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Streszczenie

Genetyka sagdowa jest dynamicznie rozwijajacg sie dyscypling naukows. Genetyczna identyfikacja czlowieka prowadzo-
na jest z zastosowaniem kompleksowych rozwigzan, ktére zapewniaja wysoka czulos¢ analizy, eliminujg niekorzystny
wplyw inhibicji i degradacji $ladéw biologicznych, a takze dostarczajg maksymalnej liczby informacji przydatnych dla
sadu. Ostatnio uwydatnily sie jednak problemy, ktére wcze$niej mialy mniejsze znaczenie, jak transfer wtorny, miesza-
niny DNA czy niekompletnos¢ profili DNA. Wydaje si¢, ze potencjal narodowej bazy danych DNA w Polsce wciaz nie
jest nalezycie wykorzystywany i konieczna jest odpowiednia polityka informacyjna w tym wzgledzie. Do nowych me-
tod, ktore mozna wykorzysta¢ na poziomie prowadzonego dochodzenia, nalezg: okreslanie pochodzenia biogeogra-
ficznego, predykcja cech fizycznych, a takze przyblizanie chronologicznego wieku czlowieka. Metoda sekwencjonowa-
nia nastepnej generacji moze juz wkroétce catkowicie wyeliminowac¢ zastosowanie elektroforezy kapilarnej w genetyce
sadowej. Konieczne s3 dalsze prace umozliwiajace wdrozenie jednolitych standardéw w interpretacji i ocenie dowo-
déw pochodzacych z badania DNA. Utrzymanie odpowiednio wysokich standardéw wymaga ustawicznego szkolenia
ekspertow oraz wlasciwego informowania i szkolenia odbiorcéw ekspertyz.

Stowa kluczowe: genetyka sadowa, §lady LT-DNA, baza danych DNA, pochodzenie biogeograficzne, predykeja cech
fizycznych, szkolenie ustawiczne.

Abstract

Forensic genetics is a rapidly developing discipline. Nowadays, human genetic identification relies on the application
of complex solutions ensuring high sensitivity and resistance to the inhibition and degradation of biological traces, and
revealing maximum information which has relevance for the justice system. However, recent improvements in forensic
DNA identification testing are associated with problems including secondary transfer, DNA mixtures and incomplete-
ness of DNA profiles, which were formerly less significant. It also seems that the potential of the national DNA database
in Poland has not been fully developed, and it is necessary to implement an appropriate information policy in order to
improve it. Novel methods that can be applied at the level of investigation include analysis of biogeographic ancestry,
prediction of visible traits, and estimation of human chronological age. Moreover, next-generation sequencing has
a potential to entirely replace capillary electrophoresis in forensic genetics. Further works are necessary to ensure
a proper implementation of uniform standards of data interpretation and evaluation of DNA evidence in forensic
genetics. In order to maintain proper standards of forensic DNA assessment, continuous training of DNA experts and
appropriate information policy for recipients of DNA assessments are required.

Key words: forensic genetics, LT-DNA traces, DNA database, biogeographic ancestry, prediction of appearance
traits, continuous training.
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Wstep

Genetyka sadowa jest dyscyplina, ktora wéréd
nauk sgdowych wyrdznia si¢ szczegdlnie dynamicz-
nym rozwojem. Postep w dziedzinie identyfikacji ge-
netycznej, ktory rozpoczal si¢ w latach 80. XX wieku,
dotyczy zaréwno stosowanych markeréw genetycz-
nych, jak i metod ich analizy. Poza nieustannym
usprawnianiem standardowo stosowanych metod
identyfikacji genetycznej, genetyka sadowa opraco-
wuje réwniez nowe narzedzia przydatne zaréwno
na etapie prowadzonego $ledztwa, jak i na etapie
przygotowania dowoddéw procesowych, korzysta-
jac przy tym z postepu w naukach biomedycznych,
zwlaszcza wbadaniach nad ludzkim genomem. Ciag-
ty postep w genetyce sadowej sprawia, ze eksperci
zaangazowani w rutynowe badania DNA, a takze
odbiorcy ekspertyz musza nieustannie uaktualnia¢
i poszerza¢ swoja wiedze na temat mozliwosci i me-
tod badawczych, ktdre oferuje wspolczesna genety-
ka sadowa. Szczegolne zapotrzebowanie dotyczy, jak
sie wydaje, etapu interpretacji danych DNA iich sta-
tystycznej analizy. Szanse na poglebianie wiedzy daje
bez watpienia udzial w miedzynarodowych konfe-
rencjach i warsztatach przykonferencyjnych. Zapo-
trzebowanie na szkolenia wydaje si¢ jednak duzo
wigksze i organizowanie tego typu spotkan na po-
ziomie lokalnym moze si¢ przystuzy¢ jakosci badan
genetycznych i ujednoliceniu sposobu interpretacji
oraz prezentacji dowodu z badania DNA w sadzie.
Whioski te poparte s3 wynikami badan prowadzo-
nych w ramach europejskiego projektu badawczego
EUROFORGEN-NOE, ktéry ma na celu m.in. lep-
szg integracje europejskiego srodowiska genetykow
sagdowych. Badania EUROFORGEN-NoE pozwo-
lity na identyfikacje 179 laboratoriéw zajmujacych
sie genetyka sadowa chetnych do udzialu w sieci
doskonatlosci tworzonej przez te¢ grupe. Z Polski na
kwestionariusz EUROFORGEN-NoE odpowiedzia-
to 15 laboratoriéw zajmujacych sie genetyka sadowa
(www.euroforgen.eu), co nalezy uzna¢ za wynik za-
dowalajacy.

Nowe mozliwosci standardowych
narzedzi badawczych

Analize sekwencji mikrosatelitarnych, tj. mar-
keréw typu STR (short tandem repeats), stosuje sie
w celu identyfikacji osobniczej od ponad 20 lat.

Background

Forensic genetics is a discipline which distin-
guishes itself among other forensic sciences by its
extremely rapid development. Progress in the field
of genetic identification which started in the 1980s
includes both genetic markers which are in use, and
methods of their analysis. In addition to continuous-
ly improving standard methods of genetic identifica-
tion, forensic genetics has also been developing new
tools which are suitable both at the stage of investi-
gation and preparation of legal evidence. In the pro-
cess, forensic genetics has been relying on progress
in biomedical sciences, especially on research into
the human genome. Because of ongoing advances in
forensic genetics, both experts involved in routine
DNA testing and recipients of DNA assessments
must constantly update and expand their knowledge
of possibilities offered by contemporary forensic ge-
netics and available test methods. The need seems
especially critical at the stage of interpretation and
statistical analysis of DNA data. A good opportunity
of extending knowledge is definitely participation
in international conferences and conference work-
shops. It seems, however, that the demand for train-
ing is much larger, and locally organized meetings
of this type could contribute to an improvement in
the quality of genetic testing, and harmonization of
methods of interpreting and presenting DNA test-
ing evidence in court. The above conclusions arise
from studies conducted within the framework of
the European EUROFORGEN-NoE research pro-
ject which, as one of its goals, seeks to achieve a bet-
ter integration of the European community of fo-
rensic geneticists. EUROFORGEN-NoE identified
a total of 179 laboratories specializing in forensic
genetics which are willing to join the excellence net-
work created by the group. In Poland, replies to the
EUROFORGEN-NoE questionnaire were submit-
ted by 15 laboratories dealing with forensic genetics
(www.euroforgen.eu), which should be regarded as
a satisfactory result.

New possibilities of standard testing
tools

Analysis of microsatellite sequences, ie. STR
(short tandem repeats) markers, is a method which
has been used for personal identification for over
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Pierwsze prace donoszace o mozliwosci zastosowa-
nia sekwencji mikrosatelitarnych w badaniach iden-
tyfikacyjnych pojawily si¢ na przetomie lat 80. i 90.
XXwieku [1,2]. Od poczatku zwracano uwage na za-
lety markeréw STR wynikajace z niewielkiej dlugo-
$ci badanych loci, tatwosci ich analizy i stosunkowo
wysokiej zmiennosci. Markery STR wykorzystano
niemal jednoczesnie z ich odkryciem w badaniach
identyfikacyjnych materiatu kostnego, sprawiajace-
go wowczas szczegolne problemy analityczne [3].
Metode multipleksowej reakeji fancuchowej poli-
merazy (multipleks PCR), ktora pozwala na jedno-
czesng analize wielu markeréw STR i szybkg analize
identyfikacyjng $ladowych ilosci DNA, zapropo-
nowano po raz pierwszy juz w 1988 r. [4]. Zostala
ona blyskawicznie zaadaptowana przez srodowisko
genetykéw sadowych w postaci pierwszego tetra-
pleksu do identyfikacji cztowieka [5]. Po ponad
20 latach od pojawienia si¢ pierwszych systeméw
multipleksowych zwalidowano dla potrzeb sado-
wych pierwsze zestawy pozwalajace na jednoczesna
amplifikacje ponad 20 loci genetycznych. Przykla-
dowymi zestawami tego typu sa GlobalFiler® PCR
Amplification Kit i PowerPlex® Fusion System.
GlobalFiler® PCR Amplification Kit poza 21 auto-
somalnymi markerami STR zawiera réwniez 1 locus
Y-STR, 1 locus insercyjno-delecyjny zlokalizowany
na chromosomie Y, a takze dobrze znany locus ame-
logeniny bedacy od ponad 20 lat podstawowym mar-
kerem do oznaczania plci. PowerPlex® Fusion Sys-
tem zawiera 22 autosomalne markery STR, 1 locus
Y-STR oraz locus amelogeniny. Zestawy przedsta-
wiane sg jako rozwigzania, ktére poza polimorficzny-
mi danymi dostarczajg informacji na temat stopnia
degradacji DNA, a takze kompleksowych informacji
o plci genetycznej. GlobalFiler® PCR Amplification
Kit zawiera az 10 loci, ktérych amplikony nie prze-
kraczajg dtugosci 220 pz, co daje bardzo duze moz-
liwosci analizy mocno zdegradowanych prébek ba-
dawczych. PowerPlex® Fusion System zawiera 8 loci
o takiej charakterystyce. Sila réznicujaca obu zesta-
wow (odpowiednio 7,12 x 1076 i 6,58 x 107%) jest
wystarczajaca nawet w sytuacji bliskiego pokrewien-
stwa identyfikowanych oséb. Warto zwrdci¢ uwage
na poprawe dzialania buforéw do PCR, ktérych
obecny sklad sprzyja wysokiej czulosci analiz i za-
pewniaminimalng wrazliwo$¢ nainhibicje. W 1993 .
uzyskano pierwsze wyniki analizy loci STR z zasto-
sowaniem aparatow do elektroforezy kapilarnej [6].
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20 years. The first studies reporting the possibility
of applying microsatellite sequences in identifica-
tion tests were published at the turn of the 1990s [1,
2]. From the very outset, attention was paid to the
advantages of STR markers resulting from the small
size of investigated loci, ease of analysis and relative-
ly high variability. Almost instantly after their dis-
covery STR markers were applied in identification
tests of bone material which, at the time, posed seri-
ous analytical problems [3]. The multiplex polymer-
ase chain reaction (multiplex PCR) method, which
allows the simultaneous analysis of multiple STR
markers and rapid identification analysis of trace
amounts of DNA was first proposed as early as in
1988 [4]. The technique was instantly embraced by
the community of forensic geneticists in the form of
the first tetraplex for human identification [5]. Over
20 years after the emergence of the first multiplex
systems, the first kits for the simultaneous amplifi-
cation of more than 20 genetic loci were validated
for forensic purposes. Kits of this type include, for
example, GlobalFiler® PCR Amplification Kit and
PowerPlex® Fusion System. In addition to 21 autoso-
mal STR markers, GlobalFiler® PCR Amplification
Kit also contains one Y-STR locus, one insertion/de-
letion locus residing on the Y chromosome, as well
as the well-known amelogenin gene locus which has
been the basic sex-typing marker for over 20 years.
PowerPlex® Fusion System contains 22 autosomal
STR markers, one Y-STR locus and amelogenin lo-
cus. The kits are marketed as solutions which, in
addition to polymorphic data, provide information
about the degree of DNA degradation and compre-
hensive information about genetic sex. GlobalFiler®
PCR Amplification Kit includes as many as 10 loci
with amplicons not exceeding 220 bp in length. The
feature creates extensive possibilities for the analysis
of heavily degraded test samples. PowerPlex® Fusion
System contains 8 loci with such characteristics. The
discrimination power of both kits (7.12 x 10 and
6.58 x 107%, respectively) is sufficient even in cases
involving a close biological relationship between the
persons being identified. Another important factor
is the improvement in the quality of PCR buffers.
Their present composition is designed to provide
high sensitivity of analysis and minimum sensitiv-
ity to inhibition. The year 1993 saw the first results
of STR loci analysis using capillary electrophoresis
units [6]. At the time, there was a debate on the
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Dyskutowano wowczas nad wadami i zaletami elek-
troforezy kapilarnej, ktéra dzi§ jest standardem,
a powszechnie wtedy stosowang elektroforeze ply-
towa wycofano. Co wiecej, czulo$¢ ostatnich apa-
ratow do elektroforezy kapilarnej z serii ABI 3500
(Applied Biosystems) jest nieporéwnywalnie wyzsza
od czulosci poprzednich aparatéw, a detekcja pro-
duktéw PCR odbywa si¢ z zastosowaniem 6 barwni-
kow fluorescencyjnych.

Genetyczna identyfikacja czlowieka prowadzo-
na jest z zastosowaniem systemowych rozwigzan,
ktoére na wszystkich etapach, poczawszy od zabez-
pieczania $ladéw, maja zapewni¢ wysoka czulos¢
analizy, eliminowaé niekorzystny wptyw inhibicji
i degradacji sladow biologicznych, a takze wydoby-
wa¢ maksymalng iloé¢ informacji przydatnych do
przygotowania opinii. Zabezpieczanie niektérych
sladéw biologicznych z wykorzystaniem folii kry-
minalistycznych pozwala w wielu przypadkach na
uzyskanie lepszych rezultatéw niz przy pobieraniu
probek na bawelniane paleczki wymazowe [7, 8].
W nowoczesnych pateczkach wymazowych bawelne
zastgpiono materialami syntetycznymi o dobrych
parametrach wchianiania i uwalniania DNA [9].
Ostatnio przedstawiono bardzo dobre wyniki odzy-
sku DNA przy zastosowaniu paleczek wymazowych
z polimerem, ktéry rozpuszcza sie podczas ekstrak-
cji DNA, poprawiajac wydajnos¢ nastepujacej poz-
niej reakcji PCR [10]. Znaczacy postep odnotowano
réwniez w izolacji DNA. Zastosowanie magnetycz-
nych kuleczek wigzacych DNA nie tylko poprawilto
jakos¢ ekstraktow, skutecznie eliminujac inhibitory
reakcji PCR, lecz takze umozliwito automatyzacje
procesu izolacji DNA, zwiekszajac przepustowos¢
i ograniczajac ryzyko btedu [11, 12]. Pomiar steze-
nia DNA stal sie bardzo istotnym etapem analizy
(zwlaszcza trudnych sladéw biologicznych), gdyz
dostarcza informacji niezbednych do prawidlowego
przebiegu jej dalszych etapéw. Umozliwia nie tylko
oceng stezenia ludzkiego DNA, lecz takze oceng sto-
sunku ilo§ci DNA mezczyzny i kobiety w mieszani-
nach DNA, stopnia degradacji DNA i inhibicji [13].
Pozwala na wykrycie ilosci DNA ponizej 10 pg, co
daje mozliwo$¢ oceny stezenia DNA nawet w tzw.
sladach dotykowych. Przyjmuje si¢, ze w jednej
komorce diploidalnej zawarte jest ok. 6,6 pg DNA.
Z drugiej jednak strony, rozwijana jest technika
bezposredniej amplifikacji PCR, ktéra pomija etap
izolacji i pomiaru stezenia DNA. Co ciekawe, me-

advantages and disadvantages of capillary electro-
phoresis — the method that has now become the
standard, whereas the technique of plate electro-
phoresis, which was in common use then, has been
phased out. What is more, the sensitivity of the lat-
est ABI 3500 series capillary electrophoresis units
(Applied Biosystems) is incomparably higher than
the sensitivity of older systems, and the detection of
PCR products is performed with 6 fluorescent dyes.

The genetic identification of people is based on
systemic solutions which, beginning with the stage
of securing traces and continuing throughout all
subsequent stages, are aimed to ensure high sen-
sitivity of analysis, eliminate unfavourable effects
of inhibition and degradation of biological traces,
and extract the maximum amount of information
needed for preparing assessment. In many cases, se-
curing certain biological traces by means of forensic
adhesive films makes it possible to achieve better
results than sampling with cotton swabs [7, 8]. In
modern swabs cotton has been replaced with syn-
thetic materials having good DNA absorption and
release parameters [9]. A recent report has described
very good DNA recovery results obtained for swabs
containing a polymer which dissolves during DNA
extraction, improving the yield of the subsequent
PCR reaction [10]. A considerable progress has
also been noted in DNA isolation. The application
of magnetic DNA binding beads has not only en-
hanced the quality of extracts, effectively eliminat-
ing PCR inhibitors, but also created a possibility for
automating the process of DNA isolation, increasing
the throughput and limiting the potential for errors
[11, 12]. The measurement of DNA concentration
has become a very important element of analysis —
especially in the case of difficult biological traces —
because it supplies information which is required to
ensure proper progression through each subsequent
stage of analysis. It not only allows an evaluation of
the concentration of human DNA, but also makes it
possible to determine the ratio of male and female
DNA in mixtures, and assess the degree of DNA
degradation and inhibition [13]. The method ena-
bles the detection of DNA in amounts below 10 pg,
and thus find out the concentration of DNA even
in the so-called “contact traces”. It is assumed that
a single diploid cell contains ca. 6.6 pg of DNA. On
the other hand, the technique of direct PCR amplifi-
cation, which leaves out the stages of DNA isolation
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tody takie moga znajdowal zastosowanie nie tyl-
ko do analizy materialu poréwnawczego [14], lecz
takze do analizy §ladéw biologicznych [15]. Postep
obserwowany w genetyce sagdowej dotyczy réwniez
badan nad mitochondrialnym DNA. Opracowywa-
ne s3 nowe metody oznaczania profili mtDNA, przy
czym istotnym celem jest wysoka czulo$¢ analizy
pelnych genoméw mitochondrialnych. Prowadzo-
ne s3 prace nad funkcjonalnoscig stosowanych baz
danych i interpretacja wynikéw [16]. Wspolczesne
metody identyfikacji czlowieka pozwalaja na analize
sladéw biologicznych, ktérych badanie w przeszto-
$ci nie byto mozliwe. Powtdérna analiza uprzednio
badanych probek wydaje si¢ zatem w wielu przypad-
kach uzasadniona. Warto zastanowic si¢ jednak nad
zagrozeniami, jakie niesie za sobg zastosowanie no-
woczesnej technologii w genetyce sagdowe;j.

Wieksza wydajnos¢ metod moze
zwiekszac ryzyko btedu

Duza tatwo$¢ uzyskania profilu DNA z poje-
dynczych komoérek organizmu daje ogromne moz-
liwosci badawcze w genetyce sadowej. Interpretacja
wynikow takiej analizy i wiarygodnosci uzyskanych
danych w takich okolicznosciach jest jednak istot-
nym problemem. Srodowisko genetykéw sagdowych
zdaje sobie sprawe z ryzyka pojawiajacego sie przy
tak wysokiej czutosci badania. Zagrozeniom zwia-
zanym z badaniem $ladéw dotykowych zawiera-
jacych bardzo niewielkie ilo$ci matrycy DNA (LT-
-DNA) w duzej mierze poswigcona byla konferencja
»Ihe hidden side of DNA profiles. Artifacts, errors
and uncertain evidence”, ktora odbyta si¢ w Rzymie
27-28 kwietnia 2012 r. Innym szeroko dyskutowa-
nym podczas spotkania zagadnieniem byt problem
mieszanin DNA, ktérych analiza rowniez sprawia
powazne problemy interpretacyjne [17]. Bez watpie-
nia wraz ze wzrostem czulosci metod analizy DNA
ro$nie ryzyko popelnienia bledu. Uwydatnily si¢ bo-
wiem problemy, ktore wczesniej miaty duzo mniejsze
znaczenie. Wzrosto ryzyko tzw. transferu wtoérnego,
zjawiska polegajacego na wtérnym przeniesieniu
istotnych dla $ledztwa $ladéw DNA na osoby lub
przedmioty niezwigzane ze zdarzeniem. Wykazano
na przyklad, ze uscisk dtoni moze doprowadzi¢ do
przeniesienia DNA. Jesli chwile pdzniej dotknie-
ty zostanie przedmiot, ktérym popelniono prze-
stepstwo, to moze si¢ na nim znalez¢ sladowa ilos¢
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and DNA concentration measurement, is being de-
veloped. Interestingly, such methods can have appli-
cations not only in the analysis of reference material
[14] but also in the analysis of biological traces [15].
Advances in forensic genetics are also observed in
the field of mitochondrial DNA studies. New meth-
ods of mtDNA profiling are being developed, with
one of the main goals to achieve a high sensitivity of
analysis of complete mitochondrial genomes. Works
are in progress on the functionality of databases and
the interpretation of findings [16]. Contemporary
methods of human identification are suitable for the
analysis of biological traces which were not previ-
ously amenable to investigation. Consequently, a re-
analysis of already tested samples seems a justified
procedure in many cases. However, it is also worth-
while to address risks which are involved in the ap-
plication of modern technology in forensic genetics.

Higher yield of methods can increase
the risk of errors

The ease of obtaining a DNA profile from indi-
vidual body cells opens up great testing possibilities
in forensic genetics. The interpretation of results
yielded by such analyses, and the reliability of results
obtained in such circumstances, however, are signif-
icant problems to consider. Forensic geneticists are
aware of the risks that accompany such a high sensi-
tivity of analysis. Risks involved in the investigation
of touch traces containing very small amounts of
the template DNA (LT-DNA) were one of the cen-
tral topics discussed at the conference “The hidden
side of DNA profiles. Artifacts, errors and uncertain
evidence” which was held in Rome on 27-28 April
2012. Another widely discussed issue was the prob-
lem of DNA mixtures whose analysis poses serious
challenges with the interpretation [17]. An increase
in the sensitivity of DNA analysis methods undenia-
bly increases the risk of errors. This is because more
sensitive methods of DNA analysis have exposed
problems which used to be of lesser significance.
They have elevated the risk of “secondary transfer”,
whereby DNA traces which are relevant for the in-
vestigation are passed on to persons or objects that
are unrelated to the event. For example, it has been
shown that a handshake can involve DNA transfer.
If a moment later an instrument of crime is touched,
it can be found to contain trace amounts of DNA be-
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DNA osoby, z ktérg wymieniono uscisk dfoni. Jest
oczywiste, ze w niektérych okolicznosciach moze
to obniza¢ wiarygodno$¢ dowodu z badania DNA.
Wiele profili genetycznych to mieszaniny DNA,
ktérych interpretacja jest obarczona podwyzszo-
nym ryzykiem bledu. Z badan Dror i Hampikia-
na wynika, ze analiza mieszanin DNA moze by¢
subiektywna [18]. Analiza sladéw o malych steze-
niach DNA czesto konczy si¢ uzyskaniem niekom-
pletnych profili DNA. Stosowane s3 rézne metody
interpretacji takich danych, przy czym za najwta-
$ciwsze uznawane sg modele konsensusowe [19].
Zakladajg one kilkukrotng analiz¢ §ladu biologicz-
nego i uwzglednienie w raporcie alleli wystepuja-
cych we wszystkich lub w wiekszosci powtdrzen.
Oznaczony profil DNA bedzie w takim przypadku
profilem konsensusowym. Warto jednak zauwa-
zy¢, ze kilkukrotne powtérzenie analizy czesto nie
jest mozliwe w przypadku tak niewielkich sladow.
Brak jasnej informacji o nizszej wiarygodnosci
niektérych wynikéw analizy DNA skierowanej
do odbiorcéow ekspertyz moze pozostawiac fal-
szywe przekonanie o tym, ze dowdd z badania
DNA jest zawsze jednakowo silny i obiektywny.
W glosnej sprawie zabojstwa Meredith Kercher we
Wtoszech dowody DNA na udzial Amandy Knox
i jej owczesnego partnera Raffaele Sollecito w tym
przestepstwie naleza do szeroko dyskutowanych,
jako kontrowersyjne. Pierwszy to mieszanina
DNA zidentyfikowana na zapigciu biustonosza
zamordowanej, w ktorej stabszy komponent moze
rzekomo pochodzi¢ od Sollecito. Drugi to profil
DNA ofiary zidentyfikowany na ostrzu noza, w kto-
rym wigkszos¢ alleli ma bardzo staby sygnal ponizej
50 RFU (relative fluorescence units, jednostki pomia-
rowe stosowane przy detekcji fluorescencji) (http://
themurderofmeredithkercher.com/Main_Page).
Eksperci zaangazowani przez obroncéw Knox
odwotali si¢ do mozliwosci transferu wtérnego przy
pozyskiwaniu dowodoéw, gdyz sledczy podczas czyn-
nosci $ledczych nie zmieniali rekawic ochronnych.
Wydaje si¢, ze transfer wtérny rzeczywiscie moze
stanowi¢ problem w sytuacji, gdy profil genetycz-
ny oznacza si¢ z zaledwie kilku komorek. Potrzeba
szkolen ekspertow prowadzacych do harmonizacji
analizy interpretacyjnej i wdrozenia najwyzszych
standardéw w tym wzgledzie wydaje si¢ nie budzi¢
watpliwosci. Konieczne sg takze nieustanne szkole-
nia odbiorcéw ekspertyz, ktérzy powinni dobrze sie

longing to the person with whom the handshake has
been exchanged. There are definitely circumstances
in which the phenomenon can reduce the reliability
of evidence obtained by DNA testing. Many genet-
ic profiles are DNA mixtures whose interpretation
bears an elevated risk of error. A study conducted
by Dror and Hampikian shows that the analysis of
DNA mixtures can be subjective [18]. Analyses of
traces with low DNA concentrations often yield
incomplete DNA profiles. There are a number of
methods of interpreting such data, with consensus
models being recognized as the most appropriate
ones [19]. The models involve multiple analyses
of biological traces and reporting of those alleles
that are found in all replicates or in the majority of
them. DNA profiles determined in such cases are
consensus profiles. It must be noted, though, that
such minor traces are often unsuitable for several
repetitions of the analysis. Since recipients of DNA
assessments are not provided with clear informa-
tion that certain findings brought by DNA analysis
have a lower reliability, they can falsely believe that
evidence obtained by DNA testing is always equally
strong and objective. One of widely debated crimi-
nal cases illustrating this problem is the highly pub-
licized murder of Meredith Kercher in Italy, which
implicated Amanda Knox and her then boyfriend
Raffaele Sollecito as suspected perpetrators on the
basis of controversial DNA evidence. One piece of
evidence is the DNA mixture identified on the vic-
tim’s bra clasp. The weaker component of the mix-
ture was determined to allegedly come from Sol-
lecito. The other is the victim’s DNA profile found
on a knife blade. The majority of alleles identified in
the profile, however, demonstrate a very low signal:
below 50 RFU (relative fluorescence units) (http://
themurderofmeredithkercher.com/Main_Page).
Experts called by Knox’s defence team invoked
the possibility of secondary transfer during the col-
lection of evidence, pointing to the fact that forensic
officers failed to change protective gloves during in-
vestigative measures. Secondary transfer can indeed
be a problem in situations involving the determina-
tion of a genetic profile from just a couple of cells.
In this context, there is an unquestionable need for
training experts with a view to harmonizing inter-
pretative analysis and implementing the highest
standards of quality. Regular training should also
be provided to recipients of expert assessments to
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orientowac, gdzie znajduja si¢ pulapki mogace pro-
wadzi¢ do akceptacji dowodu watpliwego, a w efek-
cie nawet wydania blednego wyroku.

Znaczenie bazy danych DNA

Z raportu ENFSI (European Network of Foren-
sic Science Institutes) z 2006 r. wynika, ze z 439 za-
koniczonych masowych badann DNA, polegajacych
na profilowaniu DNA nierzadko ogromnej grupy
0sob, ktore nie s3 uznawane za podejrzane, lecz np.
zamieszkujg region, w ktérym popelniono przestep-
stwo — 315 przyniosto sukces (www.enfsi.eu). Bada-
nia takie s3 odpowiedzig na brak hipotez sledczych
odno$nie do tozsamosci podejrzanych w sprawie.
Mimo ze skuteczne, s3 powaznym wyzwaniem eko-
nomicznym i logistycznym i trudno je uznac za stan-
dardowe. W 1987 r. w Wielkiej Brytanii, w pierwszej
sprawie kryminalnej, w ktdrej wykorzystano analize
DNA (wéwczas byla to analiza markeréw minisateli-
tarnych) i od razu na tak wielkg skale, po przebadaniu
ponad 4000 mezczyzn, Colin Pitchfork zostat ziden-
tyfikowany jako sprawca dwoch zabojstw. W 1998 r.
w Niemczech w sprawie gwaltu i zabdjstwa zbadano
11 200 mezczyzn. Podobne badania prowadzono
réwniez w Polsce, gdzie w 2001 r. w sprawie doty-
czacej serii gwaltow i zabdjstw na Wybrzezu zbada-
no 421 mezczyzn [20]. Juz w 1995 r. genetycy wpro-
wadzili narzedzie, ktére w duzej mierze rozwigzalo
problem braku podejrzanych w sprawach, w ktérych
dysponowano sladami biologicznymi pozostawiony-
mi przez sprawce na miejscu przestepstwa. Pierwsza
baza danych DNA powstala wtedy w Wielkiej Bryta-
nii, zaraz potem jednak podobne rozwigzania wpro-
wadzono w zycie w innych krajach w Europie i na
$wiecie. Schneider i Martin w 2001 r. sugerowali, Ze
efektywnos¢ bazy danych DNA powinna zaleze¢ od
liczby profili DNA w bazie [21]. Cho¢ taka zaleznos¢
wydaje sie intuicyjnie oczywista, z niedawnych badan
Santosa i wsp. (2013) przeprowadzonych na podsta-
wie danych z 2011 r. wynika, ze tzw. performance ratio
(PR), tj. wspolczynnik opisujacy wydajnos¢ bazy da-
nych DNA bedacy ilorazem liczby ,trafien” i catkowi-
tej liczby profili DNA w bazie, niekoniecznie rosnie
liniowo wraz z liczbg rekordéw w bazie [22]. Auto-
rzy sugeruja, ze zalezy to bardziej od prawidlowej
selekcji osob, ktorych profile umieszczane s3 w ba-
zie danych. Wydaje si¢, ze sprawa warta jest bardziej
szczegdlowych badan, ale w przypadku polskiej bazy
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make them properly aware of potential traps leading
to the acceptance of dubious evidence, which can
even lead to the passing of an erroneous verdict.

Importance of DNA database

A report published by ENFSI (European Network
of Forensic Science Institutes) in 2006 demonstrates
that successful results were yielded by 315 out of 439
completed mass DNA screening operations which
often involved DNA profiling of a very large group
of people who were not named as suspects but, for
example, resided in the region in which a crime had
been committed (www.enfsi.eu). Screens of this type
are performed when investigators do not have any
hypotheses about the identity of suspects in a given
case. Despite being effective, mass DNA screening is
a considerable economic and logistic challenge, and
cannot be recognized as a standard procedure. The
first criminal case to use DNA screening (an analysis
of minisatellite markers) in the UK, and already on
a mass scale, took place in 1987 and involved testing
over 4000 men, ultimately leading to the identifica-
tion of Colin Pitchfork as a perpetrator of two mur-
ders. In 1998, a total of 11 200 men were screened in
Germany in a criminal case of rape and murder. Sim-
ilar screens were also conducted in Poland in 2001,
when 421 men were tested as part of the investigation
into a series of rapes and murders which occurred
in northern Poland [20]. Already back in 1995, ge-
neticists introduced a tool which largely resolved the
problem of the lack of potential suspects in cases in-
volving biological traces left by the perpetrator on the
crime scene. The first DNA database was established
in the UK at the time, and other countries in Europe
and worldwide soon followed. In their 2001 study,
Schneider and Martin proposed that the effectiveness
of DNA databases should depend on the number of
stored DNA profiles [21]. Although the correlation
seems intuitively obvious, a recent study conducted
by Santos et al. (2013) on the basis of 2011 data shows
that the so-called “performance ratio” (PR) describ-
ing the efficiency of the DNA database in terms of the
quotient of the number of “hits” by the total number
of DNA profiles in the database, does not necessarily
increase linearly with the growing number of records
[22]. The authors suggest that a more important factor
is proper selection of people whose profiles are filed
in the database. It appears that the issue needs more
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danych konieczne jest podjecie krokéw zmierzajacych
do podniesienia efektywnosci jej dziatania. Ze wspo-
mnianych powyzej badan Santosa i wsp. wynika bo-
wiem, ze odsetek populacji Polski, ktdrej profile DNA
znajdujg si¢ w bazie (0,07%), jest jednym z najniz-
szych w Europie (nizsza warto$¢ — 0,06% — wyliczono
jedynie dla Rumunii). Tak samo plasuje si¢ rowniez
warto$¢ parametru PR, wynoszaca w wypadku Polski
0,01 (0,00 dla Rumunii). Parametr ten jest wprawdzie
najwyzszy dla Wielkiej Brytanii (0,31), ktéra ma naj-
wyzszy w Europie odsetek populacji w bazie danych
(wynosion 10,26%), ale w krajach o znacznie nizszym
odsetku populacji uwzglednionej w bazie danych
DNA, jak Szwecja (1,19%) czy Dania (1,41%), para-
metr PR jest niewiele nizszy od brytyjskiego i wynosi
odpowiednio 0,3 i 0,27. Jednocze$nie we Francji war-
to$¢ PR wynosi zaledwie 0,03 przy odsetku popula-
¢ji w bazie na poziomie 2,91%. Wspomniany raport
Santosa korzysta z danych z 2011 r., kiedy w bazie pol-
skiej bylo 28 376 profili DNA poréwnawczych i 2483
profile DNA ze $ladéw biologicznych [22]. Obec-
nie w bazie polskiej liczba wszystkich profili DNA
osiggneta warto$¢ 40 612, w tym 4501 profili DNA
ze $ladéw biologicznych (ustalenia z 21.08.2014 r.).
Mimo tego wydaje si¢, ze potencjal narodowej bazy
danych DNA w Polsce wcigz nie jest do konca wy-
korzystywany i konieczna jest odpowiednia polityka
informacyjna i szkoleniowa w tym wzgledzie. Istot-
na jest $wiadomos$¢ potrzeby wprowadzania do bazy
profili DNA pozyskanych z prébek poréwnawczych
i z wszystkich sladéw biologicznych zbadanych w nie-
wyjasnionych sprawach. Warto byloby réwniez wni-
kliwie sprawdzi¢, skad wynikaja tak istotne réznice
pomiedzy réznymi krajami w stosunku wartosci para-
metru PR i odsetka populacji uwzglednionego w ba-
zie, aby wypracowa¢ model szwedzki lub dunski, a nie
podaza¢ szlakiem krajow, ktérych naktady zwigzane
z bazg danych s3 wysokie, a efektywno$¢ niezadowa-
lajaca. Wprawdzie pomyst gromadzenia danych DNA
od wszystkich obywateli nie spotkal si¢ z akceptacja,
ale bez watpienia bazy danych DNA beda si¢ rozrastac,
zwlaszcza w krajach takich jak Polska, gdzie odsetek
uwzglednionego spoleczenstwa jest bardzo niewielki.

Nowe narzedzia badawcze w genetyce
sadowej

Badania podstawowe nad zmiennoscia genetycz-
ng czlowieka otwieraja nowe mozliwosci w dzie-

in-depth research, however the Polish database defi-
nitely requires measures to improve its performance
because the above-mentioned study by Santos et al.
demonstrates that only 0.07% of Poland’s population
have DNA profiles in the database. The rate ranks
among Europe’s lowest (only Romania has a lower
value of 0.06%), similarly to the performance ratio
which, in Poland’s case, is 0.01 (0.00 for Romania).
The parameter is the highest in the UK (0.31), which
also has Europe’s highest population rate in the data-
base (10.26%). Nevertheless, there are countries with
much lower population rates covered by the database,
for example Sweden (1.19%) or Denmark (1.41%),
whose PR levels amount to 0.3 and 0.27, respectively,
and are thus only slightly lower than the UK figure. By
contrast, the PR determined for France is barely 0.03
despite the country’s 2.91% of the population being
included in the database. The Santos report is based
on 2011 data, when the Polish database contained 28
376 reference DNA profiles and 2483 DNA profiles
obtained from biological traces [22]. The total num-
ber of DNA profiles in the Polish database has now
reached 40 612 - including 4501 profiles determined
from biological traces (data as of 21 Aug 2014). De-
spite that, it appears that the potential of the Polish
national DNA database still has not been fully ex-
ploited, and an appropriate information and training
policy is definitely required in this area. It is crucial to
raise the awareness about the importance of entering
in the database DNA profiles obtained from reference
samples and from all biological traces investigated in
unresolved cases. It would also be advisable to per-
form an in-depth check to determine the underlying
cause of significant inter-country differences in PR
values and population rates included in the database.
The ultimate goal should be to copy the Swedish or
Danish pattern rather than follow in the footsteps
of countries that make high financial outlays on the
database without achieving satisfactory performance
levels. Although the idea to gather DNA data from all
citizens has not met with approval, DNA databases
are likely to expand - particularly in countries such as
Poland, where the population rate represented in the
database is very low.

New research tools in forensic genetics

Basic research into human genetic variability
opens up new possibilities in the field of forensic
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dzinie genetyki sadowej. Dla potrzeb identyfikacji
osobniczej zoptymalizowano testy, ktére korzystaja
z polimorfizmu typu SNP [23], a takze polimorfizmu
typu INDEL [24]. Testy te znajduja klasyczne zasto-
sowanie do identyfikacji sprawcow przestepstw oraz
ich ofiar, a takze w badaniach nad pokrewienstwem
i stanowig interesujgce uzupelnienie standardowych
testow opartych na analizie loci STR. Poszerzono
réwniez panel loci STR znajdujacy zastosowanie
w badaniach o charakterze sadowym, m.in. o tzw.
szybko mutujace mikrosatelity zlokalizowane na
chromosomie Y, ktére umozliwiaja réznicowanie
mezczyzn blisko spokrewnionych w linii ojca [25].
Opracowywane s3 jednoczesnie nowe narze-
dzia badawcze, ktére moga znajdowac zastosowanie
podczas prowadzonego dochodzenia. Ich znaczenie
jest podobne do znaczenia opisywanych powyzej
baz danych DNA i polega na zawezeniu kregu oséb,
ktére moga stac si¢ podejrzanymi w sprawie. Zasad-
niczo zastosowanie takich metod ograniczone jest
wylacznie do spraw, w ktorych ani wstepne typo-
wanie podejrzanych, ani analiza bazy danych DNA
nie przyniosly rozwigzania, i jest okreslane jako fe-
notypowanie DNA dla celéw kryminalistycznych
(forensic DNA phenotyping — FDP) [26]. Wéréd no-
wych metod, z ktérych moga skorzysta¢ sledczy, na
szczegoOlng uwage zastuguja okreslanie pochodzenia
biogeograficznego [27-29], predykcja pigmentacji
(koloru oczu, wloséw i skory) [30-32], a takze
przyblizanie chronologicznego wieku czlowieka
[33-35]. Metody te pozwalajg na uzyskanie wzgled-
nie wiarygodnych wynikéw i moga by¢ stosowane
réwniez do analizy starego materialu kostnego [36].
Z wyjatkiem predykecji wieku metody te nie wyma-
gaja inwestowania w dodatkowg aparature badaw-
cz3. Najbardziej wiarygodne metody predykcji wie-
ku czlowieka polegaja na analizie stopnia metylacji
DNA wybranych loci, w przypadku ktérych wyka-
zano liniowg korelacje z wiekiem chronologicznym.
Obecnie najczesciej wykorzystuje sie w tym celu
metode pirosekwencjonowania. Istotnym aspektem
analizy regiondw genomu, ktére maja wptyw na fe-
notyp osobnika, jest wymiar etyczny, a w zwiazku
z tym réwniez i prawny takich badan. W publika-
cji z 2009 r. poswieconej kwestiom predykcji cech
fizycznych poprzez analize DNA autorzy wnioskuja,
ze cechy fizyczne nie mogg by¢ uznawane za infor-
macje¢ intymna, gdyz jest ona powszechnie jawna,
a ponadto analizy DNA w tym kierunku maja sens
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genetics. For the purpose of personal identifica-
tion, optimization has been performed for tests
based on SNP polymorphism [23] and INDEL pol-
ymorphism [24]. The tests are classically applied in
the identification of crime perpetrators and their
victims, and in biological relationship tests. They
are a valuable supplement to standard tests based
on STR loci analysis. Also, the panel of STR loci
which finds applications in forensic tests has been
enlarged e.g. with rapidly mutating microsatellites
located on the Y chromosome, which allow the dif-
ferentiation of men who are closely related in the
paternal line [25].

At the same time, new testing tools are being de-
veloped which may have applications at the stage of
investigation. Their role is similar to the function
of the DNA databases discussed above in that they
make it possible to narrow down the group of peo-
ple who could potentially be named suspects in the
case. Essentially, the application of such methods is
limited to cases in which neither preliminary typ-
ing of suspects nor a DNA database search bring any
resolution, and is referred to as forensic DNA phe-
notyping (FDP) [26]. Among new methods avail-
able to investigators, special attention should be
paid to the determination of biogeographic ances-
try [27-29], prediction of pigmentation (colour of
the eyes, hair and skin) [30-32], and approximation
of human chronological age [33-35]. The methods
make it possible to get relatively reliable results and
are also suitable for the analysis of old bone mate-
rial [36]. With the exception of age prediction, the
methods do not require outlays on additional test-
ing instruments. The most reliable methods of pre-
dicting human age involve the assessment of the de-
gree of DNA methylation of selected loci which are
known to be correlated linearly with the chronologi-
cal age. The most common method currently used
for this purpose is pyrosequencing. An important
aspect in the analysis of genome regions which in-
fluence the phenotype of an individual is the ethical
- and hence legal - dimension of such tests. In their
2009 publication discussing problems related to the
prediction of appearance traits by DNA analysis,
the authors conclude that appearance traits cannot
be regarded as intimate information because they
are commonly known. Furthermore, DNA analysis
aimed at predicting physical traits only makes sense
for samples of biological traces left by unknown in-
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dla probek sladéw biologicznych pochodzacych od
nieznanych oséb, a zatem nie ma mowy o pogwal-
ceniu praw czlowieka. Nie widzg réwniez proble-
mu ochrony danych osobowych, gdyz ani genotyp,
ani informacja o fenotypie nie jest przechowywana
w bazach danych [37]. Wskazana bylaby bardziej
rygorystyczna regulacja tej kwestii w Polsce, a wiec
odpowiednie uzupelnienie do ustawy o policji, kto-
ra przekreslilaby jakiekolwiek spekulacje na temat
legalnosci tego typu badann. W Holandii stosowna
poprawka do Holenderskiego kodeksu postepo-
wania karnego, ktéra umozliwia analize FDP §ladu
biologicznego ujawnionego na miejscu zdarzenia
kryminalnego i pochodzacego od nieznanej osoby,
zostala wprowadzona w 2003 r.

Standardowa analiza identyfikacyjna z zastoso-
waniem markeréw STR nie sprawia obecnie wiek-
szych probleméw przy stosowaniu protokotow
opracowanych przez producentéw zestawéw do
izolacji DNA, pomiaru stezenia DNA, PCR i roz-
dzialu produktéw amplifikacji. Jak juz wspomnia-
no, to interpretacja uzyskanych wynikéw, zwtasz-
cza jedli oznaczone profile DNA s3 niekompletne
i/lub stanowia mieszaniny DNA, moze by¢ trudna,
a wnioski wyciagniete przez réznych bieglych nie
zawsze jednakowe. W takich przypadkach eks-
pertyza DNA moze traci¢ obiektywizm, ktérym
pozytywnie wyréznia sie na tle ekspertyz niekto-
rych innych nauk sagdowych. Nie ma ustalonych
standardéw dotyczacych interpretacji i prezenta-
cji wynikow, ktoére uzyskano, prowadzac badania
nad analizg cech fenotypowych. W pi$miennic-
twie znalez¢ mozna wiele modeli matematycznych
i sposobow interpretacji, ktore korzystaja z metod
regresji, statystyki Bayesowskiej, a takze drzew de-
cyzyjnych [30, 38, 39]. Odbiorcy ekspertyz analizy
predykcyjnej powinni by¢ $wiadomi, ze wartos¢
dowodowa tych badan jest na razie nieporéwny-
walnie nizsza niz wartos$¢ analizy identyfikacyjnej
za pomocg markeréw STR i nalezy traktowac je ze
szczegolng ostrozno$cig. Dynamicznie rozwija-
ja si¢ takze metody okreslania typu tkanki, z ktd-
rej pochodzi DNA. Metody te réwniez korzystaja
z postepu w biologii molekularnej i wykorzystuja
analize mRNA, miRNA, a nawet wzoru metylacyj-
nego [40-44]. Metody te moga pozwoli¢ na identy-
fikacje réznych wydzielin w $ladach biologicznych
stanowigcych mieszaniny DNA.

dividuals, hence no violation of human rights takes
place. Similarly, the authors see no problem with
personal data protection because neither the geno-
type nor information about the phenotype is stored
in any databases [37]. Nevertheless it seems that the
issue should be more rigorously regulated in Po-
land through passing an appropriate addendum to
the Act on Police. This measure would cut out all
speculation about the legality of such actions. For
example, in 2003 the Netherlands passed an appro-
priate amendment to the Dutch Criminal Procedure
Code allowing FDP analysis of biological traces de-
tected on the scene of a criminal act and left by an
unknown person.

Standard identification analysis based on STR
markers does not currently pose any major prob-
lems while following protocols developed by man-
ufacturers of dedicated kits for DNA analysis, DNA
concentration measurement, PCR and separation
of amplification products. As mentioned above,
a potential difficulty lies rather in the interpreta-
tion of results, especially when determined DNA
profiles are incomplete and/or represent DNA
mixtures. In such cases, conclusions drawn by dif-
ferent experts are not always uniform, and DNA
assessment can lose its objectivity - i.e. a feature
which distinguishes it favourably from assessments
prepared by other forensic sciences. There are no
established standards governing the interpretation
and presentation of results obtained in analyses
of phenotypic traits. Literature provides a variety
of mathematical models and interpretation tech-
niques which rely on regression methods, Bayesian
statistics and decision trees [30, 38, 39]. Recipients
of expert assessments based on predictive analy-
sis should be aware of the fact that the probative
value of such tests is, for the time being, incompa-
rably lower than the value of identification analysis
utilizing STR markers and, as such, should be ap-
proached with special caution. Rapid development
is also taking place in methods of determining the
type of tissue from which DNA comes. The meth-
ods also make use of the progress that has been
achieved in molecular biology, utilizing mRNA
and miRNA profiling, and even the methylation
pattern [40-44]. The methods can be useful in the
identification of various secretions in biological
traces constituting DNA mixtures.
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Potencjat sekwencjonowania nastepne;j
generacji

Znaczenie sekwencjonowania nastgpnej gene-
racji (next-generation sequencing — NGS) dla nauk
biomedycznych trudno przeceni¢, a najprawdopo-
dobniej bedzie sie ono nadal zwigkszaé. Stosowa-
ne obecnie metody NGS pozwalaja na uzyskanie
sekwencji DNA calego genomu czlowieka za cene
ok. 1000 USD, co sprawia, ze w niedalekiej przy-
sztosci sekwencjonowanie genomoéw cztowieka be-
dzie mozna prowadzi¢ na skale populacyjna [45].
Dzieki NGS coraz bardziej realnego ksztaltu nabiera
medycyna spersonalizowana, rozwija si¢ takze an-
tropologia molekularna, ktéra zaskakuje kolejnymi
doniesieniami na temat sekwencji genoméw sprzed
kilkudziesigciu tysiecy lat i wnioskami o mozliwych
domieszkach genéw pochodzacych od Neandertal-
czykow i Denisowian u wspdtczesnych ludzi. Wciaz
nie okreslono jednoznacznie, jak wielkie znaczenie
moze mie¢ technika NGS dla genetyki sadowe;j.
Coraz powszechniejszy staje si¢ jednak poglad, ze
w perspektywie czasu catkowicie wyeliminuje ona za-
stosowanie elektroforezy kapilarnej. Juz teraz w lite-
raturze przedmiotu dostepne sa protokoly analizy
calych genoméw mitochondrialnych dla celéw sa-
dowych zaréwno z wykorzystaniem technologii Ion
Torrent PGM (Life Technologies) [46], jak i techno-
logii Illumina MiSeq [47]. Obaj producenci pracu-
ja nad przygotowaniem rozwigzan przeznaczonych
stricte dla genetyki sadowej. Musza one bez wat-
pienia zapewnia¢ wysoka czulo$¢, dokladnosé
i wiarygodnos¢ analizy. W naukach sadowych nie
bez znaczenia pozostaje rowniez prostota analizy,
przepustowos$¢ aparatury i koszt badan. Trudno wy-
obrazi¢ sobie panel uzyteczny w laboratorium kry-
minalistycznym zajmujacym si¢ analizg DNA, ktory
pozbawiony bylby podstawowych obecnie marke-
réw identyfikacyjnych, jakimi sg loci STR.

Profile DNA s3 zawarte w opisywanych wczesniej
bazach danych DNA, stanowigcych bardzo wazne
narzedzie dla wspoélczesnego wymiaru sprawiedli-
wosci. Technologia 454 firmy Roche wykorzystujaca
metode pirosekwencjonowania pozwala na szczegol-
nie dlugie odczyty, co zostalo wykorzystane do opra-
cowania protokotéw analizy loci STR [48-50]. Wy-
kazano, ze technologia 454 ma réwniez wady, ktdre
nie sprowadzaja si¢ jedynie do wysokich kosztow ba-
dan. Stwierdzono, ze frakcja pelnych odczytow jest
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Potential of next-generation
sequencing

The value of next-generation sequencing (NGS)
for biomedical sciences is hard to overestimate, and
it is likely to further increase in the future. Currently
used NGS methods make it possible to perform hu-
man whole-genome DNA sequencing for a cost of
ca. USD 1,000. This gives grounds to believe that in
the foreseeable future it will be possible to carry out
human genome sequencing on a population scale
[45]. NGS should also be viewed as a technology
paving the way for personalized medicine. Another
growing field is molecular anthropology which con-
tinues to bring surprising insights about genome se-
quences going back to tens of thousands years ago,
and conclusions about possible genetic admixtures
from Neanderthals and Denisovans in contempo-
rary humans. The potential importance of next-
generation sequencing for forensic genetics still has
not been unambiguously determined. However, an
increasingly prevalent view is that NGS will gradu-
ally completely phase out capillary electrophore-
sis. There are already literature reports containing
protocols of whole mitochondrial genome analyses
performed for forensic purposes, both based on Ion
Torrent PGM (Life Technologies) [46] and Illumina
MiSeq technologies [47]. Both manufacturers are
currently working on the development of solutions
targeted specifically at applications in forensic ge-
netics. Such products must unquestionably ensure
high sensitivity, accuracy and reliability of analysis.
Other desirable characteristics in forensic sciences
include simplicity of analysis, high throughput of
equipment and low cost of testing. It seems difficult
to imagine a forensic laboratory performing DNA
tests that would employ a panel not including STR
loci which are now recognized as key identification
markers.

DNA profiles are held in above-described DNA
databases which are a very important tool for the
modern justice system. Roche’s 454 platform based
on the method of pyrosequencing enables par-
ticularly long reads, which has been utilized for
the development of protocols for STR loci analy-
sis [48-50]. However, the 454 technology has also
been found to suffer from certain disadvantages
which go beyond high costs of testing. The fraction
of full reads has been shown to be small, and the
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niewielka, a blad sekwencjonowania traktow homo-
polimerowych wysoki. To stawia pod znakiem za-
pytania zastosowanie tej technologii w rutynowych
badaniach prowadzonych w laboratoriach krymi-
nalistycznych. Wydaje sie, ze analiza loci STR musi
sie sta¢ priorytetem dla firm, ktére chcg zaszczepi¢
technike NGS na gruncie nauk sagdowych. Rzeczy-
wiscie, zaproponowano wykorzystanie technologii
[luminy do analizy loci STR [51] i firma ta w propo-
nowanym panelu dla kryminalistyki uwzglednia loci
STR  (http://www.illumina.com/applications/foren-
sics.ilmn). Life Technologies réwniez ma w planach
analize STR dla celéw identyfikacji czlowieka z wy-
korzystaniem technologii Ion Torrent PGM (http://
www.slideshare.net/Lifetech_HID/).

Bez watpienia przy zastosowaniu technologii NGS
ro$nie ilos¢ informacji uzyskiwana dla loci STR, bo
uzyskiwane sg dane na temat przeréznych wariantow
allelicznych [48]. Wigksza rozdzielczo$¢ zwigksza
potencjat kazdego z analizowanych markeréw. Trud-
no w tym momencie jednoznacznie powiedzie¢, czy
obie wiodace obecnie technologie (PGM i MiSeq)
réwnie dobrze poradzg sobie ze specyfika powtarzal-
nych sekwencji mikrosatelitarnych, ale jesli tak, to
bez watpienia bedzie to kluczowy krok do wdroze-
nia technologii NGS w rutynowych badaniach iden-
tyfikacyjnych w laboratoriach kryminalistycznych.
Poza standardowymi aplikacjami, w ktérych nie-
zbedne wydaje sie na obecnym etapie wykorzystanie
analizy markeréw STR, pojawiajg sie inne pomysty
wykorzystania technologii NGS w badaniach sado-
wych. Niedawno zaproponowano analize calych ge-
nomoéw w celu identyfikacji bliznigt jednojajowych.
W publikacji przedstawiono dowody na to, ze tuz
po podziale blastocysty prowadzagcym do powstania
blizniaczych ptodéw dochodzi do rzadkich mutacji,
ktére moga by¢ wykrywane za pomoca NGS [52].
Mozna to wykorzysta¢ do réznicowania blizniat.
Inne aplikacje korzystajace z technologii NGS, kto-
re moga znalez¢ zastosowanie w kryminalistyce, to
np. analiza kilkudziesieciu genéw istotnych w nagtej
$mierci wynikajacej z arytmii [53] lub polimorficz-
nych loci, ktérych analiza moze by¢ wykorzystywana
do okredlania pochodzenia biogeograficznego lub
predykeji cech fizycznych. Nie ma watpliwosci co
do tego, ze jesli uda sie rozwigzaé problemy natury
technicznej, zwlaszcza zwigzane z analizg loci STR
i analizg bioinformatyczna, oraz jesli mozliwe bedzie
maksymalne uproszczenie procedury analizy pro-

error rate in sequencing homopolymeric tracts is
high. These findings put into question the use of
the technology in routine tests carried out in foren-
sic laboratories. It seems that the analysis of STR
loci must become a priority for companies which
seek to incorporate NGS into forensic sciences. In
fact, Illumina’s technology has been proposed for
STR loci analysis [51], and the company offers a fo-
rensic panel containing STR loci (http://www.illu-
mina.com/applications/forensics.ilmn). Life Tech-
nologies is also planning to launch STR analysis
for human identification on the basis of Ion Tor-
rent PGM technology (http://www.slideshare.net/
Lifetech_HID/).

There is no doubt that using NGS increases
the amount of information obtained for STR loci
because the technology brings data about various
allelic variants [48]. Higher resolution improves
the potential of each of the markers under study.
As of now, it is difficult to state precisely whether
both leading technologies (PGM and MiSeq) will
handle equally well the specificity of repetitive mi-
crosatellite sequences. However, if this proves to
be the case, it will undoubtedly mark a key step to-
wards the incorporation of NGS into routine iden-
tification tests in forensic laboratories. Aside from
standard applications which at the current stage
seem to necessitate STR marker analysis, other ide-
as for the application of NGS technology in forensic
investigations are also emerging. Whole genome
analysis has recently been proposed as a method for
the identification of identical twins. The publica-
tion provides evidence that right after the division
of the blastocyst which leads to the development of
identical foetuses rare mutations arise which can
be detected by next-generation sequencing [52].
The finding can be used for the differentiation of
twins. Other applications relying on NGS technol-
ogy which have potential uses in forensic science
include the analysis of several dozen genes which
are significant in cardiac sudden death due to ar-
rhythmia [53] or polymorphic loci that can be ana-
lyzed to determine biogeographic origin or predict
physical traits. It is clear that if technical problems
are overcome - especially those associated with
STR loci analysis and bioinformatic analysis - and
it is possible to maximally simplify the procedure
of sample analysis and library preparation, NGS
may replace capillary electrophoresis. The change
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bek, przygotowania bibliotek, to NGS moze zastgpi¢
elektroforeze kapilarng. Zysk ze zmiany technologii
bedzie znaczny dzieki zwigkszeniu iloéci informacji
z pojedynczej analizy i rozdzielczosci analiz mtDNA
i STR, wiekszej mozliwosci interpretacji mieszanin
DNA oraz znacznemu zwiekszeniu przepustowosci.
Pierwsze aplikacje NGS dla genetyki sadowej sg juz
dostepne, proces petnego wdrozenia nowej techno-
logii opartej na calkowicie innej filozofii moze zaja¢
zaledwie kilka lat.

Wypracowywanie standardéw
w genetyce sadowej — badania i szkolenia

Utrzymanie odpowiednio wysokich standardéw
w tak szybko rozwijajacej si¢ dyscyplinie jak genety-
ka sgdowa wymaga stalego szkolenia ekspertow oraz
wlasciwego informowania i szkolenia odbiorcéw
ekspertyz. Duze znaczenie ma wypracowywanie
wspdlnych standardéw i nastgpnie wdrazanie ich
na poziomie lokalnym. Wydaje sie, ze techniczna
analiza w genetyce sadowej prowadzona na calym
$wiecie przy zastosowaniu jednolitych standardow
oraz protokoldéw i procedur opracowanych przez
producentéw zestawdw analitycznych nie sprawia
obecnie wiekszych trudnosci, zapewniajac przy tym
wysoka automatyzacje badan. Szczegdlnie istotne
jest natomiast ujednolicenie sposobu interpretacji
dowodu z badania DNA i jego prezentacji w s3-
dzie. Istnieje porozumienie dotyczace zastosowania
ilorazu wiarygodnosci (likelihood ratio — LD) jako
sposobu prezentacji wyniku z badania DNA, ale ta
forma wyrazania dowodu z badania genetycznego
wcigz nie jest powszechnie stosowana. Nie ma tez
rekomendacji w kwestiach szczegétowych, zwlasz-
cza w przypadku wspomnianych niepelnych pro-
fili DNA oraz mieszanin DNA, a prace nad tymi
zagadnieniami trwajg [54]. Zasugerowano potrze-
be wykorzystania nowych metod analizy miesza-
nin DNA i ostatnio zaproponowano zastosowanie
w tym celu metod regresji [55]. Lepsza integracja
srodowiska z pewnoscig sprzyja wypracowywaniu,
jak réwniez wdrazaniu wspolnych standardéw ba-
dawczych. Cele te sg realizowane w ramach miedzy-
narodowego projektu EUROFORGEN-NoE, ktéry
prowadzi dzialania na rzecz integracji srodowiska
europejskich genetykdow sadowych, a takze eduka-
cji os6b w zakresie interpretacji dowodu z bada-
nia DNA. Szczegétowe badania przeprowadzone
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in technology will bring a significant benefit by
increasing the amount of information derived
from a single analysis, improving the resolution of
mtDNA and STR analyses, expanding possibilities
for the interpretation of DNA mixtures and mark-
edly increasing the throughput. The first NGS ap-
plications for forensic genetics are already available,
and the process towards complete implementation
of the new technology based on a totally different
philosophy can take up to several years.

Development of standards in forensic
genetics — studies and training

Maintaining appropriate standards in forensic
genetics, which is a very rapidly developing field,
requires ongoing training of experts as well as pro-
viding appropriate information and training to
recipients of expert assessments. It is also of high
importance to work out common standards, and
to implement them at a local level. It seems that
technical analysis in forensic genetics worldwide is
performed on the basis of uniform standards and,
as long as protocols and procedures developed by
manufacturers of analytical kits are followed, it does
not involve major difficulty, while ensuring a high
degree of test automation. However, it is vital to har-
monize the methods for interpreting DNA testing
evidence and presenting it in court. Although there
is a consensus about using the likelihood ratio (LR)
as a means of presentation of DNA test findings,
this form of expressing evidence based on genetic
testing is not commonly employed. Likewise, there
are no recommendations regulating detailed issues,
especially in the case of incomplete DNA profiles
and DNA mixtures mentioned above. Works on
the resolution of these problems are currently un-
der way [54]. Since a need to apply new methods
of analyzing DNA mixtures has been identified, re-
gression methods have lately been proposed for this
purpose [55]. A better integration of the commu-
nity is certainly conducive both to the development
and implementation of common test standards.
Such goals are pursued within the framework of the
international project EUROFORGEN-NoE which
carries out activities aimed at a closer integration
of the community of European forensic geneticists,
and education of people in the area of interpreta-
tion of DNA testing evidence. In-depth studies con-
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przez konsorcjum EUROFORGEN-NoE wykazaly,
ze zdecydowana wiekszos¢ (ok. 83%) laboratoriow
w Europie ma w swoim panelu standardowe analizy
identyfikacyjne w sprawach kryminalnych. Mniej
niz 74% z nich wykonuje analizy i przygotowuje
opinie w sprawach, w ktérych analizowane s3 prob-
ki zawierajace male stezenia DNA, tzw. LT-DNA.
Analize pokrewienstwa wykonuje ok. 71% laborato-
riow (www.euroforgen.eu). Pozytywne jest, ze 88%
laboratoriéw standardowo dokonuje pomiaru ste-
zenia DNA. Ciekawym aspektem uwzglednionym
w ankietach zastosowanych w badaniu przeprowa-
dzonym przez EUROFORGEN-NoE bylo pytanie
o potrzebe szkolen, ktdrg widza laboratoria biorace
udzial w ankiecie. Ponad 80% respondentéw zgto-
sito potrzebe szkolen w zakresie statystycznej inter-
pretacji danych, podczas gdy szkoleniami z zakresu
technicznej analizy zainteresowanych bylo niespel-
na 40% ankietowanych. Wynik ten jasno pokazuje,
co sprawia najwigksze problemy, a wiec gdzie na-
lezy opracowywac¢ skuteczne rozwigzania. Wigk-
szo$¢ laboratoriéw zainteresowana jest interpreta-
cja statystyczng w przypadkach, ktére nalezy uzna¢
za najtrudniejsze - w $§ladach LT-DNA, w ktérych
stwierdzono mieszaning DNA. W prébkach tego
typu bardzo czeste sa zjawiska drop-out i drop-in po-
legajace na braku amplifikacji allelu, ktory w rzeczy-
wistosci jest obecny w DNA badanej osoby (drop-
-out), i pojawieniu si¢ w profilu DNA allelu, ktérego
w rzeczywistosci nie ma w DNA badanej osoby,
a jego obecnos$¢ wynika z minimalnej kontamina-
cji probki lub jest artefaktem reakcji PCR. Zjawiska
te dodatkowo utrudniaja interpretacje mieszanin
DNA. Konsorcjum EUROFORGEN-NoE aktywnie
uczestniczy w pracy nad zagadnieniami szczego-
fowej statystycznej interpretacji dowodu z badania
DNA [55-62]. Z badant EUROFORGEN-NoE wy-
nika, iz ponad 80% jednostek zglosilo posiadanie
akredytacji lub prace nad jej uzyskaniem. Przyczyn
rosngcego znaczenia akredytacji laboratoriow dzia-
tajacych w obszarze genetyki sagdowej mozna doszu-
kiwa¢ si¢ w koniecznosci spetnienia wymagan De-
cyzji Ramowej Rady Unii Europejskiej nr 2009/905/
WSiSW z 30 listopada 2009 r. [63] oraz wzro$cie
$wiadomos$ci odbiorcéw opinii z zakresu badan
sagdowych. Warto podkresli¢, ze rosngca komercja-
lizacja uslug w zakresie badan genetycznych, takze
tych wykonywanych w sprawach kryminalnych, po-
cigga za sobg koniecznos¢ uregulowania prawnego

ducted by the EUROFORGEN-NoE consortium
have demonstrated that a vast majority (ca. 83%) of
European laboratories have in their panel standard
identification analyses in criminal cases. Below 74%
of them carry out analyses and prepare assessments
in cases with samples containing low concentrations
of DNA (so-called LT-DNA). Biological relation-
ship tests are performed by ca. 71% of laboratories
(www.euroforgen.eu). A positive fact is that 88%
of laboratories conduct DNA concentration meas-
urements as a standard part of their activity. An
interesting aspect included in questionnaires used
in the study carried out by the EUROFORGEN-
NoE consortium was the question about the train-
ing need noted by laboratories participating in the
questionnaire. Over 80% of the respondents stated
that training in statistical data interpretation was
needed. In contrast, less than 40% expressed an
interest in training focused on technical analysis.
These results clearly expose the most problematic
areas, i.e. aspects most urgently needing effective
solutions. Most laboratories are interested in statis-
tical interpretation in cases that should be regarded
as the most challenging: LT-DNA traces found to
contain a DNA mixture. Samples of this type are
very frequently affected by “drop-out” and “drop-
in” processes characterized by the absence of am-
plification of an allele which is actually present in
the DNA of the tested person (“drop-out”) and the
emergence in the DNA profile of an allele which is
in fact absent from the tested person’s DNA, but
its presence is due to minimal sample contami-
nation or a PCR artefact. These phenomena add
complexity to the interpretation of DNA mixtures.
The EUROFORGEN-NoE consortium is actively
involved in endeavours investigating detailed sta-
tistical interpretation of DNA testing evidence
[55-62]. It is worthwhile to note that according to
EUROFORGEN-NOE studies over 80% of the facili-
ties are either already accredited or in the process
of obtaining accreditation. Reasons for the growing
importance of accreditation of forensic genetic lab-
oratories should be attributed to the required com-
pliance with provisions set out in Council Frame-
work Decision 2009/905/JHA of 30 November
2009 [63] and to the increased awareness among
recipients of forensic assessments. Importantly, the
growing commercialization of genetic testing ser-
vices - including those carried out in criminal cases
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zwigzanych z tym aspektow, a takze kontroli jakosci
oferowanych ustug. Jak wskazuje praktyka opinio-
dawcza, na sali sadowej w wigkszosci przypadkow
nie kwestionuje si¢ podstaw naukowych dobrze
udokumentowanych metod badawczych stosowa-
nych w laboratoriach genetyki sagdowej, lecz kom-
petencje personelu przeprowadzajacego badania
i aspekty techniczne zwigzane z samg jednostka
wykonujaca oznaczenia. Posiadanie akredytacji
na okreslone metody badawcze dostarcza odbior-
com wynikéw badan niezaleznego dowodu na to,
ze podmiot w obszarach objetych normg PN EN
ISO/IES 17025:2005 spelnia opisane w niej kryte-
ria w kazdym punkcie. W normie zawarto uregu-
lowania odnoszace si¢ do funkcjonowania systemu
zarzadzania jako$cig (obstuga klienta, dzialania
niezgodne z wymaganiami, doskonalenie, dziala-
nia zapobiegawcze i inne) i odpowiadajace za tech-
niczng stron¢ prowadzonych badan (konstrukcja
laboratorium, personel, wyposazenie, sterowanie
jakoscig badan i inne). W skroécie - norma reguluje
wszystkie aspekty majace wpltyw na wydawany wy-
nik badania oraz wymusza na podmiocie okreslenie
stopnia niepewnos$ci wydawanego wyniku. Nalezy
podkresli¢, ze akredytacja nie daje absolutnej gwa-
rancji, ze produkt jest wolny od bledow, nie jest tez
przyznana na zawsze, lecz obowiazuje tylko przez
okreslony czas, po uplywie ktérego powtdrnie we-
ryfikuje sie spelnienie wymagan. Zakres otrzyma-
nej akredytacji reguluje tez obszar badawczy oraz
obiekty do badan, dla ktérych badania wykonywa-
ne s3 metodami akredytowanymi.

Najbardziej aktywna obecnie mi¢dzynarodowa
organizacja zrzeszajaca genetykow sadowych jest
International Society for Forensic Genetics (ISFG).
Dziatajg przy niej rozne grupy jezykowe, co ma sens
w sytuacji, gdy liczba cztonkéw z danej grupy jezy-
kowej jest duza. Zarejestrowanych jest 142 cztonkéw
z Niemiec, 129 z Hiszpanii i 62 z Wielkiej Brytanii.
W szeregach ISFG znajduje si¢ obecnie bardzo nie-
wielu Polakéw — zaledwie 11 (dane z 25.08.2014 r.).
Wydaje sie, ze aktywna role we wdrazaniu wspdl-
nych standardéw w zakresie ekspertyzy DNA w Pol-
sce powinna odgrywa¢ Komisja Genetyki Sadowej
Polskiego Towarzystwa Medycyny Sadowej i Kry-
minologii (PTMSiK). By¢ moze w przyszlosci warto
pomysle¢ o lepszej integracji samych genetykow sa-
dowych, ktérych w skali kraju moze by¢ na pewno
kilkudziesigciu. Wydaje sie, ze wcigz brakuje pod-
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— calls for legal regulation of all associated aspects
and quality control of available services. As the fo-
rensic assessment practice shows, in the majority of
cases courts do not challenge the scientific founda-
tions of well-documented testing methods used by
forensic genetic laboratories, but tend to focus on
the competence of testing personnel and technical
aspects connected specifically with the laboratory
responsible for testing. Holding an accreditation
for using specified testing methods provides recipi-
ents of test results with an independent proof that
a given laboratory - within areas covered by PN EN
ISO/IES 17025:2005 - meets the criteria laid down
in this standard in every respect. The standard con-
tains regulations which can be divided into those
referring to the operation of the quality manage-
ment system (customer service, non-conformances
with requirements, improvement, preventative ac-
tions, etc.) and those concerning the technical side
of tests (laboratory design, personnel, equipment,
testing quality control and others). In brief, the
standard regulates all aspects affecting the issued
test result, and requires the laboratory to define the
degree of uncertainty of the issued result. It needs
to be emphasized that accreditation is not an ab-
solute guarantee that a product is error-free. Also,
accreditation is not granted indefinitely but only
for a specific term after which compliance with re-
quirements is verified again. The scope of accredita-
tion held by an institution also regulates the scope
and objects of testing performed by means of ac-
credited methods.

At present, the most active international or-
ganization associating forensic geneticists is Inter-
national Society for Forensic Genetics (ISFG). The
organization has different language groups, however
this arrangement is only workable if the number of
members from a given language group is large. For
comparison purposes, Germany has 142 registered
members, Spain - 129 members, and the UK - 62.
Poland’s ISFG membership now amounts to 11,
which is a very small number (data of 25 Aug 2014).
It seems that an active role in implementing com-
mon standards of DNA assessment in Poland should
be played by the Committee of Forensic Genetics at
the Polish Society of Forensic Medicine and Crimi-
nology (PTMSIK). In the future, it would be sensible
to take measures for a better integration of the com-
munity of Polish forensic geneticists whose num-
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miotu odpowiedzialnego za ksztalcenie ekspertow
z zakresu analizy DNA w Polsce i kontrole ich wie-
dzy. Realna szansa na uporzadkowanie tego stanu
rzeczy pojawila sie niedawno wraz z nowa specjal-
noscia z zakresu laboratoryjnej genetyki sadowej,
w ktdrej ksztalci¢ si¢ moga osoby majace prawo
wykonywania zawodu diagnosty laboratoryjnego,
a wiec zrzeszone w Krajowej Izbie Diagnostéw La-
boratoryjnych (www.kidl.org.pl).

Na stronie EUROFORGEN-NoE znalez¢ moz-
na liste laboratoriéw, ktére oferuja miejsca dla
przyszlych magistrow i doktoréw (http://www.
euroforgen.eu/training/exchange-options/). Takie
informacje z pewno$cia moga ulatwi¢ zadanie stu-
dentom zainteresowanym zdobywaniem stopni na-
ukowych z genetyki sadowej za granicg. Szkolenia
dla pracownikéw wymiaru sprawiedliwosci, a wigc
potencjalnych odbiorcow ekspertyz genetycznych,
w Polsce koordynuje Krajowa Szkota Sagdownictwa
i Prokuratury (KSSiP), z ktéra wielu genetykéw
sadowych w Polsce aktywnie wspolpracuje. Wy-
daje sie jednak, ze wskazana i pozyteczna bylaby
wspolpraca pomiedzy PTMSiK, w tym samg Komi-
sja Genetyki Sadowej, a KSSiP. Warto wspomnie¢
réwniez o inicjatywach edukacyjnych na poziomie
uniwersyteckim. Specjalizacje na studiach dzien-
nych oferuja uniwersytety w Bialymstoku i Lubli-
nie. Uniwersytety Gdanski, Lodzki, Adama Mic-
kiewicza w Poznaniu, a takze Jagiellonski prowadza
studia podyplomowe z biologii sadowej. Ten ostat-
ni aktywnie wspolpracuje z Instytutem Ekspertyz
Sadowych w Krakowie i wczesniej proponowal te
specjalizacje w ramach studiéw dziennych. Istotna
jest kwestia finansowania badan i szkolen z zakresu
genetyki sadowej. Kazde przedsiewzigcie naukowo-
-badawcze czy szkoleniowe wymaga srodkéw finan-
sowych. Wydaje sig, ze genetyka sadowa wymaga
zwigkszenia nakladéw na badania, gdyz w przeci-
wienstwie do niektérych innych dyscyplin, np. ge-
netyki medycznej, jest skapo finansowana w Euro-
pie. W Polsce jedynym naturalnym celem dla grup
badawczych ubiegajacych si¢ o $rodki na badania
z zakresu genetyki sagdowej jest Narodowe Centrum
Badan i Rozwoju. Warto jednak zauwazy¢, ze agen-
cjatanie finansuje w zasadzie badan podstawowych,
bez ktérych trudno wyobrazi¢ sobie postep w opra-
cowywaniu catkowicie nowych metod badawczych.
Zbadan EUROFORGEN-NoE wynika, ze duza licz-
ba laboratoriéw zaangazowanych w analizy DNA

ber is estimated to be in the range of several dozen.
Moreover, Poland still has no institution responsible
for educating experts in DNA analysis, and for veri-
tying their knowledge. A promising opportunity for
remedying this situation has arisen recently along
with the establishment of a new specialization in
forensic laboratory genetics. The specialization is
available to everyone who is formally authorized to
perform the profession of laboratory technician, i.e.
members of the National Chamber of Laboratory
Diagnosticians (www.kidl.org.pl).

The EUROFORGEN-NoE website has a list of
laboratories offering outplacement possibilities to fu-
ture MA and PhD holders (http://www.euroforgen.
eu/training/exchange-options/). Such information
is definitely useful to students who are interested
in pursuing research degrees in forensic genetics
abroad. Training provided to employees of the Pol-
ish justice system, i.e. potential recipients of genetic
assessments, is coordinated by the National School
of Judiciary and Public Prosecution (KSSiP), an in-
stitution with which many forensic geneticists in
Poland actively cooperate. It seems, however, that it
would be both useful and instructive to ensure co-
operation between PTMSiK (and the Committee of
Forensic Genetics itself), and KSSiP. Another aspect
to be mentioned concerns educational initiatives
launched at the university level. Full-time specializa-
tions are offered by the universities in Bialystok and
Lublin. Post-graduate study programmes are avail-
able at the University of Gdansk, University of Lodz,
Adam Mickiewicz University in Poznan and Jagiel-
lonian University in Cracow. The latter actively co-
operates with the Institute of Forensic Research in
Cracow, and previously ran a full-time specialization
in the field. Another significant aspect concerns the
funding of research and training in forensic genet-
ics. Every undertaking, either research- or training-
oriented, needs financial resources. Forensic genetics
seems to require increased research funding because,
as opposed to certain other disciplines (e.g. medical
genetics), it receives only limited funds across Eu-
rope. In Poland, the only natural target for research
groups engaged in forensic genetic studies is the Na-
tional Centre for Research and Development. It must
be noted, though, that the agency does not essentially
fund basic research. Without it, however, it is diffi-
cult to expect any progress in developing novel study
methods. EUROFORGEN-NOE studies demonstrate
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dla celéw sadowych jest zainteresowana prowadze-
niem badan naukowych, totez wyodrebnienie puli
$rodkéw na badania podstawowe w tej dyscyplinie
zardwno na poziomie europejskim, jak i lokalnym
wydaje si¢ niezbedne.

Podsumowanie

Szybki postep w genetyce sadowej sprawia, ze
konieczna jest wlasciwa edukacja biegtych zajmuja-
cych sie analiza DNA i odbiorcéw ekspertyz, ktorzy
korzystajg z opinii z zakresu analizy DNA. Koniecz-
ne jest wypracowywanie i wdrazanie wspdlnych
standardéw nie tylko na etapie technicznej anali-
zy danych, ale przede wszystkim na etapie inter-
pretacji danych z badania DNA i ich prezentacji
w sadzie. Nowe mozliwosci w genetyce sadowej
zwigzane sg zarowno z udoskonalaniem metod
funkcjonujacych od wielu lat, jak i wprowadza-
niem catkowicie nowych narzedzi badawczych.
Istotne znaczenie na etapie $ledztwa ma baza da-
nych DNA, ale pojawiaja si¢ rowniez inne metody
zawezajace grono osob podejrzanych polegajace
na opisie fenotypu sprawcy przestepstwa. Wkrot-
ce moze doj$¢ do zmiany technologii analizy DNA
w badaniach sadowych, do czego nalezy si¢ od-
powiednio przygotowaé. Wskazana jest wigksza
integracja i aktywno$¢ genetykéw sadowych dzia-
tajacych w Polsce, ich udzial w organizacjach mig-
dzynarodowych (ISFG) oraz lokalnych (PTMSiK),
a w przyszloéci stworzenie wlasnych silnych struk-
tur krajowych. Warto zadbac o sprawnie dzialajace
czasopismo naukowe, ktére miatoby charakter pro-
pagatorski i opiniotworczy.

Publikacja powstata dzigki wsparciu uzyskanemu ze
srodkéw projektu o numerze 285487 (EUROFOR-
GEN-NoE) finansowanego w ramach 7 Programu
Ramowego Unii Europejskiej (FP7/2007-2013).
Autorzy deklarujg brak konfliktu intereséw.
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that a large number of laboratories performing DNA
tests for forensic purposes would also be interested in
pursuing research programmes. Therefore, it seems
necessary to allocate a pool of funds for basic research
in that discipline: both at the EU and local levels.

Summary

Rapid progress in the field of forensic genetics
creates a need for appropriate education of experts
preparing DNA assessments and recipients of assess-
ments based on DNA analysis. It is necessary to work
out and implement common standards not only at the
stage of technical data analysis but, primarily, in the
area of interpretation of DNA testing evidence and
its presentation in court. New possibilities in forensic
genetics arise both from improvements in methods
which have been in use for many years and from the
introduction of completely new research tools. At the
stage of investigation, a key importance is given to the
DNA database, however there are also new methods
- based on phenotype analysis of the crime perpetra-
tor — which allow the investigators to narrow down
the group of suspects. Since a change in forensic DNA
analysis technology is expected to take place soon,
appropriate preparations must be initiated. It is advis-
able to strive towards a better integration and activ-
ity of Polish forensic geneticists. They should become
more closely involved with international organiza-
tions (ISFG) and local agencies (PTMSiK), and aim at
establishing robust national structures in the future.
Another recommendation is to set up an efficiently
operating scientific journal which would both spread
knowledge and influence opinions.

The publication was prepared with support obtained
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