ PCR Amplification Kit. Se realizó una 

compilación exhaustiva de los marcadores presentes en cada perfil genético y se 

identificó un total de 25 loci STR diferentes. Mediante un análisis sistemático se 

determinó los marcadores compartidos entre los tres sistemas multiplex Tabla 1. 
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Tabla 1-2. Análisis comparativo de la distribución de marcadores genéticos STR (Short Tandem 
Repeat) autosómicos, entre los kits comerciales Global SV Kit, Kit Fusion 6C System y 
GlobalFiler™ PCR Amplification Kit, identificando los loci compartidos entre los sistemas 
multiplex 

Marcador Global SV Kit Fusion 6C Kit GlobalFiler 

CSF1PO x X  

D10S1248 x X  

D12S391 x X  

D13S317 x X x 

D16S539 x X x 

D18S51 x X x 

D19S433 x X x 

D1S1656 x X  

D21S11 x X x 

D22S1045 x X  

D2S1338 x X x 

D2S441 x X  

D3S1358 x  x 

D5S1179 x X x 

D5S818 x X x 

D7S820 x X x 

D8S1179  X x 

DYS391 x   

FGA x X x 

PENTA D x   

PENTA E x   

SE33 x  x 

TH01 x X  

TPOX x X x 

vWA x X x 

Elaborado por: Vera, 2025 

 

 

2.2.3 Análisis estadístico 

 

El análisis exploratorio, cálculo y tratamiento estadístico de los datos se realizaron 

utilizando el lenguaje Python v3.13.1 y R v4.4.2. Posteriormente, para garantizar la 

calidad de los resultados se identificaron y descartaron los datos atípicos utilizando un 

método ampliamente reconocido en estudios genéticos aplicando un enfoque basado 

en la media y la desviación estándar. Este procedimiento es particularmente útil para 

excluir valores que se alejan significativamente de la distribución principal de las 

frecuencias alélicas, asegurando una representación precisa de las tendencias generales 
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en la población. Adicionalmente, se aplicó la prueba de Kruskal-Wallis —una prueba no 

paramétrica— para evaluar diferencias significativas en las distribuciones alélicas entre 

las regiones geográficas (Amazónica, Costa, Sierra). 

 

Tabla 2-2. Parámetros estadísticos y ecuaciones utilizadas para el análisis de diversidad genética 
en marcadores STR autosómicos de la población ecuatoriana 

Parámetro Ecuación Referencia 

Frecuencia alélica (fa) 𝑓(𝐴𝑙𝑒𝑙𝑜𝑠) =  
# 𝑎𝑙𝑒𝑙𝑜𝑠 𝑜𝑏𝑠𝑒𝑟𝑣𝑎𝑑𝑜𝑠

# 𝑡𝑜𝑡𝑎𝑙 𝑑𝑒 𝑎𝑙𝑒𝑙𝑜𝑠
 

 

(J. M. 
Butler, 
2005) 

Poder de Discriminación 
por locus (PD) 

𝑃𝐷 = 1 −  ∑ 𝑝𝑖
2

𝑛

𝐼=1

 

Donde 𝑝𝑖  es la frecuencia alélica del alelo 𝑖 en ese 
locus. 

(Nei, 1978) 

Contenido de información 
polimórfica (PID) 

𝑃𝐷 = 1 −  ∑ 𝑝𝑖
2 − ∑ ∑ 2

𝑛

𝑗=𝑖+1

𝑛

𝑖=1

𝑛

𝐼=1

𝑝𝑖
2𝑝𝑖𝐽

2 

Donde 𝑝𝑖  es la frecuencia del 𝑖  y 𝑝𝑗  es la 

frecuencia del alelo 𝑗. 

(Botstein et 
al., 1980) 

Heterocigosidad 
Observada 
(HO) 

𝐻𝑂 =  
# 𝑖𝑛𝑑𝑖𝑣𝑖𝑑𝑢𝑜𝑠 ℎ𝑒𝑡𝑒𝑟𝑜𝑐𝑖𝑔𝑜𝑡𝑜𝑠

# 𝑡𝑜𝑡𝑎𝑙 𝑑𝑒 𝑖𝑛𝑑𝑖𝑣𝑖𝑑𝑢𝑜𝑠 
 

 
(Nei, 1978) 

Heterocigosidad Esperada 
(HE) 

ℎ𝑒 = 1 −  ∑ 𝑝𝑖
2

𝑛

𝐼=1

 

 

(Nei, 1978) 

Homocigosidad Observada 
(ho) 

ℎ𝑜 =  
# 𝑖𝑛𝑑𝑖𝑣𝑖𝑑𝑢𝑜𝑠 ℎ𝑜𝑚𝑜𝑐𝑖𝑔𝑜𝑡𝑜𝑠

# 𝑡𝑜𝑡𝑎𝑙 𝑑𝑒 𝑖𝑛𝑑𝑖𝑣𝑖𝑑𝑢𝑜𝑠 
 

 

(Hartl et al., 
1997) 

Homocigosidad Esperada 
(he) 

ℎ𝑒 = ∑ 𝑝𝑖
2

𝑛

𝐼=1

 

 

(Hartl et al., 
1997) 

Poder de exclusión (PE) 

 
𝑃𝐸 = 𝐻𝐸 ∙ (1 − 2𝐻ℎ) 

 
 

(Nei, 1978) 

Elaborado por: Vera, 2025 
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Adicionalmente, para evaluar las diferencias genéticas entre grupos étnicos 

(afroecuatorianos, indígenas, mestizos, quichuas y shuar), de los perfiles genéticos 

según la auto adscripción étnica registrada en las fichas demográficas del SNMLCF. Se 

analizaron las frecuencias alélicas de los 15 marcadores STR mediante estadística 

descriptiva. Utilizando Python y R, se generaron gráficos de caja (Figura 3) que 

compararon distribuciones alélicas, rangos intercuartílicos y valores atípicos, 

permitiendo visualizar la diversidad genética intra e interétnica. 

 

 

CAPÍTULO III:  PRESENTACIÓN DE RESULTADOS 

 

 

3.1 Frecuencias alélicas 

 

Se muestran las distribuciones de las frecuencias alélicas Tabla 3, para los 15 marcadores 

STR autosómicos analizados en la población ecuatoriana. Se puede evidenciar un 

espectro alélico que oscila entre el alelo 5 y el alelo 37, lo que demuestra una 

considerable diversidad genética en la población estudiada. Aparecen patrones de 

frecuencia notables en los distintos marcadores: el locus TH01 muestra un fuerte 

predominio del alelo 7, con una frecuencia de 0,38, seguido por el alelo 6 con una 

frecuencia de 0,3347. Mientras que el D21S11 presenta la gama más amplia de alelos 

(de 24 a 37), siendo el alelo 30 el que muestra la frecuencia más alta, con 0,2834. El 

marcador D18S51 muestra una distribución bastante uniforme entre múltiples alelos, 

con frecuencias concentradas entre los alelos 11 y 14.  

Por otra parte, se distinguen que los alelos raros (frecuencia < 0,001) aparecen en ambos 

extremos del espectro en varios marcadores, particularmente en los alelos de mayor 

número (>30). El locus D3S1358 muestra un patrón distintivo con tres alelos dominantes 

(15, 16 y 17) que representan la mayor parte de la variación, siendo el alelo 15 el que 

muestra la frecuencia más alta con 0,4900. 
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Tabla 1-3 Frecuencias alélicas de los 15 marcadores STR autosómicos analizados. 

Alelos D
8

S1
1

7
9

 

D
2

1
S1

1
 

D
7

S8
2

0
 

C
SF

1
P

O
 

D
3

S1
3

5
8

 

TH
01

 

D
1

3
S3

1
7

 

D
1

6
S5

3
9

 

D
2

S1
3

3
8

 

D
1

9
S4

3
3

 

V
W

A
 

TP
O

X
 

D
1

8
S5

1
 

D
5

S8
1

8
 

FG
A

 

5      0,0007       0,0004   

6      0,3347    0,0004 0,0026 0,0042   0,0086 

7   0,0051   0,3812 0,0053 0,0013  0,0002 0,0026 0,0033 0,0009 0,1128 0,0104 

8 0,0151  0,0556 0,0080  0,0470 0,0441 0,0086   0,0013 0,5072  0,0077 0,0007 

9 0,0042  0,0533 0,0186  0,2258 0,2549 0,1942   0,0009 0,0382 0,0007 0,0919 0,0069 

10 0,0822 0,0035 0,2309 0,2625  0,0056 0,1013 0,2427  0,0158  0,0338 0,0069 0,0444  

11 0,0590 0,0007 0,3627 0,2833  0,0009 0,1567 0,2120  0,0133 0,0007 0,2715 0,0118 0,4637 0,0002 

12 0,1717 0,0040 0,2394 0,3512  0,0040 0,2068 0,2403  0,0616 0,0002 0,1349 0,0765 0,1885 0,0002 

13 0,3111 0,0081 0,0433 0,0694 0,0022  0,1298 0,0842 0,0018 0,3251 0,0031 0,0050 0,0865 0,0653 0,0015 

14 0,2232 0,0037 0,0071 0,0071 0,0470  0,0946 0,0139 0,0011 0,2806 0,0226 0,0013 0,2736 0,0062 0,0011 

15 0,1057 0,0024 0,0007  0,4900  0,0039 0,0029 0,0020 0,2408 0,0723 0,0007 0,1631 0,0097 0,0018 

16 0,0221 0,0018 0,0002  0,2695  0,0002  0,0202 0,0569 0,4110  0,0994 0,0097 0,0018 

17 0,0031 0,0020 0,0004  0,1401  0,0005  0,1770 0,0033 0,3082  0,1400  0,0113 

18 0,0009 0,0004 0,0009  0,0512  0,0005  0,0651 0,0007 0,1275  0,0564  0,0055 

19 0,0009 0,0007 0,0002    0,0014  0,2812 0,0004 0,0379  0,0326  0,0615 

20 0,0007 0,0011       0,1466 0,0004 0,0088  0,0151  0,0476 

21 0,0002        0,0275  0,0002  0,0089  0,0818 

22         0,0593 0,0002   0,0115  0,0982 

23         0,1402    0,0027  0,1239 

24  0,0004       0,0473    0,0011  0,1843 

25         0,0240    0,0004  0,1776 

26         0,0058    0,0007  0,1248 

27  0,0090       0,0009  0,0002    0,0385 
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28  0,0694           0,0009  0,0093 

29  0,1755           0,0040  0,0024 

30  0,2834           0,0055   

31  0,1953           0,0004  0,0002 

32  0,1561              

33  0,0722              

34  0,0070              

35  0,0029              

36  0,0002              

37  0,0002              

N 14 23 13 7 6 8 13 9 15 14 16 10 24 10 24 

Elaborado por: Vera, 2025 
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3.2 Parámetros genéticos forenses 

 

El cálculo de los diferentes parámetros genéticos forenses Tabla 4, reveló que los 

marcadores FGA, D19S433, D18S51 y D21S11 destacaron por presentar los valores más 

altos de Poder de Discriminación (PD>0.85) y Contenido de Información Polimórfica 

(PID>0.81), mientras que TPOX mostró los valores más bajos (PD=0.6483, PID=0.4010). 

La diversidad genética se evidenció a través de la heterocigosidad observada, siendo 

más alta en FGA (HO=0.88) y más baja en TPOX (HO=0.6461).  Notablemente, D21S11, 

D18S51 y FGA presentaron la mayor cantidad de alelos diferentes (NA = 20), con FGA 

destacando además por el mayor Poder de Exclusión (PE = 0.6691), seguido de D18S51 

(PE = 0.6030) y D21S11 (PE = 0.5899). Las variaciones entre HO y HE en marcadores como 

D16S539 (HO = 0.7929 vs. HE = 0.4112) y D2S1338 (HO = 0.8354 vs. HE = 0.4426) reflejan 

diferencias en la distribución alélica. 

 

Tabla 2-3. Parámetros estadísticos de diversidad genética y forenses calculados para los 15 
marcadores STR autosómicos analizados en la población ecuatoriana 

Locus NA PD PID HO HE ho he PE 

FGA 20 0,8801 0,8514 0,8759 0,5349 0,4651 0,2519 0,6691 

D19S433 16 0,8556 0,8139 0,8533 0,5862 0,4138 0,1489 0,6086 

D18S51 20 0,8533 0,8103 0,8511 0,5591 0,4409 0,2021 0,6030 

D21S11 20 0,8479 0,8016 0,8438 0,5064 0,4936 0,1562 0,5899 

D2S1338 16 0,8386 0,7864 0,8354 0,4426 0,5574 0,3539 0,5678 

D13S317 11 0,8303 0,7727 0,8297 0,4692 0,5308 0,1467 0,5485 

D8S1179 13 0,8031 0,7255 0,7979 0,5591 0,4409 0,2021 0,4868 

D16S539 10 0,7955 0,7119 0,7929 0,4112 0,5888 0,2906 0,4701 

D7S820 10 0,7537 0,6324 0,7481 0,5349 0,4651 0,2519 0,3825 

D5S818 10 0,7239 0,5715 0,7183 0,5064 0,4936 0,1562 0,3242 

VWA 13 0,7142 0,5509 0,7094 0,5259 0,4741 0,2817 0,3060 

TPOX 11 0,6483 0,4010 0,6461 0,4664 0,5336 0,1241 0,1923 

Elaborado por: Vera, 2025 
Nota: NA = Número de alelos diferentes. PD = Poder de Discriminación; PID = Contenido de Información 
Polimórfica; HO = Heterocigosidad Observada; HE = Heterocigosidad Esperada; ho = Homocigosidad 
Observada; he = Homocigosidad Esperada; PE = Poder de Exclusión. 
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3.3 Análisis intra-poblacional  

 

La distribución de las frecuencias alélicas en las tres regiones principales del Ecuador 

demostró patrones y variaciones distintivas en los 15 marcadores STR autosómicos. Se 

evidencia que el marcador D21S11 posee el rango de variación extenso, abarcando 

aproximadamente de 24 a 38 repeticiones, lo que lo distingue significativamente de 

otros marcadores en el estudio. Por el contrario, el marcador TPOX muestra un rango 

conservador, típicamente entre 6 y 14 repeticiones, lo que sugiere una región 

evolutivamente estable. 

 

Por ende, las poblaciones amazónicas se evidenciaron particularmente en los 

marcadores D18S51 y VWA, un número considerable de valores atípicos sugiere la 

presencia de variantes alélicas únicas, posiblemente como resultado del aislamiento 

histórico de estas poblaciones. El marcador D21S11 en esta región muestra un amplio 

rango (24 a 37 alelos) con una distribución concentrada alrededor de la mediana, 

comparado con las otras regiones. En cambio, en los marcadores CSF1PO y D16S539, los 

valores promedio para la Amazonía son similares o ligeramente superiores a los 

observados en la Costa y la Sierra, lo cual contradice la expectativa inicial de encontrar 

medianas más bajas en la región amazónica. 

 

En la región costa, los patrones de distribución generalmente muestran características 

simétricas en la mayoría de los marcadores, lo que indica una estructura genética 

heterogénea. Esto es particularmente evidente en marcadores como D19S433 y 

D8S1179, donde los diagramas de caja muestran distribuciones equilibradas alrededor 

de la mediana. El marcador FGA en esta región presenta un amplio rango de 

aproximadamente 15 a 30 alelos, con patrones de distribución notablemente uniformes. 

Incluso el marcador TPOX, es conservador variando entre 6 a 14 alelos, muestra 

patrones claros y simétricos que lo diferencian sutilmente de otras regiones. 
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La región Sierra presenta patrones distintivos en sus distribuciones alélicas, con varios 

marcadores, incluidos CSF1PO y D16S539, aunque estos no muestran diferencias claras 

respecto a las demás regiones. Por otra parte, el marcador D2S1338 en esta población 

presenta una distribución compacta con medianas similares a las observadas en las 

regiones amazónica y costera, sin diferencias notables. Asimismo, el marcador TH01 

presenta un rango particularmente estrecho de 5 a 11 alelos. Finalmente, en las tres 

regiones estudiadas destaca el marcador D21S11, cuyo amplio rango alélico sugiere una 

alta diversidad genética. 

 

 

Figura 1-3. Análisis comparativo de la distribución de frecuencias alélicas en los 15 marcadores 
STR autosómicos analizados (CSF1PO, D13S317, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, D2S1338, 
D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, FGA, TH01, TPOX y VWA) en poblaciones de las regiones 
Amazónica, Costa y Sierra del Ecuador mediante gráficos de caja (Box-Plot). 
Elaborado por: Vera, 2025 
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La distribución de frecuencias alélicas de los 15 marcadores STR autosómicos analizados 

Figura 2, revela patrones distintivos entre las regiones Amazónica, Costa y Sierra de la 

población ecuatoriana. En el marcador CSF1PO, se puede observar un pico notable en el 

alelo 12 en todas las regiones, con frecuencias que alcanzan aproximadamente 0,35, 

aunque la región Sierra muestra frecuencias ligeramente altas en este alelo. El marcador 

D13S317 muestra una distribución notablemente variada, con la frecuencia más alta 

alrededor del alelo 9 en la región amazónica, mostrando diferenciación regional. 

 

El marcador D21S11 muestra la gama amplia de alelos, que abarca aproximadamente 

desde el alelo 27 hasta el 35, con frecuencias máximas alrededor de los alelos 29-31. En 

contraste, marcadores como TPOX muestran una distribución notablemente 

concentrada, con un pico pronunciado en el alelo 8 (frecuencia ~0,5) en todas las 

regiones, lo que indica que se trata de un marcador conservado. 

 

Algunos marcadores muestran patrones regionales distintivos. Por ejemplo, el D2S1338 

muestra múltiples picos y una mayor variación entre regiones. El marcador D3S1358 

muestra un pico fuerte en el alelo 15 en todas las regiones, con frecuencias de alrededor 

de 0,4-0,5. A su vez, los marcadores VWA y FGA muestran distribuciones más complejas 

con picos múltiples. VWA tiene su frecuencia más alta alrededor del alelo 16, mientras 

que FGA muestra una distribución más amplia con varios picos entre los alelos 20-25. El 

marcador TH01 muestra una distribución bimodal con picos en los alelos 6 y 7, con 

ligeras variaciones en la frecuencia entre regiones. 

 

Mientras que los marcadores D5S818, D7S820 y D8S1179 muestran distribuciones 

relativamente normales con tendencias centrales claras, aunque con variaciones 

regionales sutiles que podrían reflejar movimientos poblacionales históricos y deriva 

genética. El marcador D19S433 muestra una distribución compacta con la mayoría de 

los alelos concentrados entre 13 y 15, lo que sugiere que esta podría ser una región 

estable del genoma. 

 



 

23 
 

 

Figura 2-3. Distribución de frecuencias alélicas de los 15 marcadores STR autosómicos analizados 
(CSF1PO, D13S317, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, D2S1338, D3S1358, D5S818, D7S820, 
D8S1179, FGA, TH01, TPOX y VWA) en las poblaciones de las regiones Amazónica, Costa y Sierra 
del Ecuador. 
Elaborado por: Vera, 2025 

 

El análisis de Kruskal-Wallis revela distintos patrones de variación genética en las 

regiones geográficas de Ecuador. Los marcadores CSF1PO, TH01, D19S433, FGA, D21S11 

y D16S539 mostraron una diferenciación regional estadísticamente significativa. La 

región Sierra mostró frecuencias alélicas elevadas, particularmente evidentes en 

D21S11, con un valor de 30,4103, FGA, con 23,3832, y D25S1338, con 19,9048. En 

particular, D21S11 demostró la variación pronunciada con un de 6,75E-08, seguido de 

TH01 (= 1,71E-06) y CSF1PO (=3,95E-04). La región amazónica mostró valores 

intermedios para la mayoría de los marcadores, mientras que la región Costa presentó 

frecuencias bajas. Sin embargo, varios marcadores, incluidos VWA, D2S1338, D18S51 y 

TPOX, mantuvieron la uniformidad genética entre regiones, con valores muy por encima 
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del umbral de 0,05 (0,656463, 0,23853, 0,952654 y 0,572408 respectivamente). A su 

vez, el marcador TH01 exhibió los valores más consistentes en todas las regiones, con 

un rango estrecho de 7,1718 a 7,1378, lo que sugiere una fuerte conservación de este 

marcador en particular, independientemente de la ubicación geográfica, ver Tabla 5. 

 

Tabla 3-3. Análisis de varianza (Kruskal-Wallis) para los 15 marcadores STR autosómicos 
analizados entre las regiones Amazónica, Costa y Sierra de la población ecuatoriana. 

LOCUS 
REGIONES 

p-value 
AMAZÓNIA COSTA SIERRA 

D8S1179 12,9387 13,1696 12,8228 1,39E-08 
D21S11 30,2178 30,1212 30,4103 6,73E-08 
D7S820 10,9632 10,6281 10,8906 1,35E-06 
CSF1PO 11,4387 11,1541 11,1905 0,000395 

D3S1358 15,5890 15,7347 15,6332 0,010994 
TH01 7,1718 7,3063 7,1378 1,71E-06 

D13S317 10,8712 11,1805 10,9826 0,001762 
D16S539 10,4540 10,8277 10,8301 2,79E-05 
D2S1338 19,9939 19,8168 19,9048 0,23853 
D19S433 13,9969 13,7648 13,9185 0,00298 

VWA 16,5736 16,5041 16,5490 0,656463 
TPOX 9,4877 9,3911 9,5133 0,488283 

D18S51 15,0092 15,0893 15,2500 0,052654 
D5S818 10,4755 10,8377 10,5183 5,72E-08 

FGA 23,0706 23,1449 23,3832 0,002608 
Elaborado por: Vera, 2025 
 
Nota: Los valores representan la mediana del número de repeticiones alélicas para cada marcador STR 
por región. El valor p (p-value) indica la significancia estadística de las diferencias entre regiones, donde 
los valores p < 0.05 sugieren diferencias significativas en la distribución alélica entre las tres regiones 
geográficas analizadas. 
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Tabla 4-3. Alelos intermedios y número de repeticiones encontrados en marcadores STR 
autosómicos 

Marcador Repetición Alelos Intermedios 

D21S11 17 

 
32.2, 31.2, 33.2, 30.2, 34.2, 35.2, 32.3, 30.3, 
33.1, 29.2, 34.1, 32.22, 28.3, 13.2, 34.4, 37.2, 
24.2 
 

D7S820 2 
10.1, 12.3 
 

D3S1358 1 
17.3 
 

TH01 6 
9.3, 12.2, 6.9, 9.33, 8.2, 5.3 
 

D16S539 1 
11.3 
 

D2S1338 3 
17.3, 18.3, 23.2 
 

D19S433 13 
13.2, 15.2, 14.2, 12.2, 16.2, 13.3, 17.2, 11.2, 
14.1, 10.2, 6.2, 18.2, 13.1 
 

VWA 5 
9.3, 8.3, 18.2, 17.3, 18.3 
 

TPOX 2 
7.3, 10.3 
 

D18S51 2 
13.2, 19.2 
 

FGA 9 
9.3, 22.2, 21.2, 18.2, 13.2, 19.2, 28.2, 24.3, 
23.2 

Elaborado por: Vera, 2025 
 
Nota: se presentan los resultados del análisis de microvariantes alélicas (alelos intermedios) encontradas 
en siete marcadores STR autosómicos. La primera columna indica el nombre del marcador STR, la segunda 
columna muestra el número de repeticiones tetranucleotídicas completas, y la tercera columna detalla 
los alelos intermedios identificados para cada marcador. 
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Figura 3-3.Distribución de frecuencias de los 15 marcadores STR autosómicos analizados según 
grupos étnicos de la población ecuatoriana: Afroecuatoriana, Indígena, Mestizo, Quichua y 
Shuar. 
Elaborado por: Vera, 2025 

 

Los marcadores restantes mostraron distribuciones más conservadoras, en particular 

TPOX (alelos 6 a 14) y CSF1PO (alelos 8 a 14), con medianas consistentemente entre los 

alelos 8-12 en todos los grupos étnicos. Las poblaciones quichua y shuar mostraron 

rangos intercuartílicos más estrechos en la mayoría de los marcadores, particularmente 

evidentes en D5S818 y D16S539, lo que sugiere composiciones genéticas más 

homogéneas. El marcador D19S433 mostró una variación significativa (del alelo 5 al 20) 

con valores atípicos distintivos en la población mestiza, mientras que D3S1358 mantuvo 

distribuciones relativamente uniformes (del alelo 13 al 18) en todos los grupos étnicos, 

con una ligera elevación en la población shuar (mediana en el alelo 17). 

 

 



 

27 
 

 

CAPÍTULO IV: INTERPRETACIÓN Y DISCUSIÓN  

 

 

1.1 Análisis poblacional 

 

En el conjunto general de datos, los locus FGA y D18S51 presentaron 24 alelos 

diferentes, los cuales tuvieron el mayor número de alelos en el conjunto de datos. En el 

estudio de (Delgado, 2014), el marcador D18S51 es el más polimórfico y el D3S1358 uno 

de los menos polimórficos de la población peruana. En este estudio ecuatoriano, el 

marcador D3S1358 presentó el menor número de alelos que fueron 6 (alelos del 13 al 

18), esto también se asemeja en un estudio obtenido por (Ossa et al., 2010), en el que 

el locus D3S1358 evidenció 5 alelos (alelos del 13 al 17) de la población colombiana.  

 

Los parámetros estadísticos forenses, la población ecuatoriana de muestras de 

paternidad muestra una fuerte utilidad forense en los marcadores D2S1338, D18S51 y 

FGA, similar a poblaciones colombianas y peruanas. Estos marcadores demostraron un 

alto contenido de información polimórfica (PID > 0.81) y poder de discriminación (PD > 

0.8). Estas similitudes coinciden con los hallazgos tanto de la población de San Andrés 

en Colombia (Lamprea Bermúdez, 2009), como de la cohorte mestiza peruana (Delgado 

& Neyra, 2019b), donde estos mismos marcadores resultaron muy valiosos para las 

pruebas de identificación.  

 

De manera similar, Abovich et al., (2009) encontraron en su estudio de la población 

argentina que los marcadores D18S51 y FGA estaban entre los marcadores más 

polimórficos (PD > 0,85), lo que concuerda con los valores reportados en el presente 

estudio de la población ecuatoriana. La población chilena estudiada por (Jose et al., 

2011) también mostró altos valores de heterocigosidad para D2S1338 (HO = 0,86) y 

D18S51 (HO = 0,84), en comparación con la población ecuatoriana (D2S1338: HO = 

0,8386; D18S51: HO = 0, 8533), lo que sugiere un patrón constante de diversidad 

genética en las poblaciones sudamericanas. 
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1.2 Análisis intra-poblacional 

 

El análisis de los 15 marcadores STR autosómicos en las tres principales regiones de la 

población ecuatoriana, reveló una importante diferenciación genética regional, que 

refleja procesos históricos demográficos y evolutivos. Estos hallazgos coinciden con 

estudios contemporáneos sobre genética de poblaciones en América del Sur, que 

enfatizan la interacción del aislamiento, la mezcla y la selección en la conformación de 

la diversidad genética y fenotípica observada en la región (Adhikari et al., 2016). 

 

El marcador D21S11, aunque variable (del alelo 24 al 37), muestra una distribución 

mediana concentrada en la Amazonía, en contraste con rangos más amplios en otras 

regiones Figura 1. Este patrón puede reflejar efectos fundadores o cuellos de botella, ya 

que las poblaciones pequeñas suelen mantener una alta homogeneidad dentro del 

grupo a pesar de la diversidad regional (Koleff et al., 2008). Los valores medianos más 

bajos en CSF1PO y D16S539 respaldan aún más la reducción de la variabilidad genética, 

lo que concuerda con los estudios que relacionan el aislamiento con la disminución de 

la heterocigosidad (Catanesi, 2001). 

 

En cuanto a la Región Costa (Figura 1), los marcadores D19S433 y D8S1179, mostraron 

simetría alrededor de la mediana, indicando una estructura genética heterogénea, esto 

concuerda con registros históricos que reflejan una historia de mezcla, combinando 

ancestros indígenas, europeos y africanos (Galarza et al., 2018). A su vez, la distribución 

uniforme del marcador FGA (del alelo 15 al 30) y el rango conservador pero simétrico de 

TPOX (del alelo 6 al 14) sugieren una mezcla estable de la población, lo que reduce la 

asimetría en las frecuencias alélicas. Estos patrones son característicos de regiones con 

altas tasas de migración, donde el flujo génico contrarresta la deriva (Barrandeguy, 

2013; Hughes et al., 2018). 

 

La distribución compacta observada del marcador D2S1338 y el estrecho rango de TH01 

en esta región indican posibles eventos históricos de aislamiento poblacional, mientras 
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que la amplia variabilidad del D21S11 en todas las regiones lo convierte en un marcador 

informativo para estudios poblacionales (Flores-Espinoza et al., 2022). 

El marcador D21S11 presenta una variabilidad importante, aunque inferior a la 

observada en los marcadores FGA y D19S433, según los valores de diversidad genética 

(PD, PID, HO) registrados en la tabla 4. En esta tabla, FGA y D19S433 muestran mayores 

valores en estos índices, indicando mayor variabilidad genética comparativa. Sin 

embargo, D21S11 también muestra una diversidad considerable con variaciones alélicas 

entre los alelos 24 y 38 (Saiz et al., 2012). 

 

La fiabilidad de este marcador para distinguir poblaciones regionales destaca su 

importancia en el perfeccionamiento de las bases de datos genéticos de Ecuador. Es 

importante señalar que, aunque se identificaron valores atípicos en todos los 

marcadores STR analizados, estas variaciones son consistentes con los patrones de 

diversidad genética esperados en poblaciones naturales, como lo (Díaz Sarmiento, 

2010). 

 

 El análisis de Kruskal-Wallis destaca una diferenciación genética regional significativa en 

Ecuador, con marcadores como D21S11 (p = 6,73E-08), TH01 (p = 1,71E-06), CSF1PO (p 

= 0,000395), FGA (p = 0,002608) y D16S539 (p = 2, 79E-05) que muestran disparidades 

pronunciadas en frecuencias alélicas, particularmente en la región de la Sierra, donde 

los valores elevados D21S11 y FGA sugieren aislamiento histórico y presiones 

adaptativas (Santangelo et al., 2017). Por el contrario, en la amazonia presenta 

frecuencias intermedias, lo que probablemente refleja la diversidad ancestral 

preservada por el aislamiento geográfico, mientras que los valores más bajos de la costa 

se alinean con la homogeneización impulsada por la mezcla (Leite et al., 2009). 

Marcadores como VWA (p = 0,656), D18S51 (p = 0,053) y TPOX (p = 0,488) demuestran 

uniformidad genética en todas las regiones, lo que indica una selección estabilizadora o 

un flujo genético sostenido (Sarmiento Mora, 2020). 
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Los distintos patrones de distribución de frecuencias alélicas entre los grupos étnicos 

ecuatorianos reflejan su compleja historia demográfica, con rangos intercuartílicos más 

amplios y valores atípicos frecuentes en los grupos mestizos y afroecuatorianos que 

sugieren una importante mezcla histórica y flujo génico, especialmente en las zonas 

urbanas (Burgos et al., 2022; Zambrano et al., 2019).  

El alto polimorfismo observado en los marcadores D21S11 y FGA indica su valor para los 

estudios de diferenciación de poblaciones. No obstante, en el caso específico del 

marcador D21S11, se observa que el grupo Quichua muestra una mediana superior 

ubicada hacia alelos más altos (alelo 32), lo que sugiere posibles efectos de deriva 

genética en comunidades históricamente aisladas, particularmente en comparación con 

el grupo Shuar (Moncada Madero et al., 2024). 

 

Por otra parte, las distribuciones similares observadas en los marcadores CSF1PO y TH01 

entre las diferentes poblaciones analizadas sugieren que podría existir una presión 

selectiva o patrones ancestrales comunes (Bert, 2011). Esto se ha observado en estudios 

donde poblaciones con proximidad geográfica o relaciones lingüísticas presentan 

frecuencias alélicas similares en estos loci. Estos patrones se reflejan en las medianas y 

los rangos intercuartílicos prácticamente idénticos en la mayoría de los grupos, 

indicando una menor variabilidad genética atribuible a historia evolutiva o flujo génico 

reciente entre dichas poblaciones (Borges De Pinho & Pereira, 2021; Salazar, 2023). 
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CAPÍTULO V: CONCLUSIONES Y RECOMENDACIONES 

 

 

En la presente investigación, se analizaron las frecuencias alélicas de los marcadores STR 

autosómicos de los kits comerciales más usados en genética forense por parte del 

Servicio Nacional de Ciencias Forenses, siendo analizados 15 marcadores STR 

autosómicos (CSF1PO, D13S317, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, D2S1338,  

D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, FGA, TH01, TPOX y VWA). 

 

La base de datos fue establecida por perfiles genéticos completos de casos de 

paternidad en las tres regiones principales de Ecuador (Amazonía, Costa y Sierra), a 

partir del análisis y procesamiento estadístico de 2290 perfiles genéticos, e identificaron 

variaciones regionales significativas, en particular en D21S11 y FGA, lo que indica un 

posible aislamiento histórico y presiones adaptativas. Además, estos resultados 

presentan información valiosa para aplicaciones en genética forense, siendo los 

marcadores FGA, D19S433 y D18S51 destacaron por presentar los valores más altos de 

Poder de Discriminación (PD>0.85) y Contenido de Información Polimórfica (PID>0.81).  

 

A nivel de grupos étnicos analizados (afroecuatorianas, indígenas, mestizas, quichuas y 

shuar), la mayoría de los marcadores presentó distribuciones vario significativamente, 

siendo las poblaciones mestiza y afroecuatoriana las que mayor diversidad genética 

presentaron, y en contrario las poblaciones indígenas, quichuas y shuar, quienes 

presentaron distribuciones menos variadas, indicando posibles efectos de deriva 

genética en comunidades históricamente aisladas. 
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