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ABSTRACT: The strength of any evidence can be assessed using a likelihood ratio
(from Bayes’ point of view). This is the ratio of the probabilities that the evidence
would have been obtained given that the suspect is guilty and innocent, respectively.
This, in turn, depends upon the probability that a match will be produced if the sus-
pect is innocent. A key population genetics parameter is the “coancestry coefficient”,
or q, or FST, which is the correlation between two genes sampled from distinct individ-
uals within a subpopulation. In this paper q coefficients for Polish population were
calculated in four loci. The results suggest that values of q appropriate to forensic ap-
plications are quite small in the Polish population, and the values of q = 0.01 and even
more so q = 0.03 suggested by National Research Council are too conservative for the
defendant.
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INTRODUCTION

The main aim of forensic haemogenetics is to establish if there is a con-
nection between the DNA profile of evidence material from the crime scene
and the DNA profile of the suspect or victim.

Assessing each matching allele is treated as a statistically independent
event (one may compare it with drawing a single ball from an urn and then
replacing it), and with such an assumption one can multiply the frequencies
of occurrence of each of the alleles in order to calculate the frequency of oc-
currence of the complete multilocus profile. This method of profile calcula-
tion is known as the multiplication rule (product rule), and can be applied
only when the events (i.e., the matches at each allele) are actually statisti-
cally independent.

Meanwhile, from the mathematical point of view, applying the multipli-
cation rule to calculating the frequency of the DNA profile is analogous to es-
timating the proportion of blond, blue-eyed, fair-skinned individuals in Eu-
ropean population by separately counting the frequencies of people with



blond hair, people with blue eyes, and people of fair skin and calculating
their proportions. If a population survey of Europe showed that 1 out of 10
people had blond hair, 1 out of 10 had blue eyes, and 1 out of 10 had fair skin,
one would be wrong to multiply these frequencies and conclude that the fre-
quency of people in Europe with all three traits was 1 in 1000. We know that
these traits are very popular in Northern Europe, so the chance of meeting
an individual matching this description is probably higher than 1 in 1000. In
other words, the multiplication rule can produce an underestimate in this
case, because the traits are correlated owing to population substructure.

Although the effect of population differentiation on the value of DNA pro-
filing evidence has been the subject of controversy for some years now, there
are no answers to the questions that are most relevant to the forensic con-
text. It was proved that because of genetic drift even large, uniform (with re-
gard to race) populations differ in their genetic composition. In the case of
using DNA profiles for forensic identification, genetic differentiation is po-
tentially problematic: although a particular DNA profile may be rare over-
all, it may be more common in a subpopulation which contains both the true
perpetrator of the crime and an innocent defendant.

The diagnostic value or strength of DNA evidence is inversely propor-
tional to the frequency of occurrence of the DNA pattern in the general popu-
lation. Hence, if it is possible that the defendant is innocent but has an eth-
nic background similar to that of the actual culprit, then forensic assess-
ments that ignore population differentiation may overstate the value of the
evidence. How then, bearing in mind the subdivision of population, can we
correctly calculate the probability of occurrence of a DNA profile incriminat-
ing a perpetrator?

Evett, Balding and Nichols propose introducing the coancestry coeffi-
cient FST, or q which is the probability that two alleles of the same locus have
descended from the same ancestral allele. For all real populations the
coancestry coefficient has the value q > 0; in an ideal population in Hardy-
Weinberg equilibrium q = 0.

Assume that the suspect has the same DNA profile as the material se-
cured at the crime scene. A simple way to estimate the value of such evidence
is to assume conditions of the Hardy-Weinberg equilibrium for the ideal pop-
ulation and calculate the frequency of heterozygote occurrence according to
the equation 2pipj, where pi, pj are the frequencies of particular alleles in the
population. However real human populations do not fulfil these assump-
tions. To be more precise: let’s denote the DNA profile of the offender which
is recovered from the crime scene as XS, and the DNA profile of the suspect as
XP. Then, if the profiles match and X denotes the shared profile, the likeli-
hood ratio representing the strength of evidence in support of the hypothesis
that the suspect and offender are the same person is given by
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The denominator of the likelihood ratio is referred to as the conditional
match probability and represents how likely it is that an unknown true of-
fender exhibits the profile X, given that the suspect does. Thus, the match
probability will vary according to how the suspect and the offender are ge-
netically related, when they are not the same people. In this situation one
have to consider two cases:

1. the offender belongs to the same subpopulation of the suspect’s racial
group;

2. the offender belongs to another subpopulation in the same or different
racial group as the suspect.

It is assumed that subpopulation is a group of persons loosely related to
the suspect who are more likely to carry copies of his/her alleles than other
members of the general population.

The match probability of X under the first scenario may be computed us-
ing a formula derived for a single-locus genotype by Balding and Nichols [3]:

for homozygote (AiAi)
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for heterozygote (AiAj )
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where i ¹ j.
The above equations for the match probability of the profiles are ex-

pressed in terms of the subpopulation coancestry coefficient and allele pro-
portions: pi and pj exhibited in the suspect’s racial group. The conditional
match probability for the full profile X is then obtained by multiplying terms
such as {2} across all loci.

In the second scenario, where the offender and the suspect are effectively
unrelated, the conditional match probability is reduced to the frequency of
occurrence of profile X in the racial group in question and may be computed
using the product rule; i.e. by effectively multiplying together component al-
lele proportions. This is equivalent to substituting q = 0 in {2} for all loci.

One issue which may be important when presenting DNA evidence in
court relates to the idea of conservativeness; i.e. do the methods of LR calcu-
lation tend to yield values which err in favour of the suspect? One can show
that the match probability expression in {2} is an increasing function of q

given pi, resulting in more conservative values for larger q. Therefore, as-
suming that the suspect and offender belong to the same subpopulation
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(where q > 0 and {2} is used) is more conservative than assuming they belong
to a different subpopulation (where q = 0 and the product rule is imple-
mented), since the former will yield larger match probabilities and, hence,
lower LR values. Thus, excluding special cases, where the suspect and of-
fender are close blood relatives, which will usually be dealt with separately,
it is common practice at the European and Australian laboratories to calcu-
late the LR under scenario 1 for the offender’s racial group when known; oth-
erwise, the minimum value across all racial groups is reported.

It was suggested in the recent National Research Council report that rou-
tine adoption of q = 0.01 would be appropriate when evaluating STR evi-
dence, although a provisional and more conservative value of 0.03 might be
chosen until the completion of more extensive studies on population differ-
entiation.

The recent studies of Balding and Nichols [2] and Foreman [11] indicate
that respective values of coefficients of genetic correlations are too large, to
be ignored in forensic practice. Budowle [5] and Gill [15] represent the oppo-
site opinion, whilst some, like Foreman, have changed theirs minds, over
time [10].

Hence, it seemed interesting to find answers to the following questions:
1. How does the value of coefficient q, including “conservative” values

suggested by National Research Council, influence the values of DNA
evidence?

2. What is the mean value of the coancestry coefficients in the Polish pop-
ulation in systems used in forensic DNA typing?

3. To what extent does applying mean real coancestry coefficients lower
the value of DNA evidence?

MATERIAL AND METHODS

To illustrate the influence of coancestry coefficient q on the change of ge-
notype frequency, and thus on the likelihood ratios, simulation calculations
for an abstract genetic system, including three alleles in one locus, were per-
formed. The frequencies of alleles were assumed to be 0.01; 0,09 and 0.9; this
gives all possible genotype frequencies – respectively: 0.0001; 0.0018;
0.0081; 0.018; 0.162, and 0.81. A broad range of values permits a test of the
influence of the coancestry coefficient on low and high genotype frequencies.
The distributions of allele frequencies for locus DQA1 [6, 15, 21, 28, 30],
D1S80 [4, 5, 15, 18, 25, 29], HUMvWA and HUMTH01 [4, 12, 16, 17, 19, 20,
23, 24, 26, 27] in different populations were collected from the literature.

Sewall Wright introduced the term “F-statistics” in 1943. According to it
q, or FST , can be interpreted as a measure of the differentiation between the
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suspect’s subpopulation and the database population which is being used to
estimate the allele frequency in the matching profile. Using Weir’s ter-
minology [31], for a set of r populations with sample allele frequencies pi

(i = 1, 2, ..., r) for an allele A, the statistic could be defined as:
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is the average sample frequency of the allele in the samples

and s2 is the sample variance. Equal allele frequencies in all populations will
cause q to be zero and for a pair of populations q may serve as a measure of
genetic distance. Under the pure drift model, ( )D =− −ln 1 q , will increase lin-
early with time because of the divergence of the two populations from the an-
cestral population.

Calculations of coefficients were performed with the TFPGA program
available through the Internet (http://herb.bio.nau.edu/ ~miller/tfpga.htm).
Evaluations of genotype frequencies according to formulas of Balding and
Nichols [2] and likelihood ratios assuming different values of q, and compu-
tations of q according to the formula published in the National Research
Council Report in 1996 were performed using “home-made” simple com-
puter programs.

RESULTS

In the paper simulation calculations were performed on the influence of
coancestry coefficients on the likelihood ratios for different genotype fre-
quencies. The results are listed in Table I.

Mean values of q were calculated on the basis of allele frequencies avail-
able from databases cited in references.

In the DQA1 system: q = 0.0044 for populations living around Warsaw,
Kraków, Wroc³aw, Bydgoszcz and Katowice; q = 0.0016 for populations
around Warsaw, Kraków, Wroc³aw, Katowice, Switzerland and Hungary.

In the STR TH01 system: q = 0.0003 for populations living around
Gdañsk, Kraków, Lublin; q = 0.0014 for populations of Gdañsk, Span-
ish-Galicia, Hungary, South Spain, Denmark, Switzerland, Austria and
Germany.
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TABLE I. CHANGES IN THE VALUE OF THE LIKELIHOOD RATIO DEPENDING ON THE
VALUE OF THE COANCESTRY COEFFICIENT FOR DIFFERENT GENOTYPE
FREQUENCIES.

Genotype
frequency

Value of likelihood ratio assuming different value of q

0.0 0.0005 0.003 0.005 0.01 0.03 0.05

0.0001 10000 7924 3330 863.5 863.5 66.1 66.1

0.0018 555.5 527 420 261.2 261.2 71.6 71.6

0.0081 123.4 120 107 79.3 79.3 26.4 26.4

0.018 55.5 53 43 28.7 28.7 10.7 10.7

0.162 6.2 6 6 5.7 5.7 4.7 4.7

0.81 1.2 1.2 1.2 1.2 1.2 1.2 1.2

1.12×10–34 * 8.9×1033 1.7×1033 2.9×1030 6.3×1028 6.0×1025 3.0×1019 1.6×1016

0.34×10–10 ** 2.95×1010 2.7×1010 2.0×1010 1.5×1010 8.3×109 1.0×109 0.16×109

*The minimal combined multilocus frequency which can be obtained with the Profiler Plus kit.
** The maximal combined multilocus frequency which can be obtained with the Profiler Plus kit.

TABLE II. RESULTS OF THE ASSESSMENT OF LIKELIHOOD RATIOS FOR CHOSEN
GENOTYPES CALCULATED UNDER DIFFERENT ASSUMPTIONS ABOUT
THE VALUE OF COANCESTRY COEFFICIENTS q.

Genotype

Likelihood ratio (LR)

Resulting from
product rule

Suggested by NRC:
q = 0.01

Assessed on the
basis of calculated

values of q

D1S80 TH01 DQA1 vWA
LR

q = 0
log LR

LR
q = 0.01

log LR

LR
q = 0.0021;

q = 0.0003;

q = 0.0044;

q = 0.0015

log LR

14/40 5/10 1.3/1.1 13/13 3.1×1014 14.5 1.6×1011 11.2 0.4×1014 13.6

20/26 7/8 2/3 14/19 6.0×107 7.8 2.1×107 7.3 4.7×107 7.7

18/24 6/9.3 1.2/4 17/18 2.5×103 3.4 2.3×103 3.4 2.5×103 3.4

14/40 7/8 1.2/4 15/19 5.2×108 8.7 3.1×107 7.5 2.1×108 8.3

18/24 7/8 3/1.1 16/20 1.7×106 6.2 0.9×106 5.9 1.4×106 6.1

14/40 5/10 2/3 13/14 6.0×1012 12.8 3.2×1010 10.5 1.8×1012 12.3

14/40 6/9.3 1.2 /4 19/20 3.7×108 8.6 1.9×107 7.3 1.4×108 8.1

20/26 5/10 1.2 /4 15/16 5.8×108 8.8 6.0×107 7.8 4.4×108 8.6

14/40 6/9.3 1.3/1.1 18/19 2.9×108 8.5 2.0×107 7.3 1.3×108 8.1

18/24 5/10 2/4 13/20 8.3×108 8.9 4.5×107 7.7 5.4×108 8.7

20/26 5/10 1.2/4 13/13 7.5×1011 11.9 2.9×109 9.5 2.0×1011 11.3

14/14 5/5 1.3/1.3 13/13 2.0×1016 16.3 1.8×1011 11.2 7.4×1014 14.9

14/14 7/8 2/3 13/13 2.6×1012 12.4 1.3×109 9.1 1.6×1011 11.2

23/19 5/10 1.3/1.1 13/14 2.3×1012 12.4 3.3×1010 10.5 1.0×1012 12.0

14/19 5/5 1.3/13 13/14 2.1×1014 14.3 1.2×1011 11.1 4.8×1013 13.7

14/14 5/5 1.3/1.1 13/13 7.8×1015 15.9 1.8×1011 11.2 1.6×1014 14.2

14/40 5/10 2/3 13/13 1.4×1014 14.1 8.1×1010 10.9 8.1×1013 13.2
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In D1S80 system: q = 0.0021 for populations of Kraków and Lublin;
q = 0.0050 for populations of Gdañsk, Kraków, Lublin, Slovenia and Hol-
land.

In the vWA system: q = 0.0015 for the population of Gdañsk and Lublin;
q = 0.0008 for the populations of Austria, Germany, Holland, Switzerland,
Gdañsk, Spain (Galicia) and Hungary.

Making use of calculated values of q coefficients for systems applied in fo-
rensic DNA typing, calculations of frequency of selected genotypes were car-
ried out in the three following variants:

1. allele frequencies were drawn from the South Polish database [29, 30],
assuming q = 0 (equivalent to ignoring genetic correlations);

2. allele frequencies were drawn from the South Polish database [29, 30],
assuming q = 0.01 as recommended by the National Research Council;

3. allele frequencies were drawn from the South Polish database [29, 30]
and implemented values of q calculated for all Polish populations for
each genetic system respectively.

Results are summarised in Table II.

DISCUSSION

The results of simulation calculations, which are shown in Figure 1, indi-
cate that, along with an increase in the value of the coancestry coefficient q

due to the increasing extent of relatedness among the members of a popula-
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efficients and genotype frequencies.



tion, the match probabilities also grow which is equivalent to a decrease in
likelihood ratio values. This tendency is expressed more in the case of rare
genotypes, which is particularly visible in the case of minimal genotype fre-
quency obtained with Profiler Plus kit (Figure 1b). After implementing
q = 0.01 the likelihood ratio is lowered by about eight orders of magnitude,

and when q = 0.01 it is lowered
by fourteen orders! Analogous
calculations performed for the
maximum genotype frequen-
cy obtainable with the Profiler
Plus kit show the slight “sensi-
tivity” of genotype frequencies
(of the order 10–10) even at high
values of the coefficient q.

Population geneticists ha-
ve extensively studied the
magnitude of genetic differen-
tiation between human popu-
lations, because it provides in-
formation about human de-
mographic history, but con-
ventionally analysed charac-
ters are coded by genes de-
monstrating a low level of
polymorphism and mutation.
Hence, when selection is weak,
the expected genetic differen-

tiation is the same at each locus. The loci used in forensic science are highly
polymorphic, and this often seems to be associated with higher mutation
rates. Furthermore, they are typically found in introns of genes that may
possibly be subject to geographically varying selection. High mutation rates
and some kind of selection can produce differences in coefficient q across par-
ticular loci, so in this paper the coancestry coefficients were calculated sepa-
rately for each locus.

Performed calculations of genetic correlations for the Polish population
indicate a rather low level of differentiation in the range of studied loci.
Coancestry coefficients for D1S80, TH01 and vWA systems have very low
values, which is expressed in their weak influence on the values of genotype
frequencies, and consequently, their weak influence on the value of DNA ev-
idence. As is shown in Figures 2 and 3, for genotype frequency at the 10–10

level one can observe a decline in likelihood ratio of about ten, and for geno-
type frequency of 10–16 – about a hundred.
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Fig. 1B. Illustration of the sharp decay of evi-
dence value in concordance with growing q for a
minimum combined multilocus genotype fre-
quency obtained with Profiler Plus – 1.12×10–34.
Analogical calculations were performed on maxi-
mal combined multilocus genotype frequency ob-
tained with Profiler Plus – 3.4×10–9.



In contrast to the above values the relatively high value of the coancestry
coefficient in the DQA1 locus in the Polish population (q = 0.0044) results
from a difficult-to-explain peculiarity of the population living in the area
around Bydgoszcz [23]. If one takes into consideration the populations of
Switzerland and Hungary, whilst omitting those of the Bydgoszcz area, the
resulting coancestry coefficient is much lower (q = 0.0016) and seems to be
more rational.

The Table III represents comparison of coancestry coefficients q calcu-
lated in this paper for the Polish population with data for other Caucasian
populations. It can be seen that these values do not vary greatly across the
loci.

It was suggested in the recent National Research Council report [24] that
routine adoption of q = 0.01 would be appropriate when evaluating STR evi-
dence, although a provisional and more conservative value of q = 0.03 might
be chosen until the completion of more extensive studies on such PCR-based
systems. For small, isolated populations, a value of 0.03 would be adequate.
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Fig. 2. Comparison of likehoods ratios
for chosen profiles (see Tab. II) for dif-
ferent values of q used for calculation.

Fig. 3. Illustration of influence of the
value q = 0.0042 calculated for South-
ern Poland population on likelihood
ratios of all possible genotypes in
D1S80 system.



In the USA the values of q, averaged across all forensically studied loci,
calculated on the base of FBI database are markedly lower than 0.01; for
Caucasian – 0.002, Black – 0.007 and Hispanic – 0.009 [5, 6].

TABLE III. COMPARISON OF COANCESTRY COEFFICIENTS CALCULATED FOR DIF-
FERENT CAUCASIAN POPULATIONS.

Source D1S80

Foreman et al. [11] 0.0125–0.0051 0.0135–0.0053

Evett et al. [9] –0.001–0.01 0.001–0.002

Budowle [5] 0.0040–0.0089

Polish population 0.0003 0.0015 0.0044 0.021

From the calculations performed it appears that applying values of
coancestry coefficients of q = 0.01 to genotype frequencies of about 10–8

causes a 10-fold decline in the likelihood ratio, and to genotype frequency of
10–16 causes a decline of LR of about four orders of magnitude. The real val-
ues of coancestry coefficients both for Poland and other Caucasian popula-
tions are markedly lower than 0.01. Hence, applying the value of
q = 0.01/0.03 for routine casework by Forensic Science Service is rather
strange [9].

Figure 3 illustrates the application of the coefficient q = 0.0042 (calcu-
lated for locus D1S80) in the South Polish population in the context of the
general Polish population.

Deviation from relation when q = 0 is observed only for genotype fre-
quency of about 10–3 and lower. Calculations carried out indicate that it is
necessary to take into account genetic differentiation in the use of DNA pro-
files for forensic identification. Furthermore if there is a suspicion that the
defendant is innocent but has an ethnic background similar to that of the
true perpetrator, then forensic assessments which ignore population differ-
entiation may overstate the strength of the evidence.

One ought to remember that when using, in routine forensic practice,
about nine STR systems for individualisation of biological traces (e.g. the
Profiler Plus kit commonly used in the Forensic Hemogenetics Section of the
Institute of Forensic Research in Cracow) we can obtain mean values of com-
bined multilocus genotype frequencies of about 10–12. These values are just
in the range where even low values of q result in the reduction of the eviden-
tial value of matching DNA profiles. Therefore, it seems necessary to per-
form a precise population study to assess the real distribution of allele fre-
quencies throughout the people living in a small or partially isolated area.
The study could detect a subtle genetic differentiation of the Polish popula-
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tion. The assumption that q = 0, which is still commonly applied, is wrong,
because it ignores the laws of population genetics and has the effect of exag-
gerating the strength of the evidence against the defendant. However, im-
plementing arbitrary values of q ³ 0.01 does not seem to be justified and is
too ”conservative” with respect to the defendant.
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ZRÓ¯NICOWANIE POPULACJI A WARTOŒÆ DOWODU

Z BADANIA DNA

Paulina WOLAÑSKA-NOWAK

WSTÊP

Zasadniczym zadaniem hemogenetyka s¹dowego jest ustalenie, czy istnieje
zwi¹zek miêdzy profilem DNA materia³u dowodowego zabezpieczonego na miejscu
zdarzenia a profilem DNA podejrzanego b¹dŸ ofiary.

Scharakteryzowanie ka¿dego zgodnego allela traktuje siê jako zdarzenie staty-
stycznie niezale¿ne (mo¿na je porównaæ z losowaniem ze zwracaniem kul z urny),
a przy takim za³o¿eniu wystarczy pomno¿yæ czêstoœci wystêpowania poszczególnych
alleli w celu wyliczenia czêstoœci wystêpowania ca³ego profilu. Wspomniany wy¿ej
sposób postêpowania okreœla siê jako regu³ê mno¿enia (ang. multiplication rule, pro-
duct rule), któr¹ mo¿na zastosowaæ wy³¹cznie pod warunkiem, ¿e zdarzenia, to jest
zgodnoœæ ka¿dego allela, s¹ niezale¿ne wzglêdem siebie.

Tymczasem z matematycznego punktu widzenia zastosowanie regu³y mno¿enia
do obliczania czêstoœci profilu DNA jest analogiczne do oszacowania proporcji osób
o blond w³osach, b³êkitnookich i o jasnej cerze w populacji europejskiej poprzez nieza-
le¿ne zliczenie iloœci osób o jasnych w³osach, b³êkitnookich i o jasnej cerze. Je¿eli wiêc
weŸmiemy pod uwagê ludnoœæ ca³ej Europy i uzyskamy œredni wynik, na przyk³ad
1 osoba na 10 ma blond w³osy, 1 osoba na 10 b³êkitne oczy i 1 osoba na 10 ma jasn¹
cerê, to b³êdem by³oby pomno¿enie tych czêstoœci i wnioskowanie, ¿e proporcja oso-
bników w Europie posiadaj¹cych ³¹cznie te trzy cechy wynosi jak 1 do 1000. Wiemy,
¿e te cechy s¹ bardzo popularne poœród ludnoœci zamieszkuj¹cej Europê pó³nocn¹
i spotkanie tam osoby o powy¿szych cechach jest na pewno wy¿sze ni¿ 1 do 1000. In-
nymi s³owy, regu³a mno¿enia w tym wypadku prowadzi do zani¿enia czêstoœci wspól-
nego wystêpowania danych cech ze wzglêdu na istnienie zró¿nicowania populacji.

Pomimo, i¿ wp³yw zró¿nicowania populacji na wartoœæ dowodu z profilowania
DNA by³ w ostatnich latach przedmiotem kontrowersji, nie znaleziono jednoznacznej
odpowiedzi na najbardziej istotne w kontekœcie s¹dowym pytania. Udowodniono, i¿
w wyniku dzia³ania dryftu genetycznego nawet du¿e jednolite rasowo populacje
ludzkie ró¿ni¹ siê miêdzy sob¹ pul¹ genow¹. W przypadku stosowania profili DNA do
identyfikacji s¹dowej, genetyczne zró¿nicowanie populacji jest potencjalnym proble-
mem; pojedynczy profil DNA mo¿e byæ bardzo rzadki, a jednak poœród subpopulacji,
do której nale¿y prawdziwy sprawca zbrodni i niewinny podejrzany, mo¿e okazaæ siê
bardziej powszechny.

Wartoœæ diagnostyczna, inaczej moc dowodu z badania DNA, jest odwrotnie pro-
porcjonalna do czêstoœci wystêpowania profilu DNA w danej populacji. A zatem, je-
¿eli jest mo¿liwe, i¿ podejrzany jest niewinny, ale ma pochodzenie etniczne podobne
do rzeczywistego sprawcy, to s¹dowe oszacowanie ignoruj¹ce zró¿nicowanie popula-
cyjne zawy¿a wartoœæ dowodu. Jak wiêc, uwzglêdniaj¹c problem zró¿nicowania po-
pulacji, obliczaæ prawid³owo prawdopodobieñstwo czêstoœci wystêpowania profilu
DNA inkryminuj¹cego sprawcê?



Evett, Balding i Nicholls proponuj¹ wprowadzenie wspó³czynnika odziedziczal-
noœci FST , inaczej q (ang. coancestry coefficient), który jest prawdopodobieñstwem, ¿e
dwa allele tego samego locus u dwóch przypadkowych osób maj¹ to samo pochodze-
nie, czyli ¿e zosta³y odziedziczone po wspólnym przodku. Dla ka¿dej realnie ist-
niej¹cej populacji wspó³czynnik odziedziczalnoœci q > 0; szczególnym przypadkiem
jest populacja idealna spe³niaj¹ca wymagania prawa Hardy’ego-Weinberga, kiedy
q = 0.

Za³ó¿my, ¿e podejrzany ma taki sam profil DNA, jak materia³ zabezpieczony na
miejscu zdarzenia. Prostym oszacowaniem wagi takiego dowodu jest obliczenie
prawdopodobieñstwa, ¿e przypadkowo wybrana osoba mo¿e posiadaæ taki profil.
Naj³atwiejszym sposobem jest przyjêcie za³o¿eñ Hardy’ego-Weinberga dla populacji
idealnej i obliczenie czêstoœci wyst¹pienia heterozygoty wed³ug wzoru 2pipj, gdzie pi,
pj to czêstoœci poszczególnych alleli wystêpuj¹cych w populacji. Jednak¿e realnie ist-
niej¹ce populacje ludzkie nie spe³niaj¹ tych za³o¿eñ. Aby uœciœliæ dalszy tok rozumo-
wania, oznaczmy przez XS profil DNA sprawcy uzyskany ze œladu ujawnionego na
miejscu zdarzenia (S), a przez XP profil podejrzanego. Je¿eli te profile s¹ identyczne
i X oznacza wspólny profil, to iloraz wiarygodnoœci (LR, ang. likelihood ratio) wyra¿a
si³ê dowodu na korzyœæ hipotezy, ¿e podejrzany i sprawca s¹ t¹ sam¹ osob¹. Przedsta-
wia go wzór:

LR X
p X X X X P SS P

( )
( | , )

=
= = ≠

1
. {1}

Mianownik ilorazu wiarygodnoœci jest warunkowym prawdopodobieñstwem
zgodnoœci (ang. match probability) opisuj¹cym, jak prawdopodobne jest posiadanie
przez nieznanego prawdziwego sprawcê profilu X, jeœli wiadomo, i¿ podejrzany ma
ten sam profil. St¹d prawdopodobieñstwo zgodnoœci bêdzie siê zmieniaæ w zale¿noœci
od tego, jak podejrzany i sprawca s¹ genetycznie powi¹zani, gdy nie s¹ t¹ sam¹ osob¹.
W tej sytuacji nale¿y wiêc rozwa¿yæ dwie mo¿liwoœci:

1. sprawca nale¿y do tej samej subpopulacji du¿ej rasowo grupy (populacji gene-
ralnej), co podejrzany;

2. sprawca nale¿y do innej ni¿ podejrzany subpopulacji tej samej lub innej du¿ej
rasowo grupy.

Zak³ada siê, ¿e subpopulacje to grupy osób luŸno spokrewnionych miêdzy sob¹
i podejrzanym, poœród których prawdopodobieñstwo posiadania wspólnych alleli jest
wiêksze ni¿ poœród populacji generalnej.

Prawdopodobieñstwo zgodnoœci profilu X wed³ug scenariusza pierwszego mo¿na
wyliczyæ u¿ywaj¹c wzoru wyprowadzonego dla genotypu jednolokusowego przez Bal-
dinga i Nicholsa [3]:

dla homozygoty (AiAi):
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dla heterozygoty (AiAi):
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,  gdzie i ¹ j.
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Powy¿sze wzory na prawdopodobieñstwo zgodnoœci profili zawieraj¹ wspó³czyn-
nik q i czêstoœci alleli w populacji – w obrêbie rasy, do której nale¿y podejrzany, wyra-
¿one jako proporcje pi oraz pj. A zatem warunkowe prawdopodobieñstwo zgodnoœci
ca³ego profilu X oblicza siê poprzez przemno¿enie wartoœci uzyskanych dla ka¿dego
locus.

Zak³adaj¹c scenariusz drugi, kiedy sprawca i podejrzany z za³o¿enia nie s¹ spo-
krewnieni, warunkowe prawdopodobieñstwo zgodnoœci redukuje siê do czêstoœci wy-
stêpowania profilu X w interesuj¹cej nas du¿ej rasowo populacji generalnej i mo¿e
byæ wyliczone wed³ug regu³y mno¿enia, to jest poprzez mno¿enie czêstoœci wystêpo-
wania poszczególnych alleli. Jest to równowa¿ne podstawieniu q = 0 w wyra¿eniach
{2} dla wszystkich loci.

W tym miejscu nale¿y tak¿e zwróciæ uwagê na problem, który mo¿e mieæ istotne
znaczenie podczas prezentowania dowodu w s¹dzie, a dotycz¹cy idei „konserwatyw-
noœci”, to jest stwierdzenia, czy metody wyliczenia ilorazu wiarygodnoœci s¹ korzyst-
ne dla podejrzanego. Okazuje siê, ¿e wyra¿enie okreœlaj¹ce prawdopodobieñstwo
przypadkowej zgodnoœci {2} jest wzrastaj¹c¹ funkcj¹ q w zale¿noœci od pi, co daje
w wyniku bardziej „konserwatywne” wartoœci dla wiêkszych wartoœci q. St¹d za³o¿e-
nie, ¿e podejrzany i sprawca nale¿¹ do tej samej subpopulacji (gdzie q > 0 i ma zasto-
sowanie wzór {2}) jest bardziej „konserwatywne” ni¿ za³o¿enie, ¿e nale¿¹ do ró¿nych
subpopulacji w obrêbie gatunku ludzkiego (gdzie q = 0 i stosuje siê regu³ê mno¿enia).
To pierwsze bêdzie bowiem dawa³o w wyniku wiêksze prawdopodobieñstwo zgodno-
œci i ni¿szy iloraz wiarygodnoœci (LR). Wy³¹czaj¹c zatem wyj¹tkowe przypadki, kiedy
podejrzany i sprawca s¹ bliskimi krewnymi (podobne wypadki nale¿y rozwa¿aæ
oddzielnie), czêst¹ praktyk¹ w laboratoriach europejskich i australijskich jest obli-
czanie ilorazu wiarygodnoœci wed³ug scenariusza pierwszego.

Ostatni raport National Research Council [23] sugeruje, aby w trakcie rutynowej
pracy do okreœlania wartoœci dowodu z badania DNA w loci typu STR stosowaæ do ob-
liczeñ wspó³czynnik q = 0,01, a nawet q = 0,03 do czasu dok³adniejszego zbadania po-
pulacyjnego zró¿nicowania gatunku ludzkiego w obrêbie tych loci. Badania Baldinga
i Nicholsa [2] oraz Foremana i in. [11] wskazuj¹, ¿e odpowiednie wartoœci wspó³czyn-
ników korelacji genetycznej s¹ zbyt wysokie, aby je ignorowaæ w opiniowaniu s¹do-
wym. Przeciwnego zdania s¹ Budowle [5] i Gill [15], a niektórzy z czasem zmieniaj¹
zdanie, jak Foreman [10].

Dlatego wiêc wydawa³o siê interesuj¹ce znaleŸæ odpowiedŸ na nastêpuj¹ce pyta-
nia:

1. Jak wartoœæ wspó³czynnika q, w tym „konserwatywne” wartoœci sugerowane
przez National Research Council, praktycznie wp³ywaj¹ na wartoœæ dowodu
z badania DNA?

2. Jak¹ œredni¹ wartoœæ maj¹ te wspó³czynniki dla populacji polskiej w uk³adach
genetycznych stosowanych s¹dowym typowaniu DNA?

3. W jakim stopniu zastosowanie uœrednionych realnych wspó³czynników odzie-
dziczalnoœci obni¿a wartoœæ dowodu?

MATERIA£ I METODY

Dla zilustrowania wp³ywu wielkoœci wspó³czynnika odziedziczalnoœci q na zmia-
nê czêstoœci genotypów, a tym samym na wartoœæ ilorazu wiarygodnoœci, przeprowa-
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dzono obliczenia symulacyjne dla abstrakcyjnego, zawieraj¹cego 3 allele w jednym
locus uk³adu genetycznego, w którym przyjêto czêstoœci wystêpowania alleli jako:
0,01; 0,09 i 0,9 – co daje wszelkie mo¿liwe czêstoœci genotypowe, odpowiednio: 0,0001;
0,0018; 0,0081; 0,0180; 0,162; 0,8100. Du¿y rozrzut wartoœci pozwala sprawdziæ
wp³yw wspó³czynnika q na niskie i wysokie czêstoœci genotypowe.

Rozk³ady czêstoœci alleli dla locus DQA1 [6, 15, 21, 28, 30], D1S80 [4, 5, 15, 18, 25,
29], HUMVWA i HUMTH01 [4, 12, 16, 17, 19, 20, 23, 24, 26, 27] w ró¿nych popula-
cjach podaje literatura.

Termin „F-statystyka” wprowadzi³ S. Wright w 1943 roku. W jej obrêbie q lub FST

jest miar¹ wzajemnej zale¿noœci miêdzy allelami ró¿nych osobników nale¿¹cych do
tej samej subpopulacji w odniesieniu do populacji generalnej; u¿ywaj¹c terminologii
Weira [31] dla szeregu r populacji z czêstoœciami populacyjnymi pi (i = 1, 2, ..., r) dla
pewnego allela A statystykê FST , inaczej q, definiuje siê jako:
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jest œredni¹ frekwencj¹ allela w próbach, a s2 jest wariancj¹ próby.

Co wiêcej, przyjmuj¹c model dryfu genetycznego, FST jest miar¹ dystansu genetycz-
nego D = – ln (1 – q), który jest proporcjonalny do czasu rozdzielenia siê porównywa-
nych populacji.

Do obliczenia wspó³czynników odziedziczalnoœci korzystano z ogólnie dostêpnego
w sieci Internet (pod adresem http://herb.bio.nau.edu/~miller/tfpga.htm) programu
komputerowego TFPGA. Czêstoœci genotypowe wed³ug wzorów Baldinga i Nichollsa
{2} i wartoœci ilorazu wiarygodnoœci dla ró¿nych q oraz wartoœci q wed³ug wzoru poda-
nego w Raporcie National Research Council z 1996 roku wyliczono za pomoc¹ pro-
gramów napisanych we w³asnym zakresie.

WYNIKI

W pracy przeprowadzono symulacyjne obliczenia wp³ywu wspó³czynnika odzie-
dziczalnoœci na wartoœci ilorazu wiarygodnoœci dla ró¿nych czêstoœci genotypowych.
Wyniki obliczeñ zestawiono w tabeli I.

Na podstawie doniesieñ literaturowych wyznaczono odpowiednie uœrednione
wspó³czynniki q.

W uk³adzie DQA1: q = 0,0044 dla populacji warszawskiej, ma³opolskiej, wroc³aw-
skiej, pomorsko-kujawskiej i górnoœl¹skiej; q = 0,0016 dla populacji: warszawskiej,
ma³opolskiej, wroc³awskiej, górnoœl¹skiej, szwajcarskiej i wêgierskiej.

W uk³adzie THO1: q = 0,0003 dla populacji gdañskiej, ma³opolskiej i lubelskiej;
q = 0,0014 dla populacji gdañskiej, hiszpañskiej (Galicja), wêgierskiej, po³udniowo-
hiszpañskiej, duñskiej, szwajcarskiej, austriackiej i niemieckiej.

W uk³adzie D1S80: q = 0,0021 dla populacji gdañskiej, ma³opolskiej i lubelskiej;
q = 0,0050 dla populacji gdañskiej, ma³opolskiej, lubelskiej, s³oweñskiej i holender-
skiej.
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W uk³adzie VWA: q = 0,0015 dla populacji gdañskiej i lubelskiej; q = 0,0008 dla po-
pulacji austriackiej, niemieckiej, holenderskiej, szwajcarskiej, gdañskiej, hiszpañ-
skiej (Galicja) i wêgierskiej.

Wykorzystuj¹c obliczone wartoœci wspó³czynników q dla uk³adów stosowanych
w s¹dowym typowaniu DNA, przeprowadzono obliczenia czêstoœci wybranych geno-
typów w trzech nastêpuj¹cych wariantach:

1. zastosowano czêstoœci alleli zbadane dla populacji ma³opolskiej [29, 30] i przy-
jêto q = 0;

2. zastosowano czêstoœci alleli zbadane dla populacji ma³opolskiej [29, 30], a czê-
stoœci genotypowe wyliczono wed³ug wzoru {2} i przyjêto konserwatywn¹ war-
toœæ q = 0,01 rekomendowan¹ dla loci STR przez National Research Council
[22];

3. zastosowano czêstoœci alleli zbadane dla populacji ma³opolskiej [29, 30] i war-
toœci q wyliczone dla obszaru Polski, odpowiednie dla ka¿dego uk³adu.

Wyniki obliczeñ przedstawia tabela II.

DYSKUSJA

Obliczenia symulacyjne, których wyniki przedstawiono na rycinie 1, wyraŸnie
wskazuj¹, i¿ ze wzrostem wspó³czynnika q, czyli wraz z podwy¿szeniem siê stopnia
pokrewieñstwa w obrêbie danej subpopulacji, zwiêksza siê obliczona czêstoœæ genoty-
powa danego profilu, liczbowo równowa¿na prawdopodobieñstwu zgodnoœci. Ten-
dencja ta szczególnie uwidacznia siê w przypadku rzadkich genotypów, co wyraŸnie
widaæ na przyk³adzie minimalnej mo¿liwej do uzyskania przy zastosowaniu zestawu
Profiler Plus (Perkin Elmer) czêstoœci genotypowej (rycina 1b). Przy przyjêciu warto-
œci q = 0,01 iloraz wiarygodnoœci obni¿a siê o osiem, a przy q = 0,03 a¿ o czternaœcie
rzêdów wielkoœci! Przeprowadzone analogiczne obliczenia dla maksymalnej mo¿li-
wej do uzyskania czêstoœci genotypowej przy zastosowaniu tego zestawu wykazuj¹
niewielk¹ „wra¿liwoœæ” czêstoœci genotypowych (rzêdu 10–10) nawet na wysokie war-
toœci wspó³czynnika q.

Wielkoœæ genetycznego zró¿nicowania miêdzy ludzkimi populacjami by³a inten-
sywnie badana przez genetyków populacyjnych, ale cechy przez nich analizowane s¹
kodowane przez geny wykazuj¹ce niski poziom polimorfizmu i mutacji. Przy niskim
poziomie selekcji mo¿na zatem oczekiwaæ, i¿ zró¿nicowanie w ka¿dym locus bêdzie
podobne. Natomiast loci typu STR stosowane w hemogenetyce s¹dowej s¹ wysoce po-
limorficzne, co czêsto wi¹¿e siê z ich wysok¹ mutacyjnoœci¹. Ponadto s¹ one zlokalizo-
wane czêsto w intronach genów, które podlegaj¹ geograficznie zmieniaj¹cej siê selek-
cji. Skutkiem tego mo¿e byæ zró¿nicowanie wspó³czynnika q w poszczególnych loci,
dlatego wiêc w niniejszej pracy wspó³czynnik q policzono oddzielnie dla ka¿dego
uk³adu.

Przeprowadzone obliczenia korelacji genetycznej dla populacji Polski wskazuj¹
raczej na jej jednolity charakter w zakresie badanych loci. Wspó³czynniki odziedzi-
czalnoœci dla uk³adu D1S80, TH01 i VWA maj¹ bardzo niskie wartoœci, co wyra¿a siê
ich niewielkim wp³ywem na wartoœci czêstoœci genotypowych, a co za tym idzie, z nie-
wielkim wp³ywem na wartoœæ dowodu z badania DNA. Jak obrazuj¹ ryciny 2 i 3, do-
piero dla czêstoœci genotypowych rzêdu 10–10 obserwuje siê spadek ilorazu wiarygod-
noœci o oko³o jeden rz¹d wielkoœci, a dla czêstoœci rzêdu 10–16 o dwa rzêdy wielkoœci.
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Stosunkowo wysoka wartoœæ q w uk³adzie DQA1 dla populacji Polski (q = 0,0044)
wynika z trudnej do wyjaœnienia odrêbnoœci populacji pomorsko-kujawskiej [23],
podczas gdy wynik obliczeñ uwzglêdniaj¹cych populacjê szwajcarsk¹ i wêgiersk¹,
przy pominiêciu pomorsko-kujawskiej, jest znacznie ni¿szy (q = 0,0016) i wydaje siê
byæ bardziej racjonalny.

Tabela III przedstawia porównanie wartoœci wspó³czynnika q otrzymanych dla
populacji Polski z danymi wyliczonymi dla innych populacji kaukazoidalnych.

Ostatni raport National Research Council z 1996 roku proponuje wprowadzenie
wspó³czynnika odziedziczalnoœci q jako miary zró¿nicowania struktury populacji do
obliczania czêstoœci genotypowych. Poprawkê tê powinno wyznaczaæ siê empirycznie
dla poszczególnych populacji. Raport sugeruje stosowanie konserwatywnej wartoœci
wspó³czynnika q = 0,01, a dla ma³ych, izolowanych populacji q = 0,03.

W USA wartoœci q, uœrednione przez wszystkie stosowane do identyfikacji loci,
a wyliczone na podstawie baz danych FBI, s¹ zwykle znacznie ni¿sze ni¿ 0,01; dla po-
pulacji bia³ej – 0,002, czarnej – 0,007 i hiszpañskiej – 0,009 [5, 6].

Jak wynika z przeprowadzonych obliczeñ, zastosowanie wartoœci wspó³czynnika
q = 0,01 przy czêstoœciach genotypowych rzêdu 10–8 powoduje spadek wartoœci ilora-
zu wiarygodnoœci o jeden rz¹d wielkoœci, a przy czêstoœciach rzêdu 10–16 ju¿ o cztery
rzêdy wielkoœci. Rzeczywiste wartoœci wspó³czynników odziedziczalnoœci, zarówno
dla populacji Polski, jak i dla innych populacji kaukazoidalnych, s¹ znacznie ni¿sze
ni¿ 0,01. Dlatego mo¿e dziwiæ rutynowe przyjmowanie przez Forensic Science Servi-
ce w sprawach karnych wartoœci wspó³czynnika q = 0,03 [9].

Na rycinie 3 zilustrowano zastosowanie wspó³czynnika q = 0,0042 (wyliczonego
dla locus D1S80) dla populacji ma³opolskiej w odniesieniu do populacji generalnej
Polski. Wp³yw ten zaznacza siê tylko dla czêstoœci rzêdu 10–3 i ni¿szych.

Przeprowadzone obliczenia wskazuj¹, i¿ uwzglêdnienie wspó³czynnika odziedzi-
czalnoœci q w obliczeniach wartoœci dowodów z badania DNA jest niezbêdne, je¿eli za-
chodzi podejrzenie, i¿ podejrzany pochodzi z izolowanej geograficznie b¹dŸ kulturo-
wo spo³ecznoœci lub gdy istnieje potencjalna mo¿liwoœæ genetycznego, nawet wyra-
¿onego w niewielkim stopniu, zró¿nicowania populacji, do której nale¿y podejrzany
i sprawca. Nale¿y bowiem pamiêtaæ, ¿e stosuj¹c rutynowo do indywidualizacji œlad-
ów zestawu oko³o 9 uk³adów typu STR (jak Profiler Plus u¿ywany w Pracowni Hemo-
genetyki S¹dowej Instytutu Ekspertyz S¹dowych) otrzymujemy przeciêtne czêstoœci
genotypowe osobników rzêdu 10–12, a zatem w zakresie, w którym nawet niskie war-
toœci wspó³czynnika q maj¹ wp³yw na obni¿enie wartoœci dowodu. Niezbêdne wydaje
siê zatem przeprowadzenie badania rozk³adu czêstoœci genotypowych w ma³ych lub
czêœciowo izolowanych œrodowiskach celem wyznaczenia realnej wielkoœci subtelne-
go zró¿nicowania populacji Polski. Wci¹¿ powszechnie stosowane za³o¿enie, i¿ q = 0,
oznacza ignorowanie praw genetyki populacyjnej. Niemniej stosowanie arbitralnie
przyjêtych wartoœci dla wspó³czynnika odziedziczalnoœci q ³ 0,01 wydaje siê byæ nie-
uzasadnione i zbyt „konserwatywne” wobec podejrzanego.
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