
TEMA 5 
 

Marcadors de llinatge 
 

1. Els marcadors de llinatge 

2. Utilitat dels marcadors del cromosoma Y 

3. Utilitat dels marcadors mitocondrials 

4. Resolució de problemes 



Els perfils dels STR autosòmics deuen la seua variabilitat a tres 
processos: 

• segregació independent 
• entrecreuament 
• rares mutacions espontànies 

Els marcadors de llinatge són aquells l’associació dels quals no canvia 
de generació en generació. 

1. Els marcadors de llinatge 

 
Llinatge patern   

Llinatge matern  
 

Marcadors del Cromosoma Y 

Marcadors del DNA mitocondrial 

Aquests requisits, els compleixen els marcadors de la regió no recombinant 
del cromosoma Y i del DNA mitocondrial. En ambdós casos els seus 
marcadors es transmeten de generació en generació sense canvis, excepte 
per rares mutacions (relativament freqüents al mtDNA). 



Principals aplicacions: 
• Genètica forense: mostres molt degradades o contaminades. 
• Estudis evolutius: filogènies i estudis de migració de poblacions. 
• Investigacions genealògiques: estudis de parentiu amb membres dels quals 

no es poden obtenir mostres de DNA. 

Aplicacions i limitacions dels marcadors de llinatge davant 
els marcadors autosòmics: 

Limitacions per a l’ús en genètica forense: 
• No es pot utilitzar la regla del producte per estudiar coincidències d’identitat 

(ja que no segreguen independentment). 
• No es pot distingir entre parents directes: 

• El perfil dels marcadors del cromosoma Y podria ser de qualsevol 
mascle en la família. 

• El perfil dels marcadors del mtDNA és el mateix en tots els familiars 
per línia materna. 

 
 



Comparació dels diferents marcadors utilitzats en Genètica Forense: 



Al cromosoma Y podem distingir-hi dos tipus de 
regions: 

• les regions pseudoautosòmiques (PAR1 i PAR2). 
• les regions específiques del cromosoma Y (MSR, 
de “male specific region”), que no recombinen. 

2. Utilitat dels marcadors del cromosoma Y 

PAR1 

PAR2 

EUCROM 

HTCROM 

Dins de la regió no recombinant es pot 
distingir: 

• la regió d’eucromatina (codificant, amb loci que 
tenen homòlegs al cromosoma X). 
• la regió d’heterocromatina (no codificant). 

Dins de la regió eucromàtica destaquen: 
• el locus SRY, responsable del sexe. 
• el locus AMELY (amelogenina-Y), àmpliament 
utilitzat en proves de determinació del sexe. 



Un haplotip (del grec: haploûs, "únic, simple") és una combinació 
d’al·lels de diferents loci d’un cromosoma que són transmesos junts.  

Els marcadors més utilitzats en el cromosoma Y són els STR de la 
regió eucromàtica: 

El conjunt d’al·lels dels diferents marcadors constituirà una combinació 
que no s’alterarà per recombinació i que es transmetrà de mascle a 
mascle. És el que s’anomena un haplotip. 



Aplicacions dels Y-STR 
Ús forense AVANTATGES 

Assalt sexual Ampliació específica del DNA del 
mascle. 

Mascles deficients en 
amelogenina 

Anàlisi Y-STR identifica el mascle. 

Prova de paternitat Si no es disposa de mostra materna. 
També, quan el pare putatiu ha mort, o 
no vol aportar mostra. Només per a 
fills mascles. 

Persones desaparegudes, 
identificació de restes en 
accidents, atemptats… 

Qualsevol parent mascle serveix com 
a referència. Només mascles. 

Migració/evolució humana L’absència de recombinació permet 
traçar el llinatge. 

Investigació genealògica L’absència de recombinació permet 
traçar el llinatge. 



Ús forense: 
En els casos d'assalt sexual, els Y-STR són útils especialment en els 
casos : 

Quan el violador pateix de azoospèrmia (no s’obté prou DNA 
genòmic per poder estudiar els polimorfismes autosòmics). 

 El mateix per a individus vasectomitzats. 
Mostres mixtes:  

• Si hi ha excessiu DNA de la dona, aquest interfereix amb 
l’amplificació del DNA de l’home i no es pot llegir el genotip masculí. 

• En cas de violacions múltiples, poder identificar més fàcilment el DNA 
procedent dels agressors. 

L'anàlisi dels Y-STRs ens proveeix d'un mètode únicament "excloent" 
sobre la determinació de la identitat (p.e., culpabilitat):  
 Si el perfil d’Y-STR no coincideix, la prova serveix per excloure un sospitós. 
 La coincidència del perfil d’Y-STR significa que podria haver sigut el 

sospitós, o qualsevol dels seus parents mascles per línia paterna.  



En el cas de coincidència del perfil Y-STR, la interpretació ha de ser 
qualitativa, més que quantitativa. En presentar els resultats davant un jutge 
diríem: 

“ El perfil de l’escena del crim coincideix amb el del sospitós. Per tant, 
no podem excloure aquest sospitós, ni cap parent patrilineal, o un 
nombre desconegut de mascles sense parentiu”. 

Tots els mascles 
descendents d’I-1 
tenen el mateix patró 
d’Y-STRs 



Las aproximacions matemàtiques usades són: 
1. Mètode del comptatge: 

          Nombre d’individus amb aquest perfil 
    Probabilitat  = 
             Nombre total de perfils analitzats 
 
2. Aproximació bayesiana (combinant-la amb la informació obtinguda 

per a altres marcadors autosòmics). 
  
 

S’han trobat 219 Y-STRs, però normalment és prou amb 
l’anàlisi de només entre 9 i 11 loci. 
S’ha construït una base de dades amb més de 24.000 
perfils de 9 loci de 200 poblacions. Això permet estimar la 
probabilitat de trobar un determinat haplotip en una 
determinada població. 

 



El cromosoma Y té característiques evolutives especials 
comparat amb altres loci nuclears: 

• Major taxa de mutació (és el resultat del pas exclusiu dels 
cromosomes Y a través de la línia germinal masculina). 

• Major divergència de seqüència entre espècies diferents. 
• Menor divergència de seqüència dintre d’una espècie (a causa de la 

menor mesura efectiva de la població, el cromosoma Y tendeix  a 
patir deriva i es distingeixen haplotips i haplogrups típics de 
determinades regions). 

 

Ús en estudis de migració/evolució humana: 

Un haplogrup és un conjunt d’haplotips similars que 
suposadament ha derivat d’un avantpassat comú  

relativament proper. 



El cromosoma Y constitueix la part del genoma humà més informativa des del punt de vista geogràfic 



Contra aquesta acusació i per explicar el paregut d’un dels fills de Sally amb la família Jefferson, es va 
plantejar que el veritable pare era un dels nebots de Jefferson (Samuel o Peter Carr) . Al 1999 es va fer 
un estudi molecular, sol·licitat pels descendents legítims i els suposadament biològics. 

Ús en estudis de genealogies: 
Es pot voler investigar el parentiu entre dues famílies, com va ocórrer amb “El 
cas Jefferson”: va ser Thomas Jefferson el pare d’algun dels fills de la seua 
esclava, Sally Hemings? 



El mtDNA és una molècula circular de doble cadena, que codifica:  
• 13 polipèptids implicats en la fosforilació oxidativa 
• 2 rRNAs  
• 22 tRNAs 
• Existeix, a més a més, una regió de control (de 1100 pb) que conté 

dues regions hipervariables. 

En cada cèl·lula somàtica pot 
haver-hi fins a 100 mitocondris. 
En cada mitocondri hi ha entre 2 

i 17 còpies de mtDNA. 
 

3. Utilitat dels marcadors mitocondrials 

Hi ha entre 200 i 1.700 còpies 
del mtDNA per cèl·lula! 

El genoma mitocondrial té una taxa de mutació més alta que el 
nuclear, per la baixa fidelitat de la mtDNA polimerasa i l’absència de 
mecanismes de reparació. 



L'anàlisi de DNA mitocondrial consisteix, generalment, en la 
seqüenciació de les dues regions hipervariables (HVSI i HVSII). 

Addicionalment, es pot afegir la informació sobre algun SNP de fora de 
les regions hipervariables (normalment de la regió control).  

 La nomenclatura dels SNPs del mtDNA humà es basa en les 
diferències respecte a la seqüència de referència de Cambridge 
revisada (rCRS), que és la seqüència mitocondrial humana respecte a 
la qual es comparen totes les altres (seqüència d’Anderson et al.), i 
correspon a l’haplogrup H2a2a: 
 • Els polimorfismes en el mtDNA es designen mitjançant un número i una lletra. El 

número indica la posició del nucleòtid en la CRS, i la lletra el nucleòtid que ocupa 
aquesta posició, quan aquest és diferent de la seqüència de referència. Per exemple: 
16311 C (citosina en lloc del nucleòtid en la CRS). 

• El nucleòtid original generalment no s’especifica, llevat que resulte d’utilitat. En aquest 
cas, s’indica abans del número. Por exemple: T 16311 C 

• Les delecions s’indiquen amb el número del nucleòtid desaparegut, seguit d’una D o 
un signe – . Per exemple: 249D o 249- 

• Les insercions s’especificen a partir del nucleòtid anterior que coincideix amb la 
seqüència estàndard: 16192.1C indicaria que entre la posició 16192  i 16193 hi ha 
inserida una C. 



Ús forense: 
Els marcadors mitocondrials tenen alguns avantatges per 
al seu ús forense: 
 El DNA mitocondrial s’hereta per via materna.  
 Excepte mutacions, la seqüència en germans i tots els parents materns és 

idèntica. Igual que succeïa amb el cromosoma Y, aquesta característica es 
pot utilitzar per identificar persones desaparegudes, quan els parents 
materns poden aportar mostres de referència amb què comparar el DNA 
trobat a la font.  

 L’elevat nombre de còpies de mtDNA per cèl·lula. 
 L'anàlisi de marcadors mitocondrials és especialment útil en mostres 

degradades (ossos i dents) o on no hi haja DNA nuclear (ungles i pèls, 
sobretot si aquests porten poca o cap arrel). 

 Pot presentar heteroplàsmia (coexistència de variabilitat al mtDNA 
d’una mateixa cèl·lula). 

 Tot i ser un inconvenient, pot ser útil a l’hora d’augmentar l’evidència de 
parentiu entre dues mostres.  



El mtDNA té característiques evolutives especials comparat 
amb altres loci nuclears: 

• Major taxa de mutació (absència de mecanismes de reparació i una 
DNA polimerasa amb alta taxa d’error). 

• Major divergència de seqüència entre espècies diferents. 

Ús en estudis de migració/evolució humana: 

Les poblacions humanes 
es poden  agrupar en 
base a l’haplogrup de 

mtDNA al qual pertanyen. 



L'anàlisi de les relacions filogenètiques dels haplogrups del mtDNA 
permet realitzar estudis de migració de les poblacions humanes, així 
com estudis evolutius, arribant a la mare Eva mitocondrial. 



L’anàlisi de les restes trobades en una tomba propera va demostrar que ni Alexei ni la seua germana no 
havien escapat al magnicidi. 

Ús en estudis de genealogies: 
També es pot aplicar a l'estudi de membres desapareguts d'una família, com va 
passar amb "El cas de la família reial russa”. El 1970 es va trobar la tomba en la 
qual havien estat enterrats els membres de la família reial. L'anàlisi dels ossos, 
juntament amb l'estudi de loci STR autosòmics, ha indicat que faltaven les restes 
de l'hereu al tron, Alexei, i d’una de les seves quatre germanes, possiblement 
Maria o Anastàsia.  
 

           Alexei                       María      Alexandra      Parientes 
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