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Abstract

The results of research projects to understand the diversity of the human genome have opened up new avenues of biomedical
research and provided new tools for human identification studies. Genome wide association studies and epigenome wide asso-
ciation studies have enabled the identification of DNA markers that have been implemented and validated as predictive tools
in the field of forensic DNA phenotyping. In the age of genomics, the study of biological traces can reveal the biogeographical
ancestry, physical appearance, age and lifestyle of the perpetrator. The combination of different methods, including forensic
genetic genealogy and prediction of phenotypic features, offers the possibility of significantly narrowing down the pool of sus-
pects, thereby significantly improving the process of solving criminal cases. In general, a limitation is the availability of effective

methods for large-scale DNA analysis that would ensure the forensic level sensitivity of the test.
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1. Information about biogeographical ancestry
encoded in the human genome

The evolution of modern humans has involved
their expansion and adaptation to extremely diverse
environmental conditions and to the exchange of
genes with other human species. This has led to the
phenotype and genotype diversity we observe among
today’s human populations. This diversity is highly
valuable in terms of directing forensic investigations
and identifying culprits. A better understanding of the
human genome variation has led to the establishment
of the concept of the ‘biological witness’, according to
which biological traces in the form of DNA isolated
from a biological sample discovered at a crime scene
may provide reliable information about the criminal

that can be used to complement or replace witness
testimonies.

Inferring the biogeographical ancestry (BGA) by
analysing DNA markers narrows down the suspects
considerably, and is a particularly useful forensic tool,
especially in ethnically diverse populations. Typical
markers containing information about BGA include
single-nucleotide polymorphism (SNP), insertion de-
letion polymorphism (INDEL) and the haplotypes of
chromosome Y and mitochondrial DNA that are spe-
cific to the population inhabiting a given geograph-
ical region [1, 2]. Due to the mode of inheritance,
haploid markers have major limitations with respect
to the inferrence of BGA. They can be used to reveal
a suspect’s biogeographical ancestry on the mother’s
or father’s linage and are less genetically diverse. In
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contrast, markers of autosomal DNA are inherited
from both parents and provide information about the
structure of a population, which can be utilised to de-
tect admixtures of DNA from different populations
and migration events.

Basic research on population biodiversity con-
ducted by anthropologists and geneticists has yielded
very reliable data for the development of BGA tests.
Particularly important in this respect have been the
HapMap and the 1000 genomes projects [3, 4], as
a result of which many markers and methods for the
inferrence of BGA for forensic purposes were devel-
oped [5].

Snipper, a dedicated app (http://mathgene.usc.es/
snipper/), provides algorithms for the interpretation of
data from 34 SNP and 46 INDEL loci and ensures the
resolution of BGA inference at the level of Europe,
Africa, East Asia, America and Oceania. Genetic data
needed to predict BGA can be collected using tradi-
tional methods (minisequencing followed by capillary
electrophoresis), or more advanced ones incorporating
high-throughput sequencing [6]. Snipper has different
display options for the results of a BGA analysis, in-
cluding the options to use a Bayesian calculator, multi-
nomial regression or genetic distance. Complementa-
ry data for biogeographical inference can be obtained
from the FROG-kb database (https://frog.med.yale.
edu/FrogKB/) [7, 8], which allows users to calculate
the relative probabilities of biogeographical ancestry
based on profiles determined with various SNP marker
tests. Recently, the VISAGE consortium has proposed
amethod that incorporates combined data that includes
autosomal SNP (including 21 microhaplotypes), ChrY
and ChX. The benefits of this extended panel of 226
markers are an increased inference resolution that in-
cludes regions in the Middle East and South Asia, im-
proved analysis of mixed BGA, and inference in case
of some DNA mixtures [9].

Forensic DNA laboratories also employ com-
mercial solutions, which implement the DNA var-
iants selected by forensic geneticists tested using
high-throughput sequencing, such as ForenSeq DNA
Signature Prep Kit or Precision ID Ancestry Panel.
An interesting solution is the PhenoTrivium which,
in addition to 163 autosomal markers for the analy-
sis of BGA, also contains 120 markers located on the
Y chromosome [10]. Complementary to the list of
markers for the inferrence of biogeographical ancestry
are the 41 pigmentation markers included in the Hlris-
Plex-S algorithm, which will be discussed in more de-
tail in Section 2.

Lastly, genomic predictors of BGA are available that
provide a very good global resolution. An example is

the Geographic Population Structure (GPS) algorithm.
The GPS classifier draws biogeographical information
from 40,000-130,000 SNP polymorphisms [11]. From
a technical standpoint, analysing such a vast number
of markers in forensic DNA laboratories is problem-
atic, due to the necessity of using a DNA microarray
requiring large amounts of DNA. However, research is
underway on genomic methods that will also meet the
forensic standards. Determining the biogeographical
ancestry helps in the development of a culprit’s genet-
ic portray and provides indirect information about his
or her physical phenotype. Describing an individual’s
physical traits in more detail requires analysis of genes
and genetic variants that directly affect the appearance,
many of which have already been identified.

2. Prediction of human physical traits

Research on differences in phenotypes of mo-
nozygotic twins has shown that genes are important
contributors to physical traits. Many studies have
confirmed the high heritability of the human physical
phenotype (65-95%), as well as the major importance
of additive gene effects in the shaping thereof [12].
However, the genetic prediction of physical traits is
very difficult due to the polygenic nature of physical
traits. Research indicates that even eye colour, which
was initially classified among the traits with a Men-
delian inheritance, is determined by dozens of genes
[13]. A particularly complex physical trait is height
which, according to the literature, is affected by ge-
netic variants located in over 7,000 segments of the
human genome [14]. Genes that control the human
phenotype are identified through genome-wide associ-
ation studies (GWAS). Detecting rare variants of DNA
that contribute to a person’s physical traits often re-
quires the assessment of many hundreds of thousands
of people with diverse phenotypes. In order to develop
predictive algorithms with which the phenotype of an
unknown person can be determined within a particular
degree of probability based on a DNA sample, it is
necessary to use additional datasets of a sufficient size.

There are many reports concerning algorithms that
enable the prediction of pigmentation traits. Where-
as a majority of these algorithms were developed for
determining eye colour (the least genetically com-
plicated trait), some can also predict a person’s hair
colour or skin colour. A unique tool in this regard is
the aforementioned HlrisPlex-S. It combines two ele-
ments necessary for an analysis: a genetic test to col-
lect the data; and an algorithm to interpret that data.
With respect to data collection, HlrisPlex-S can be
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used in both the traditional version (minisequencing)
and in a version based on high-throughput sequenc-
ing. In turn, the statistical interpretation in HIrisPlex-S
utilises three separate predictive algorithms [15, 16].
The simplest algorithm for the prediction of eye colour
uses only 6 polymorphic SNP positions across 6 genes,
including HERC2 and OCA2. The complex of these
two genes is the most significant contributor to human
eye colour, with variant C in the HERC2 determining
blue eyes [17]. There is a long list of publications that
present predictive methods for the pigmentation phe-
notype, especially the colour of the iris. However, only
the HIrisPlex-S algorithms have been commercialised
[18, 5]. Predicting the colour of one’s eyes, hair and
skin with HlrisPlex-S only requires 41 SNP variants,
which indicates that the genetic architecture of pig-
mentation traits is relatively simple. Nonetheless, it
should be noted that the assessment of physical traits
through genetic tests is a probabilistic classification.
The accuracy of the prediction depends on the pheno-
type category and involves a risk of wrong classifica-
tion, even for eye colour. Research clearly indicates
that the risk of a wrong classification in the case of
a blue or brown eye colour is small. However, the risk
increases for the intermediate iris colours. A practical
measure of the accuracy of predictive models (genetic
classifiers) for qualitative variables is the area under
curve (AUC), which describes both the sensitivity and
specificity of a model. An AUC of 1 denotes a 100%
correct classification. A value of 0.5 means that ex-
planatory variables (in the case of genetic classifiers,
genetic variants) do not increase the probability of
classifying a given sample to the correct phenotype
category. In the case, the AUC is 0.91 for blue eyes
and 0.93 for brown eyes. For the intermediate colours,
the value drops to 0.72 [18]. Another important con-
sideration is that each marker included in a predictive
model affect the results differently, whereas a lack of
some predictors prevents a classification altogether. In
the case of eye colour, a critical marker is the position
rs12913832 in the HERC?2 gene, without which a pre-
dictive analysis is impossible.

In the subject literature, predictive methods for
other physical traits are also proposed, which are with-
out a doubt useful for describing an unknown culprit,
as they allow for the prediction of extreme height [19],
hair shape [20] and progress of greying and balding
[21, 22]. Although these traits can be used to differ-
entiate persons, the genetic prediction methods for
such phenotypes are complex (i.e. they require more
markers to analyse) and are poorly validated, which
makes them less popular in practice [18]. A great-
ly anticipated method among forensic experts is one

that could predict a person’s facial appearance. Such
a method would make it possible to directly identify
a culprit by analysing a biological sample collected
at the crime scene. However, the research in this area
is highly demanding, primarily due to the complexity
of the facial phenotype. Nonetheless, the first meth-
ods have already been proposed, despite the difficul-
ties. They take advantage of differences in the facial
morphology depending on one’s biogeographical an-
cestry and sex and, to a lesser extent, also utilise an
analysis of the genes responsible for shaping the facial
phenotype [23].

A key element of predictive DNA testing for fo-
rensic purposes is collecting the genetic data, i.e. per-
forming a genetic analysis of the biological traces. In
this case, predictive tests face the same difficulties as
those related to a traditional human identification anal-
ysis based on STR markers. The difficulty with exam-
ining biological traces lies with the degradation and
contamination of samples collected at the crime scene.
Unfortunately, genome-wide sequencing — a seeming-
ly universal solution for biological trace analyses — is
impractical. Genome-wide sequencing has performed
well in paleogenetic studies, in which the research-
ers have accepted the fact that most of the resulting
sequence reads are derived from the DNA of the mi-
croorganisms accompanying human remains. Foren-
sic researchers use various targeted genetic panels to
analyse selected segments of the human DNA. Intense
research is being conducted on the genetic prediction
of the physical phenotype for forensic purposes. How-
ever, the use of genetic methods in this area continues
to be the subject of scientific, legal and ethical debates.
In some countries, such as the Netherlands, the use of
predictive methods for physical traits is regulated by
law.

3. Significance of information about age
in forensic investigations

Establishing the age of a culprit may considerably
speed up an investigation, both in criminal cases and
in the identification of human remains. Forensic scien-
tists have for many years sought a method to predict
human age. A breakthrough took place after effective
markers were found in the human methylome as part
of the research on genomic variation. DNA methyla-
tion is a chemical modification that provides control
over the expression of genes. Although methylation
may occur in response to environmental factors, it is
largely pre-programmed and related to the develop-
ment of every organism. Of greatest importance for
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genome function is the attachment of a methyl group
to cytosines in CG dinucleotide sequences, which are
observed especially in gene promoter regions, where
they form so-called CpG islands. An increase in the
methylation level in these regions downregulates the
gene expression.

A study demonstrated that about 30% of methyla-
tion changes within the human genome correlate sig-
nificantly with age [24]. This finding opened up a new
direction in research involving the development of
methods for estimating human age based on genome
methylation levels. Epigenetic clocks are mathemati-
cal algorithms, which are used to infer a person’s age
from information obtained about methylation levels in
selected CpG sites. Consequently, age predictors were
created by applying machine learning methods to sets
of data about DNA methylation levels. The evolution
of this line of research has led to the development of
new generations of clocks, calibrated based on the
participants’ health information, including significant
biochemical parameters of the blood [25]. As a result,
second- and third-generation clocks are now able to
determine a person’s rate of ageing. With these meth-
ods, researchers can assess a person’s biological age,
physical condition, health or even approximate time of
death [26, 27, 28, 29].

The methods of epigenetic age estimation have
been developed based on sets of data on DNA meth-
ylation, collected using the specific DNA microarrays.
However, an analysis of microarrays requires large
amounts of high-quality DNA which is known to be
difficult to achieve in forensics. The most popular
epigenetic clocks use information about DNA meth-
ylation in 10 or even 1030 cytosines, located across
various segments of the genome [26, 30, 29]. The ear-
liest clocks were calibrated based on the participants’
calendar age, which makes them the most suitable for
estimating an individual’s chronological age, and con-
sequently, for use in forensics.

The study of biological traces containing small
amounts of DNA has required the development of
specific methods for measuring DNA methylation. Al-
though these methods are highly sensitive, they can
only analyse small number of CpG sites. As a result,
the markers must be carefully selected in order to cor-
relate well with the age. One of the first methods of
this type was proposed by a Polish research consorti-
um [31]. This predictive algorithm utilises data about
the methylation levels of 5 CpG sites in the ELOVL?2,
MIR29B2C, TRIM59, KLF14 and FHL2 genes. The
method underwent an effective validation through
numerous studies conducted among different popu-
lations, including non-European ones. Furthermore,

a set of 5 markers from the study by Zbie¢-Piekarska
et al. (2015) became the foundation for the develop-
ment of advanced algorithms that allow for the estima-
tion of age based on blood, saliva and bones [31, 32].
In the original study by Zbie¢-Piekarska et al. (2015),
the methylation data was collected using pyrosequenc-
ing. Later studies also used other methods, including
high-throughput sequencing [31, 33].

In cases of sexual offences, semen analysis is often
used and age prediction in such samples can be impor-
tant at the investigation stage. However, research has
shown that the DNA methylation pattern of sperm is
completely different from that of somatic cells [34]. Pi-
oneering research on the development of an age analy-
sis method involving semen was conducted by a team
from South Korea, who identified three CpG sites
that significantly correlated with age (cg06304190 in
the TTC7B gene, cg06979108 in the NOX4 gene and
cg12837463) [35]. The VISAGE research consortium
has also conducted studies on this subject [36].

Collecting DNA methylation data is very difficult
because the analysis is quantitative in nature, and the
conversion stage of the non-methylated cytosines per-
formed by bisulfite treatment has a degrading effect on
the DNA. Moreover, the PCR reaction of the convert-
ed DNA is much more difficult to design and optimise.
As a result, methods of DNA methylation analysis
require a large amount of template DNA, while the
simultaneous amplification of multiple loci presents
its own significant challenge. An interesting solution
that employs the AmpliSeq method for a simultaneous
analysis of 161 CpG sites involved in four epigenetic
age clocks was proposed in a recent study [37].

It is worth noting that determining age is exceed-
ingly useful for the interpretation of predictions of
age-related traits, such as hair greying or balding.
Without information about a person’s age, the genetic
data may even lead to false interpretations of the phe-
notypes, and the reports provided to investigative au-
thorities could be misleading. Therefore, it seems that
the DNA analysis methods used at the investigation
stage have practical value as long as they are applied
jointly, which in some countries is restricted by the
legal regulations [38].

A separate topic that has appeared in the literature
is the application of epigenetic methods for age esti-
mation in migration cases, which involve determining
the age of persons who do not possess any documents
containing such information [39]. The difficulty in us-
ing epigenetic methods for this purpose is due to their
limited accuracy due to the variation in the rate of age-
ing of the human population, the error in measuring
DNA methylation due to imperfect methods, and at
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the same time the need to achieve high assay accuracy
with virtually no margin of error, which is acceptable
in studies of a predictive nature.

Methylation age is estimated increasingly frequent-
ly in forensic DNA laboratories, due to its high level
of practicality and accuracy (an error of 3-5 years).
Furthermore, the development of DNA sequencing
methods is allowing for further improvements in the
current methods of age estimation.

4. Lifestyle information contributes
to the profile of a culprit

Age estimation is only one of many practical uses
of DNA methylation analysis in forensics. The DNA
methylation pattern is largely heritable and constitutes
part of the ageing processes. However, a person’s age-
ing rate is also affected by the environment, and DNA
methylation itself is considered to be a bridge con-
necting genes and environmental factors. Consequent-
ly, various external factors may modify the methyla-
tion levels in different CpG sites. Research indicates
that the analysis of DNA methylation in the human
genome may reveal traces of the effect of the envi-
ronment, which in turn allows for a selection of the
epigenetic markers of various environmental factors
[40]. Sites within the genome that have been affect-
ed by a given environmental factor can be identified
using epigenome-wide association studies (EWAS),
which are similar to GWAS. In particular, EWAS can
be used to find particular methylation changes caused
by specific environmental factors. The subjects are un-
related individuals with varying degrees of exposure
to specific environmental factors. The method has pro-
vided very promising results in the case of the effects
of smoking and alcohol use.

Smoking is known to have an exceptionally strong
influence on DNA methylation levels. Many CpG sites
have been identified that allow a tested person to be
classified as a smoker or non-smoker. Furthermore,
samples from current smokers, past smokers and never
smokers have been classified correctly. These models
use the DNA methylation data contained in several or
more CpG markers [41, 42, 43, 44]. A predictor de-
signed by Maas et al. uses information about the DNA
methylation levels across 13 CpG sites and is high-
ly accurate with an AUC of 0.901. The algorithm can
also detect former smokers and never smokers [44].
The best-validated smoking marker is the AHRR gene.
According to a study by Maas et al. (2019), a single
cytosine in the AHRR gene enables the prediction with

an AUC of 0.88. The product of the gene takes part in
the degradation of environmental toxins.

Alcohol use is another factor that strongly affects
the human methylome. A model for the epigenetic
prediction of high alcohol consumption, developed
using 144 CpG sites, showed a very satisfactory ac-
curacy with an AUC > 0.9. The predictor was devel-
oped based on an analysis of the blood methylome of
over 9,000 persons of European origin. A total of 363
cytosines correlating with alcohol consumption were
identified, and predictive models were proposed based
on 5, 23, 78 and 144 markers [44]. A study conducted
on an independent sample confirmed the effectiveness
of this model, although a slightly lower accuracy was
obtained (AUC = 0.78). Interestingly, good results
(AUC = 0.83) were obtained with alternative predic-
tive models based on fewer markers (5 and 23 CpG
sites), which were proposed in a study by Liu et al.
(2018) and Maas et al. (2021) [45, 46]. It is worth not-
ing that an analysis involving few markers is prefera-
ble in the case of forensic investigations.

Future models based on analyses of DNA meth-
ylation can be expected to prove helpful in revealing
a culprit’s other traits and habits. Basic research is un-
derway aimed at identifying CpG sites that indicate
correlations between the methylation levels and the
use of psychoactive substances, culinary preferences,
physical activity and exposure to stress.

Of particular interest is the potential of methylome
analysis to predict body weight. Body weight is an im-
portant part of the description of an unknown culprit
and is a vital complement to research on the prediction
of a person’s physical appearance. A study demon-
strated that a model based on 397 CpG sites explained
as much as 32% of variation in the BMI, which al-
lowed for predictions of the BMI at an acceptable
level [47]. Errors in the classification occurred in per-
sons with characteristic biochemical blood profiles. It
means that the identified CpG sites are markers of the
observed BMI, as well as markers of the body mass
indicator on a molecular level. Consequently, because
a high BMI predisposes a person to developing many
diseases, this predictor may prove to have clinical sig-
nificance. Information about a person’s physique is
certainly useful when describing a culprit; however, it
can also have a medical aspect, which forensic science
has been avoiding. Nonetheless, such limitations may
disappear in future, as medical data continues to be
collected on a large scale in databases, which may in
some cases greatly speed up identifying a culprit.
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5. Summary

DNA isolated from biological traces is a valuable
source of information for forensic investigations. Con-
temporary forensic genetics involves not only the iden-
tification of persons by comparing DNA profiles, but
also directing investigations by revealing relevant in-
formation about unknown culprits. The application of
a DNA analysis at the investigative stage in forensics
is limited by the technical obstacles and gaps in fun-
damental knowledge about the practical importance of
variation in the human genome. However, research on
the genetic architecture of traits with a high potential
for identification, such as facial features, is progress-
ing. High-throughput sequencing technology is still
difficult to use in forensic DNA laboratories. Further-
more, preparing DNA libraries and the sequencing
process itself take up more time than the traditional
methods of DNA variation analysis and standard ge-
netic analysers. The necessity to store large amounts
of data and to perform often uneasy bioinformatics
analyses, followed by interpreting the results obtained
for hundreds or thousands of DNA markers, means
that not every laboratory will opt to implement new
technologies if they only prove useful in a few crim-
inal cases. One should also keep in mind the possi-
bility of analysing non-human DNA for identification
purposes. Recent studies have shown that analysing
the environmental microbiome may provide informa-
tion about the geographical origin of a sample [48]. In
light of the above considerations, it can be concluded
that forensic genetics is still a developing field, which
continues to provide new research tools for the human
identification.
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BADANIA DNA DLA CELOW DOCHODZENIOWO-SLEDCZYCH —

OPIS SPRAWCY PRZESTEPSTWA

1. Informacja o pochodzeniu biogeograficznym
zapisana w genomie czlowieka

Ewolucja czlowieka wspolczesnego wigzata sie¢
z jego ekspansjg i dostosowaniem do skrajnie réznych
warunkéw $rodowiskowych, a takze wymiang genow
z innymi napotkanymi gatunkami ludzi. Doprowadzito
to do zréznicowania na poziomie fenotypu i genotypu,
ktére obserwujemy we wspoélczesnie zyjacych popu-
lacjach ludzkich. Zréznicowanie to ma duza wartos¢
w ukierunkowaniu sledztwa i procesie identyfikacji prze-
stepcow. Lepsze poznanie zmienno$ci genomu cztowie-
ka doprowadzito do powstania koncepcji $wiadka biolo-
gicznego, ktora zaktada, ze $lad biologiczny, a doktadnie
DNA wyizolowany z probki biologicznej ujawnionej na
miejscu zdarzenia kryminalnego, moze stanowi¢ zrodto
cennych informacji o przestepcy, umozliwiajacych uzu-
petnienie lub zastapienie zeznan swiadkow przestepstwa.

Okreslenie pochodzenia biogeograficznego poprzez
analiz¢ markerow DNA w opisie sprawcy przestepstwa
istotnie zaweza grono 0sob podejrzanych i jest szczegdl-
nie przydatnym narzedziem dochodzeniowo-$ledczym,
zwlaszcza w populacjach wieloetnicznych. Markery za-
wierajace informacje o biogeografii to zazwyczaj poli-
morfizm pojedynczo nukleotydowy SNP, ale rowniez po-
limorfizm insercyjno-delecyjny INDEL, a takze haploty-
py chromosomu Y i DNA mitochondrialnego specyficzne
dla populacji zamieszkujacych rézne regiony geograficz-
ne [1, 2]. W zwiagzku ze sposobem dziedziczenia marke-
ry haploidalne majg istotne ograniczenia w zastosowaniu
do badania pochodzenia biogeograficznego. Pozwalaja
na ujawnienie pochodzenia biogeograficznego w linii
matki lub ojca, a takze charakteryzuja si¢ mniejszym
zroznicowaniem genetycznym. Przeciwnie, dziedziczo-
ne po obojgu rodzicach markery autosomalnego DNA
dostarczaja informacji na temat struktury populacji, co
pozwala na wykrywanie domieszek DNA pochodzacego
z rdznych populacji, a takze zdarzen migracji.

Badania podstawowe prowadzone przez antropolo-
gow 1 genetykow nad bior6znorodnoscia populacji ludz-
kich dostarczyty bardzo dobrych danych do opracowania
testow na pochodzenie biogeograficzne. Jak wspomnia-
no wczesniej, szczegdlnie duze znaczenie miaty badania
przeprowadzone w ramach projektoéw HapMap, a nastep-
nie 1000 genomow [3, 4]. W konsekwencji zapropono-
wano wiele markeréw i metod umozliwiajacych analizg
pochodzenia biogeograficznego dla celéw sadowych [5].

Dedykowana dla tego celu aplikacja Snipper (http://
mathgene.usc.es/snipper/) udostgpnia algorytmy pozwa-
lajace na interpretacj¢ danych z 34 SNP oraz 46 loci

INDEL i zapewnia rozdzielczo$¢ na poziomie Europa —
Afryka — Azja Wschodnia — Ameryka — Oceania. Dane
genetyczne potrzebne do przeprowadzenia predykcji po-
chodzenia biogeograficznego mozna zebra¢ za pomoca
metod klasycznych (minisekwencjonowanie potaczone
z elektroforezg kapilarng) lub bardziej zaawansowanych
opartych na technologii sekwencjonowania wysokoprze-
pustowego [6]. Snipper umozliwia przedstawienie wy-
niku analizy pochodzenia biogeograficznego na roézne
sposoby, w tym zastosowanie kalkulatora bayesowskie-
go, regresji wielomianowej oraz dystansu genetycznego.
Komplementarnych danych w zakresie wnioskowania nt.
biogeografii dostarcza baza FROG-kb (https://frog.med.
yale.edu/FrogKB/) [7, 8]. Umozliwia ona obliczenie
wzglednych prawdopodobienstw pochodzenia biogeo-
graficznego na podstawie profili oznaczonych za pomoca
réznych paneli markerow SNP. Niedawno konsorcjum
VISAGE zaproponowato metode, ktora korzysta z pota-
czonych danych SNP autosomalnych (w tym 21 mikro-
haplotypow), ChrY i ChrX. Ten poszerzony panel 226
markerow pozwala na zwigkszenie rozdzielczosci pre-
dykcji o regiony Srodkowego Wschodu oraz Azji Potu-
dniowej, skuteczniejsza analiz¢ mieszanego pochodzenia
biogeograficznego, a takze na wnioskowanie w przypad-
ku niektorych mieszanin DNA [9].

W kryminalistycznych laboratoriach DNA stosowa-
ne sg takze komercyjne rozwigzania, ktére polegaja na
zastosowaniu zestawow do analizy wyselekcjonowanych
przez genetykow sadowych wariantow DNA metoda se-
kwencjonowania wysokoprzepustowego, jak ForenSeq
DNA Signature Prep Kit czy Precision ID Ancestry Pa-
nel. Ciekawym rozwigzaniem jest panel PhenoTrivium,
ktéry poza 163 markerami autosomalnymi umozliwia-
jacymi analiz¢ pochodzenia biogeograficznego zawiera
dodatkowo 120 markerow zlokalizowanych na chromo-
somie Y [10]. Liste markerow pozwalajacych na ustale-
nie pochodzenia biogeograficznego uzupetnia 41 mar-
kerow pigmentacyjnych wchodzacych w sktad algoryt-
mu HIrisPlex-S, o ktorym wigcej informacji pojawi si¢
w rozdziale 2.

Znane s3 wreszcie genomiczne predyktory pochodze-
nia biogeograficznego zapewniajace bardzo dobrg roz-
dzielczo$¢ w skali globalnej, do ktorych nalezy algorytm
GPS (geographic population structure). Klasyfikator
GPS czerpie informacj¢ o biogeografii z 40 000—-130 000
polimorfizméw SNP [11]. Technicznie analiza tak duze;j
liczby markerow w kryminalistycznych laboratoriach
DNA jest problematyczna ze wzgledu na koniecznos¢
zastosowania metody mikromacierzy DNA wymaga-
jacej duzych ilosci DNA, ale prowadzone sa prace nad



26

W. Branicki

metodami genomicznymi, ktére jednoczesnie zaspokaja-
lyby wymagania kryminalistyki. Okre$lenie pochodzenia
biogeograficznego jest pomocne w opracowaniu portretu
genetycznego sprawcy przestepstwa, posrednio informu-
jac o jego ogdlnym fenotypie fizycznym. Do doktadne-
go opisu cech fizycznych konieczna jest analiza genow
1 wariantéw genetycznych, z ktérych wiele zostalo juz
zidentyfikowanych, a ktore bezposrednio wptywaja na

wyglad.

2. Predykcja cech wygladu czlowieka

Badania nad zréznicowaniem fenotypu bliznigt mo-
nozygotycznych wykazaly, ze geny maja istotne zna-
czenie w ksztattowaniu cech wygladu. Wysoki poziom
odziedziczalno$ci fenotypu fizycznego czlowieka (na
poziomie 65-95%) potwierdzono w licznych badaniach
naukowych. Jednocze$nie wykazano duze znaczenie ad-
dytywnych efektow gendéw w ksztaltowaniu fenotypu
fizycznego [12]. Genetyczna predykcja cech fizycznych
sprawia jednak duze trudnosci ze wzgledu na ich polige-
nicznos¢. Z przeprowadzonych badan wynika, Ze nawet
kolor oczu, ktory poczatkowo genetycy klasyfikowali
w grupie cech o dziedziczeniu mendlowskim, jest deter-
minowany przez kilkadziesiat genéw [13]. Cechg fizycz-
ng o wyjatkowej ztozonosci jest wzrost cztowieka, ktory
— jak wynika z przeprowadzonych badan — pozostaje pod
wplywem wariantow genetycznych zlokalizowanych
w ponad siedmiu tysigcach segmentéw genomu czto-
wicka [14]. Identyfikacje genéw kontrolujacych fenotyp
czlowieka prowadzi si¢ poprzez petnogenomowe bada-
nia asocjacyjne (GWAS). Wykrycie rzadkich wariantow
DNA istotnych w determinacji cech wymaga czgsto zba-
dania wielu setek tysigcy 0sob o zréznicowanym fenoty-
pie. Do opracowania algorytméw predykcyjnych, dzieki
ktorym po zbadaniu probki DNA mozna z okreslonym
prawdopodobienstwem ustali¢ fenotyp fizyczny niezna-
nej osoby, konieczne jest zastosowanie dodatkowych
zbiorow danych o odpowiedniej liczebnosci.

W literaturze mozna odnalez¢ wiele raportéw na
temat algorytmow, ktore umozliwiaja predykcje cech
pigmentacyjnych. Najwigcej z nich opracowano dla
koloru oczu (najmniej skomplikowanej pod wzgledem
genetycznym cechy), ale sa tez dostepne metody do pre-
dykcji koloru wlosow i skory. Wyjatkowym narzedziem
jest wspomniana wcze$niej metoda HIrisPlex-S. Jest
ona zlozona z dwoch elementoéw niezbgdnych do prze-
prowadzenia catego procesu analizy, tj. testu genetycz-
nego umozliwiajacego zebranie danych oraz algorytmu
pozwalajacego na ich interpretacje. Na etapie zbierania
danych genetycznych metoda moze by¢ stosowana za-
réwno w wersji klasycznej (minisekwencjonowanie), jak
réwniez w wersji opartej na zastosowaniu sekwencjono-
wania wysokoprzepustowego, a na etapie statystycznej

interpretacji danych korzysta z trzech odrebnych algo-
rytméw predykcyjnych [15, 16]. Najprostszy algorytm
do predykcji koloru oczu oparty jest na zaledwie 6 poli-
morficznych pozycjach SNP z 6 genow, w tym HERC2
1 OCA2. Kompleks tych dwoch genow jest najwazniejszy
w ksztaltowaniu koloru oczu, a wariant C w genie HERC?2
jest odpowiedzialny za niebieski kolor oczu u czlowieka
[17]. Lista publikacji, w ktorych przedstawiono metody
predykeji fenotypu pigmentacyjnego, zwtaszcza koloru
teczowki oka, jest dluga, ale to algorytmy HIrisPlex-S
zostaty skomercjalizowane [18, 5]. Predykcja koloru
oczu, wloséw 1 skory za pomoca metody HIrisPlex-S
wymaga analizy zaledwie 41 wariantow SNP, co wska-
zuje na stosunkowo mato skomplikowang architekture
genetyczng cech pigmentacyjnych. Nalezy pamigtaé, ze
okreslanie cech wygladu poprzez badania genetyczne
to probabilistyczna klasyfikacja. Doktadnos¢ predykeji
zalezy od kategorii fenotypowej 1 wiaze si¢ z ryzykiem
btednej klasyfikacji nawet w przypadku koloru oczu.
Z badan jasno wynika, ze ryzyko nieprawidtowej klasy-
fikacji niebieskiego koloru oczu jest niewielkie i podob-
nie rzecz si¢ ma z kolorem brazowym. Jednak ryzyko to
roénie dla posrednich kolorow teczéwki oka. Praktyczna
miarg doktadno$ci dziatania modeli predykcyjnych (kla-
syfikatorow genetycznych) dla zmiennych jako$ciowych
jest parametr AUC (area under curve), ktdry opisuje
jednoczesnie czutos¢ i specyficznos¢ modelu. Wartosc
AUC réwna 1 oznacza 100% prawidtowych klasyfikacji,
natomiast warto$¢ 0,5 oznacza, ze zmienne wyjasniajace
(w przypadku klasyfikatorow genetycznych — warianty
genetyczne) nie zwigkszaja prawdopodobienstwa zakla-
syfikowania probki do wtasciwej kategorii fenotypowe;j.
Dla niebieskiego koloru oczu AUC = 0,91, dla brazowe-
go AUC = 0,93, natomiast dla kategorii koloréw posred-
nich wartos$¢ ta spada do AUC = 0,72 [18]. Istotne jest
réwniez to, ze poszczegdlne markery wlaczone w mo-
del predykcyjny maja rézny wptyw na wynik badania,
a brak niektorych predyktorow uniemozliwia przeprowa-
dzenie klasyfikacji. W przypadku koloru oczu krytycz-
nym markerem jest wlasnie pozycja rs12913832 w genie
HERC?2 — bez niej analiza predykcyjna jest niemozliwa
do przeprowadzenia.

W literaturze mozna znalez¢ rowniez wiele doniesien
na temat metod predykcji innych cech wygladu fizycz-
nego. Z pewnos$cig sg one przydatne w opisie nieznane-
go sprawcy przestepstwa, gdyz umozliwiaja predykcje
ekstremalnie wysokiego wzrostu [19], ksztattu wlosow
[20], stopnia zaawansowania siwienia i tysienia [21, 22].
Sa to cechy przydatne w réznicowaniu ludzi, ale metody
predykcji genetycznej tych fenotypow sg bardziej zto-
zone (np. wymagaja analizy wigkszej ilosci markerow),
stabiej zwalidowane i przez to rzadziej stosowane w
praktyce [18]. Duze oczekiwania wigze si¢ z predykcja
wygladu twarzy w kontekscie kryminalistycznym. Taka
metoda mogtaby umozliwi¢ bezposrednig identyfikacje
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sprawcy przestepstwa po zbadaniu probki biologicznej
ujawnionej na miejscu zdarzenia. Prace badawcze w tym
obszarze sa jednak bardzo wymagajace, glownie ze
wzgledu na ztozono$¢ fenotypu twarzy. Mimo trudnosci
zaproponowano juz pierwsze metody predykcji wygladu
twarzy. Polegaja one w duzej mierze na wykorzystaniu
réznic w jej morfologii zaleznych od pochodzenia bio-
geograficznego, a takze plci, a w mniejszym stopniu na
badaniu genéw odpowiedzialnych za ksztaltowanie feno-
typu twarzy [23].

Kluczowym elementem predykcyjnego badania DNA
dla potrzeb sadowych jest zebranie danych genetycz-
nych, a wiec przeprowadzenie analizy genetycznej sladu
biologicznego. Testy predykcyjne musza w tym wypadku
zmierzy¢ si¢ z tymi samymi problemami, ktore wigza si¢
z klasyczng analizg identyfikacyjna opartg na zastosowa-
niu markeréw STR. Trudnos¢ badania sladow biologicz-
nych wigze si¢ z problemami degradacji i kontaminacji
probek zabezpieczanych na miejscu zdarzenia kryminal-
nego. Niestety malo praktyczne jest sekwencjonowanie
petnogenomowe, ktore wydawacé by si¢ moglo uniwer-
salnym rozwigzaniem analizy §ladow biologicznych.
Zastosowanie tej metody dobrze sprawdzito si¢ w bada-
niach paleogenetycznych, gdzie pogodzono si¢ z faktem,
ze wigkszo$¢ odczytow sekwencji z przeprowadzonej
analizy pochodzi z DNA mikroorganizméw towarzysza-
cych szczatkom ludzkim. W badaniach sadowych stoso-
wane s3 réznego rodzaju celowane panele genetyczne,
ktore umozliwiajg analiz¢ wybranych segmentow ludz-
kiego DNA. Genetyczna predykcja fenotypu fizycznego
w kryminalistyce jest obszarem badawczym, w ktérym
wcigz prowadzone sg intensywne badania. Zastosowanie
metod genetycznej predykeji cech fenotypowych w prak-
tyce wcigz jest przedmiotem dyskusji na gruncie nauko-
wym, prawnym i etycznym. W niektorych krajach, jak na
przyktad w Holandii, stosowanie metod predykcji cech
wygladu zostato uregulowane prawnie.

3. Znaczenie informacji o wieku czlowieka
na etapie Sledztwa

OdpowiedZ na pytanie, w jakim wieku byt spraw-
ca przestepstwa, moze istotnie przyspieszy¢ $ledztwo.
Okreslenie wieku moze by¢ pomocne zarowno w $ledz-
twach prowadzonych w sprawach kryminalnych, jak
i w sprawach identyfikacji szczatkéw ludzkich. W na-
ukach sagdowych od wielu lat poszukiwano skutecznych
metod predykcji wieku cztowieka. Przetom nastapit
dzigki badaniom podstawowym nad zmiennoscig ge-
nomu, a skuteczne markery odnaleziono w metylomie
cztowieka. Metylacja DNA to chemiczna modyfikacja,
ktéra umozliwia kontrole ekspresji genéw u cztowieka.
Moze ona stanowi¢ odpowiedz na czynniki srodowisko-
we, ale w duzej mierze jest zaprogramowana i wigze si¢

z naturalnym rozwojem kazdego organizmu. Najwicksze
znaczenie dla funkcjonowania genomu ma przytaczanie
grupy metylowej do cytozyn w sekwencjach dinukleoty-
dowych CG, ktore sa obserwowane zwtaszcza w regio-
nach promotoréw gendw, gdzie tworza tzw. wyspy CpG.
Podniesienie poziomu metylacji w tych regionach pro-
wadzi do obnizenia ekspresji genu.

Z przeprowadzonych badan wynika, ze ok. 30%
zmian metylacji w genomie czlowieka zachodzi w spo-
sob istotnie skorelowany z wiekiem [24]. Wiedza ta
umozliwita rozwdj nowego kierunku badawczego po-
legajacego na konstruowaniu metod umozliwiajacych
estymacj¢ wieku cztowieka na podstawie poziomu zme-
tylowania genomu. Zegary epigenetyczne to algorytmy
matematyczne, ktore umozliwiajg zamiang¢ informacji
o stopniu metylacji w odpowiednio wyselekcjonowa-
nych miejscach CpG na wiek badanej osoby. Predyktory
wieku sg wobec tego efektem zastosowania metod ucze-
nia maszynowego do zbioréw danych o poziomie mety-
lacji DNA. Ewolucja tego kierunku badan doprowadzita
do opracowania kolejnych generacji zegarow, ktore zo-
staty skalibrowane z uwzglgdnieniem danych o stanie
zdrowia uczestnikow, na przyktad istotnych parametrow
biochemicznych krwi [25]. W rezultacie zegary drugiej
i trzeciej generacji umozliwiaja okreslenie tempa starze-
nia badanej osoby. Zastosowanie takich metod pozwala
na estymacj¢ wieku biologicznego, kondycji fizycznej,
stanu zdrowia, a wrgcz uzyskania informacji o przyblizo-
nym czasie zgonu [26, 27, 28, 29].

Metody szacowania wieku epigenetycznego opraco-
wano w oparciu o zbiory danych o metylacji DNA ze-
brane przy uzyciu specyficznych mikromacierzy DNA.
Jednakze analiza mikromacierzy wymaga duzych ilo-
Sci wysokiej jakosci DNA, co jest trudne do uzyskania
w kryminalistyce. Najpopularniejsze zegary epigene-
tyczne wykorzystujg informacj¢ o metylacji DNA w 10,
a nawet 1030 cytozynach, zlokalizowanych w réznych
segmentach genomu [26, 30, 29]. Najwczesniejsze ze-
gary kalibrowano na podstawie wieku kalendarzowego
uczestnikow, co czyni je najbardziej odpowiednimi do
szacowania wieku chronologicznego jednostki, a co za
tym idzie, do stosowania w kryminalistyce.

Badanie $ladow biologicznych, ktore zawieraja nie-
wielkie ilosci DNA, wymusito opracowanie specjalnych
metod pomiaru metylacji DNA. Metody te zapewniaja
wysoka czutos$¢ badania, ale za ich pomoca mozliwa jest
analiza mniejszej ilosci miejsc CpG — dlatego markery
te muszg by¢ skrupulatnie wyselekcjonowane, aby wy-
kazywa¢ wysoka korelacje z wiekiem. Jedna z pierw-
szych tego typu metod zaproponowato polskie konsor-
cjum badawcze [31]. Opracowany algorytm predykcyjny
korzysta z informacji o stopniu zmetylowania 5 miejsc
CpG zlokalizowanych w genach ELOVL2, MIR29B2C,
TRIMS59, KLF14 i1 FHL2. Metod¢ dobrze zwalidowano
dzigki licznym badaniom przeprowadzonym w roéznych
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populacjach, takze pozaeuropejskich. Zestaw 5 marke-
réw z pracy Zbiec¢-Piekarskiej i in. (2015) stat si¢ pod-
stawa do opracowania bardziej zaawansowanych algo-
rytméw umozliwiajacych estymacje wieku w krwi, $linie
oraz kosciach [31, 32]. W oryginalnej pracy Zbie¢-Pie-
karskiej 1 in. (2015) dane metylacyjne zbierano metoda
pirosekwencjonowania, ale w p6zniejszych pracach za-
stosowano tez inne metody, w tym sekwencjonowanie
wysokoprzepustowe [31, 33].

Sprawy przestgpstw na tle seksualnym wigza si¢
z koniecznos$cig analizy nasienia, a predykcja wicku
w takich probkach moze mie¢ istotne znaczenie na etapie
dochodzeniowo-$ledczym. Badania wykazaty jednak, ze
wzor metylacji DNA w plemnikach jest catkowicie od-
mienny od tego, ktory znamy dla komorek somatycznych
[34]. Pionierskie prace nad opracowaniem metody anali-
zy wieku w nasieniu przeprowadzit zespot z Korei Po-
hudniowej, ktory zidentyfikowatl 3 miejsca CpG o istot-
nej korelacji z wiekiem (cg06304190 w genie 77C7B,
cg06979108 w genie NOX4 oraz cgl2837463) [35].
Badania prowadzone byty roéwniez przez konsorcjum ba-
dawcze VISAGE [36].

Zbieranie danych metylacyjnych sprawia niemale
trudnosci w zwiazku z tym, ze analiza jest iloSciowa,
a etap konwersji niemetylowanych cytozyn za pomoca
wodorosiarczynu ma dziatanie degradujace na DNA. Do-
datkowo reakcja PCR skonwertowanego DNA jest duzo
trudniejsza do zaprojektowania i optymalizacji. Dlatego
metody analizy metylacji DNA wymagaja wigkszej ilo-
$ci matrycy, a jednoczesna amplifikacja wielu loci stano-
wi duze wyzwanie. Ciekawe rozwigzanie, polegajace na
zastosowaniu metody AmpliSeq do jednoczesnej analizy
161 miejsc CpG istotnych dla dzialania 4 epigenetycz-
nych zegarow wieku, zaproponowano w jednej z niedaw-
nych prac [37].

Warto zauwazy¢, ze okreslenie wieku jest niezwykle
przydatne w interpretacji wyniku analizy predykcyjnej
cech zwigzanych z wiekiem, np. siwienia czy lysienia.
Sama informacja genetyczna pozbawiona wiedzy o wie-
ku moze wrecz prowadzi¢ do falszywych interpretacji
tych fenotypow, a wskazowki przekazane organom do-
chodzeniowo-$ledczym moga wprowadzi¢ w btad. Dla-
tego wydaje si¢, ze metody analizy DNA stosowane na
etapie dochodzeniowo-§ledczym majg praktyczne zasto-
sowanie, gdy stosowane sg tacznie, co jest ograniczane
w niektorych krajach za pomoca regulacji prawnych [38].

Odrgbnym tematem, ktéry pojawil si¢ w literaturze,
jest zastosowanie epigenetycznych metod estymacji
wieku w przypadku spraw migracyjnych, w ktorych ko-
nieczne jest okreslenie wieku 0sob nieposiadajacych do-
kumentow zawierajacych takg informacj¢ [39]. Trudnos¢
wdrozenia metod epigenetycznych w tym celu wynika z
ich ograniczonej doktadnosci spowodowanej zréznico-
waniem tempa starzenia w populacji ludzi, bledem po-
miaru metylacji DNA wynikajagcym z niedoskonatosci

metod, a przy tym koniecznosci osiagnigcia wysokiej
doktadnosci badania praktycznie pozbawionej marginesu
btedu, ktory jest dopuszczalny w badaniach o charakte-
rze predykcyjnym.

Estymacja wieku metylacyjnego jest coraz cze¢sciej
stosowana w kryminalistycznych laboratoriach DNA, co
wynika z duzej praktycznej uzytecznosci, a przy tym do-
ktadnosci badania z btgdem ok. 3-5 lat. Co wigcej, roz-
woj metod sekwencjonowania DNA umozliwia dalsze
udoskonalanie wdrozonych metod estymacji wieku.

4. Informacja o stylu zycia przybliza wizerunek
sprawcy przestepstwa

Estymacja wieku to jedynie jedno z praktycznych
zastosowan badania metylacji DNA dla celow krymina-
listycznych. Wzér metylacji DNA jest w duzej mierze
odziedziczalny 1 stanowi element procesow starzenia
si¢ czlowieka. Na tempo starzenia ma jednak réwniez
wplyw $rodowisko, a sama metylacja DNA uwazana jest
za pomost pomig¢dzy genami a czynnikami srodowisko-
wymi. Dlatego rézne czynniki zewnetrzne moga wply-
wac na zmian¢ poziomu metylacji w r6znych miejscach
CpG. Z przeprowadzonych badan wynika, ze analiza
metylacji DNA w genomie czlowieka umozliwia od-
nalezienie §ladéw dziatania $rodowiska. To z kolei po-
zwala na selekcje epigenetycznych markeréw réznych
czynnikow $rodowiskowych [40]. Identyfikacje miejsc
w genomie naznaczonych dziataniem okreslonego czyn-
nika srodowiskowego prowadzi si¢ za pomocg tzw. ana-
lizy asocjacyjnej petnego epigenomu (EWAS). Badanie
przypomina analiz¢ GWAS. Badane sa osoby niespo-
krewnione, ktore sa w réznym stopniu narazone na od-
dziatywanie konkretnych czynnikéow s$rodowiskowych.
Metoda umozliwita odnalezienie specyficznych zmian
metylacyjnych u osdb narazonych na dziatanie réznych
czynnikow. Badania przyniosty szczegdlnie obiecujace
rezultaty w przypadku badania wplywu palenia papiero-
sow 1 spozywania alkoholu.

Palenie papierosow wiaze si¢ z wyjatkowo silnym
wplywem na poziom metylacji DNA. Zidentyfikowano
wiele miejsc CpG, ktore pozwalaja na klasyfikacj¢ ba-
danej osoby w grupie palaczy lub osob niepalacych. Co
wigcej, analiza pozwala na prawidtowg klasyfikacje pro-
bek pochodzacych od 0sob aktualnie palacych, palacych
w przesztosci i niepalagcych. Modele korzystaja z da-
nych o metylacji DNA zawartych w kilku do kilkunastu
markerach CpG [41, 42, 43, 44]. Predyktor opracowany
przez Maasa i wsp. korzysta z informacji o poziomach
metylacji DNA w 13 pozycjach CpG 1 umozliwia pre-
dykcje z doktadnoscia wyrazona poprzez AUC na po-
ziomie 0,901. Algorytm pozwala rowniez na wykrycie
bytych palaczy i niepalacych przez cate zycie [44]. Naj-
lepiej zwalidowanym markerem palenia jest gen AHRR.
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Z badan Maasa i in. (2019) wynika, ze pojedyncza cy-
tozyna w tym genie umozliwia predykcj¢ na poziomie
AUC = 0,88. Produkt genu AHRR ma udzial w degrada-
cji toksyn §rodowiskowych.

Silny jest takze wptyw spozycia alkoholu na metylom
cztowieka. Model do epigenetycznej predykcji wyso-
kiej konsumpcji alkoholu zbudowany z zastosowaniem
144 miejsc CpG wykazal doktadno$¢ na bardzo satysfak-
cjonujacym poziomie AUC > 0,9. Predyktor opracowano
z uwzglednieniem wynikoéw analizy metylomu krwi dla
ponad 9 tysigcy 0s6b o pochodzeniu europejskim. W pra-
cy zidentyfikowano 363 cytozyny skorelowane z kon-
sumpcja alkoholu i zaproponowano modele predykcyjne
oparte na 5, 23, 78 i 144 markerach [44]. Badania prze-
prowadzone na niezaleznej probie potwierdzily dziatanie
modelu, choé¢ zanotowano nieco mniejsza doktadnosc
(AUC = 0,78). Co cieckawe, dobre wyniki (AUC = 0,83)
uzyskano dla alternatywnych modeli predykcyjnych
opartych na mniejszej liczbie markerow (5 123 CpG) za-
proponowanych w pracy Liu i in (2018) oraz Maasa i in.
(2021) [45, 46]. Warto zauwazy¢, ze analiza mniejszej
liczby markeréw jest korzystniejsza dla badan prowa-
dzonych w kryminalistyce.

Mozna zatozyé, ze modele oparte na wynikach anali-
zy metylacji DNA beda w przyszto$ci pomocne w ujaw-
nianiu innych cech i przyzwyczajen sprawcy przestep-
stwa. Badania podstawowe prowadzone sa nad identy-
fikacja miejsc CpG wykazujacych korelacje poziomu
metylacji ze stosowaniem substancji psychotropowych,
upodobaniami kulinarnymi czy tez stopniem aktywnosci
fizycznej i poziomem narazenia na stres.

Szczegdlnie interesujacy jest potencjal analizy mety-
lomu w kierunku predykcji masy ciata. Cecha ta ma duze
znaczenie przy opisie nieznanego sprawcy przestepstwa
i jest istotnym uzupetnieniem badan nad predykcja wy-
gladu fizycznego. W jednej z prac pokazano, ze model
oparty na 397 miejscach CpG wyjasnia az 32% zmienno-
$ci wskaznika masy ciata (BMI), co umozliwia predykcje
BMI na akceptowanym poziomie [47]. Bledy w klasy-
fikacji stwierdzono u 0s6b o charakterystycznych profi-
lach biochemicznych krwi. Oznacza to, ze zidentyfiko-
wane CpG sg markerami BMI, ktory podlega obserwacji,
oraz wskaznika masy ciata na poziomie molekularnym.
W zwiazku z tym, ze wysoki BMI stanowi ryzyko roz-
woju wielu choréb, wydaje si¢, ze zastosowanie takiego
predyktora moze mie¢ istotne znaczenie kliniczne. Infor-
macje na temat budowy ciala z pewnos$cig sa uzyteczne
W opisie sprawcy przestepstwa, ale — jak widaé — moga
mie¢ rowniez charakter medyczny, ktérego kryminalisty-
ka stara si¢ przynajmniej na razie unika¢. Ograniczenia
tego typu moga jednak znikna¢ w przysztosci, gdyz dane
o charakterze medycznym sa gromadzone na duza skale
w bazach danych, a bez watpienia w niektdérych okolicz-
nosciach moga skutecznie przyspieszy¢ wykrycie spraw-
Cy przestgpstwa.

5. Podsumowanie

DNA wyizolowany ze $ladu biologicznego jest istot-
nym zrodtem informacji przydatnych na etapiec prowa-
dzonego $ledztwa. Wspolczesna genetyka sadowa to nie
tylko identyfikacja poprzez poréwnanie profili DNA, ale
rowniez ukierunkowanie $ledztwa poprzez ujawnienie
istotnych informacji o nieznanym sprawcy przestgpstwa.
Zastosowanie analizy DNA na etapie dochodzeniowo-
Sledczym ograniczajg problemy techniczne i wciaz ist-
niejace luki w wiedzy podstawowej na temat praktyczne-
go znaczenia zréznicowania genomu cztowieka. Wcigz
jednak ro$nie wiedza podstawowa nad architekturg gene-
tyczng cech o duzym potencjale identyfikacyjnym, takich
jak wyglad twarzy. Technologia sekwencjonowania wy-
sokoprzepustowego jest wciaz nietatwa do zastosowania
w kryminalistycznym laboratorium DNA. Przygotowa-
nie bibliotek DNA i sam proces sekwencjonowania za-
bieraja wiecej czasu w porownaniu z zastosowaniem kla-
sycznych metod analizy zmienno$ci DNA i analizatorow
genetycznych. Koniecznos¢ przechowywania duzych
ilosci danych i czgsto nietatwej analizy bioinformatycz-
nej, a nastepnie interpretacji wynikow uzyskanych dla
setek czy tysiecy marker6w DNA sprawia, ze nie kazde
laboratorium zdecyduje si¢ na wdrozenie nowych tech-
nologii, ktore znajda zastosowanie w nielicznych spra-
wach kryminalnych. Nalezy tez pamigta¢ o mozliwosci
analizy DNA niepochodzacego od cztowieka dla celow
wykrywczych. Niedawne prace pokazaly, ze badanie mi-
krobiomu $rodowiskowego moze dostarczy¢ informacji
o pochodzeniu geograficznym probki badawczej [48].
W $wietle powyzszych rozwazan mozna stwierdzi¢, ze
genetyka sadowa wcigz si¢ rozwija, dostarczajac no-
wych narze¢dzi badawczych, ktore utatwiaja identyfikacje
czlowieka.
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