
1. In tro duc tion

Con tem po rary fo ren sic ge net ics has de vel oped ef -
fi cient and re li able meth ods of hu man iden ti fi ca tion
based on DNA anal y sis. Ap plied tests rely on ex am i -
na tion of highly poly mor phic DNA se quences, mainly
microsatellite re gions of nu clear DNA and vari able se -
quences of the con trol re gion of mi to chon drial DNA
[3, 13]. Sig nif i cant tech no log i cal prog ress ob served in
this field over the last de cade has re sulted in de vel op -
ment of sci en tific pro ce dures en abling anal y sis of
prac ti cally ev ery kind of bi o log i cal ma te rial. The ex -
tremely high sen si tiv ity of the op ti mised as says has
opened up the pos si bil ity of anal y sis of bi o log i cal
traces con tain ing tiny amounts of DNA as well as sam -
ples af fected by strong deg ra da tion pro cesses. The

power of dis crim i na tion as so ci ated with ex am i na tions
based on STR se quences (Short Tan dem Re peats) is
usu ally very high, giv ing sig nif i cant ev i den tial value
to ge netic ex am i na tions. The sig nif i cance of ev i dence
based on DNA anal y sis for to day’s jus tice sys tem is
hard to over es ti mate. There are known cases of
wrongly con victed per sons, who had been judged on
the ba sis of sub jec tive ev i dence, such as that given by
a vic tim or eye wit ness. Un fairly con victed per sons
have been ex on er ated to day thanks to re peated ex am i -
na tion of ev i dence ma te rial and anal y sis of bi o log i cal
sam ples [52]: very re li able DNA ev i dence has en abled
def i nite ex clu sion of their in volve ment in a crime
(some times af ter many years of wrong ful im pris on -
ment). The idea of na tional DNA da ta bases, orig i nally
ini ti ated in the United King dom, has also turned out to
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be a great suc cess of the jus tice sys tem [14, 38]. Na -
tional DNA da ta bases are cur rently suc cess fully op er -
ated in most de vel oped coun tries. At the cur rent stage
of de vel op ment of fo ren sic ge net ics it is worth look ing 
at the pros pects for this sci en tific field.

2. Sin gle nu cle o tide poly mor phism

Sin gle nu cle o tide poly mor phism (SNP) is a type of
vari a tion that is dif fer ent in na ture from STR se -
quences and is cur rently of spe cial in ter est to fo ren sic
ge net i cists. Work on se quenc ing of the com plete hu -
man ge nome has re vealed more than 1.5 bil lion sin gle
nu cle o tide polymorphisms [35]. They con sti tute the
ba sic and most com mon type of ge netic vari a tion.

The nu cle o tide po si tion is re cog nised as SNP when 
fre quency of the rare vari ant reaches the level of 1%;
this rule was de cided on in or der to omit very rare point 
mu ta tions. It is as sessed that sin gle nu cle o tide poly -
morphisms oc cur with a fre quency of 1 per 200–
300 base pairs [61].

 Up to now fo ren sic ge net i cists have fo cused on
SNPs lo cated in non-cod ing re gions of DNA, look ing
for vari a tion in them that has the po ten tial to re place
stan dard STR anal y sis in fu ture ap pli ca tions. The ad -
van tages and dis ad van tages of such a change of tech -
nol ogy have been widely dis cussed. The ad van tages
in clude: the pos si bil ity of in creased au to ma tion of
anal y sis, fur ther minia tu ri sa tion of the equip ment nec -
es sary for anal y sis and im proved sen si tiv ity (the
length of ana lysed DNA frag ments can be shorter than
100 base pairs). One also has to be aware of the sig nif i -
cant draw backs re sult ing from a change of an a lyt i cal
meth od ol o gies: the sig nif i cant cost of such a change
(much money was in vested in or der to set up DNA da -
ta bases based on STR tech nol ogy), dif fi cul ties with
anal y sis of DNA mix tures by SNP tech nol ogy, the ne -
ces sity of ex am i na tion of 50 to 100 loci in stead of
10–16 loci ana lysed with pres ent tech nol ogy and prob -
lems with es tab lish ing a stan dard panel of mark ers giv -
ing equally high dis crim i na tion power for pop u la tions
of dif fer ent eth nic ity [20, 57]. The of fi cial doc u ment
is sued by ENFSI (Eu ro pean Net work of Fo ren sic Sci -
ence In sti tutes) stated that in the near fu ture re plac ing
anal y sis of STR by SNP is not fore seen [21]. In spite of 
this, re search in this di rec tion con tin ues and new iden -
ti fi ca tion as says based on SNP tech nol ogy are be ing
de vel oped. These tests are de signed, above all, for ex -
am i na tion of heavily de graded spec i mens [16, 39].
It seems that SNP vari a tion might in the fu ture be
a source of an ad di tional set of poly mor phic mark ers
that could be use ful in par tic u lar cir cum stances. Most

of the above men tioned lim i ta tions as so ci ated with
sin gle nu cle o tide polymorphisms do not ap ply to uti li -
sa tion of SNP tech nol ogy in pa ter nity cases. The real
break through may be as so ci ated with anal y sis of SNP
type vari a tion uti lised not in the con text of ge netic
iden ti fi ca tion, but in or der to de ter mine the per sonal
traits of the per son who is the source of the DNA sam -
ple. Fo ren sic ge net i cists are ac cus tomed to the fact that 
the ana lysed DNA se quence is com prised of so-called
non-cod ing DNA and hence no phenotypic fea tures of
the do nor are iden ti fied. The only ex cep tion to this rule 
is the widely used amelogenin marker ana lysed for the
pur pose of sex de ter mi na tion. It is widely known that
a de scrip tion of the per pe tra tor given by eye wit nesses
may have sig nif i cant value for an in ves ti ga tion. In
many cases, how ever, there are no wit nesses, which
of ten makes it dif fi cult to sin gle out sus pects in the
case and in ef fect slows down the in ves ti ga tion or may
even lead to its sus pen sion. Bi o log i cal traces de pos -
ited at the scene of a crime en able us to re trieve the ge -
netic pro file of the per pe tra tor, but this data is of mi nor 
sig nif i cance be cause of a lack of ref er ence ma te rial. In
many (such) cases it has been nec es sary to per form
broad screen ing of DNA pro files for ref er ence sam ples 
col lected from cit i zens liv ing in the area where the
crime has been com mit ted [15]. The pro cess of nar -
row ing down the cir cle of sus pects, which is above all
im por tant for quick cap tur ing of the per pe tra tor and
also for eco nom i cal rea sons, is usu ally lim ited to psy -
cho log i cal pro fil ing. In rape cases this of ten means
that only males within a lim ited age range are in cluded
in DNA ex am i na tions. As men tioned in the in tro duc -
tion, a de scrip tion of a per pe tra tor given by a vic tim or
a wit ness might not be re li able. Con fir ma tion of such
ev i dence by ge netic anal y sis may con sti tute a very
use ful tool, giv ing ad di tional in for ma tion and lim it ing
the num ber of er rors in the in ves ti ga tion. 

3. Ex am i na tion of SNPs in cod ing DNA re gions

Thanks to enor mous prog ress in re search on the hu -
man ge nome, the idea of de scrib ing the per pe tra tor’s
fea tures by anal y sis of a bi o log i cal trace de pos ited on
the crime scene is start ing to be come a real pos si bil ity.
Most sin gle nu cle o tide polymorphisms are lo cated in
non-cod ing re gions. How ever, it is es ti mated that at
least 100,000 are lo cated within genes. Non synony -
mous DNA al ter ations within genes re sult in poly mor -
phism in the polypeptide chain lead ing to changes in
func tion ing of the pro tein prod uct and dif fer ences in
phe no type char ac ter is tic of par tic u lar in di vid u als.
Phe no type dif fer ences may also be caused by sub sti tu -
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tions of nu cleo tides lo cated in promotor and reg u la -
tory re gions of genes, which can af fect the level of
gene ex pres sion and sta bil ity of a tran script. Stud ies
con cern ing re la tions be tween genes and in di vid ual
fea tures are mostly fo cused on sus cep ti bil ity to dis -
eases linked with the car ried ge netic vari ant as well as
dif fer ences in re sponse to drugs char ac ter is tic of pa -
tients [5, 48]. 

Par tic u lar ge netic vari ants are also un de ni ably cor -
re lated with nat u ral phenotypic dif fer ences (re lat ing to 
many dif fer ent phys i cal fea tures) ex ist ing in the hu -
man pop u la tion. De ter mi na tion of this kind of in di vid -
ual fea ture on the ba sis of DNA ex am i na tion of
a bi o log i cal spec i men could sup ply sig nif i cant in for -
ma tion to in ves ti ga tors and nar row down the num ber
of sus pects or guide the in ves ti ga tion in a par tic u lar di -
rec tion. Such stud ies should be con sid ered as use ful at
the level of in ves ti ga tion, but should not be used in the
prep a ra tion of a typ i cal ex pert re port [J. Wójcikie -
wicz – per sonal communication].

Pre dic tion of phys i cal traits by DNA anal y sis may
also pro vide sig nif i cant com ple men tary in for ma tion to 
an thro po log i cal ex am i na tions, en abling re con struc -
tion of the hu man ap pear ance on the ba sis of skel e tal
re mains, and it would seem that in this case a typ i cal
ex pert re port would be re quired. Multigenic in her i -
tance and the vary ing in flu ence of en vi ron men tal fac -
tors on the fi nal phe no type are im por tant is sues
as so ci ated with ge netic de ter mi na tion of hu man traits.
Stud ies on twins are very use ful in the eval u a tion of
the bal ance be tween the in flu ence of ge netic and en vi -
ron men tal fac tors on ac tual phenotypic fea tures [55,
59, 63].

The cur rent state of knowl edge en ables anal y sis of
even com plex phys i cal traits with a quan ti ta tive mode
of in her i tance: their anal y sis may in fu ture be use ful in
fo ren sic ge net ics. The (body) build of the per pe tra tor
is ob vi ously an im por tant com po nent of his/her de -
scrip tion – hence ge netic de ter mi na tion of height or
weight of an in di vid ual who has de pos ited bi o log i cal
traces on the scene of crime would seem to be very de -
sir able [55]. There are some pa pers be ing pub lished
about cor re la tions be tween par tic u lar al leles of the
LEP gene (leptin OMIM 164160) and patho log i cal
obe sity, but these re sults need fur ther re search and at
this stage it would be pre ma ture to con sider their prac -
ti cal ap pli ca tion [26]. Dif fer ent stud ies in di cate that
other fea tures are un der ge netic con trol to a high de -
gree. In fu ture, DNA anal y sis should open up the pos -
si bil ity of pre dic tion of even mi nor phe no type
dif fer ences be tween hu mans such as skull, ear and
nose shape, or left- or right-hand ed ness. There are also 
sci en tific re ports on cor re la tions be tween par tic u lar

ge netic vari ants and sus cep ti bil ity to ag gres sive
be hav iour or de pres sion [2, 10, 40, 51]. Anal y sis of
phys i cal traits seems to be tech ni cally eas ier and raise
less eth i cal ob jec tions than anal y sis of psy cho log i cal
fea tures. More over, ge netic de ter mi na tion of phys i cal
fea tures is un dis puted and the in flu ence of en vi ron -
men tal fac tors may be dis re garded: an ex cel lent ex am -
ple of the mi nor in flu ence of en vi ron men tal fac tors on
phys i cal phe no type is iden ti cal twins. The level of
knowl edge con cern ing genes in volved in con trol of
phys i cal fea tures is par tic u larly sig nif i cant in the case
of hu man pigmentation. 

4. Hu man pigmentary phe no type

Sig nif i cant prog ress has been noted in re cent years
in stud ies on the cor re la tion be tween ge net ics and the
pigmentary phe no type. This opens up the pos si bil ity
of prac ti cal ap pli ca tion of this knowl edge in the rel a -
tively near fu ture in dif fer ent dis ci plines, in clud ing fo -
ren sic sci ence. Data con cern ing skin, hair and eye
col our would seem to be of great im por tance in the de -
scrip tion of a per pe tra tor or a miss ing per son. This is
be cause vari a tion in pig ment phe no type is ap par ently
one of the most ex pres sive poly mor phic traits. Pig -
ment-re lated is sues are un doubt edly in ter est ing for
sci en tists from dif fer ent sci en tific fields, as they are
linked with such is sues as in her i tance and evo lu tion -
ary pro cesses, phylogeographic and mi gra tion stud ies,
pop u la tion sub struc ture, and also the correlation
between pigment strength and susceptibility to cancer
[8, 9, 25, 43, 56]. 

The vari a tion in pig ment phe no type that is eas ily
vis i ble in the hu man pop u la tion orig i nates above all
from dif fer ences in mel a nin con tent. Its amount, type
and dis tri bu tion is of cru cial im por tance for pig ment
in ten sity. Mel a nin is a poly mer syn the sised from ty ro -
sine de riv a tives in spe cial ised cells called melano -
cytes. Melanocytes are char ac ter is tic for skin, hair
bulbs, iris and eye ep i the lium. Two types of mel a nin
are known – pheomelanin, which is red or yel low and
eumelanin, which is black or brown. A sig nif i cant ex -
cess of pheomelanin is ex pressed in a char ac ter is tic
pigmentary phe no type – pale skin of ten as so ci ated
with freck les and red hair col our. Ex cess of eumelanin
man i fests it self in dark hair, darker skin and, usu ally,
brown eyes. The pro duced pig ment ac cu mu lates in
melanosomes, which are then moved to the keratino -
cytes. It is as sumed that more than 120 genes are in -
volved in de ter mi na tion of the pigmentary phe no type
[41, 53]. So far a few genes that sig nif i cantly af fect the
mel a nin con tent in hu mans have been stud ied. It is as -
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sumed that ge netic vari a tion within these genes may
be re spon si ble for phe no type dif fer en ti a tion in hu -
mans. To date, thor ough stud ies have been car ried out
on vari ance and its in flu ence on nat u ral phe no type dif -
fer en ti a tion in the case of one gene en cod ing the
melanocortin 1 re cep tor (MC1R). The melanocortin
1 re cep tor is bound to the mem brane of melanocytes,
which are in volved, as pre vi ously men tioned, in mel a -
nin pro duc tion. The MC1R is ac ti vated via a-MSH
(melanocyte stim u lat ing hor mone). Its ac ti va tion leads 
to in crease of eumelanin syn the sis and si mul ta neous
de crease of pheomelanin pro duc tion [4]. The MC1R
gene con sists of a sin gle, short DNA frag ment of
951 bp, thus anal y sis of the com plete gene is not tech -
ni cally dif fi cult. Ge netic stud ies have shown that the
car ried re cep tor vari ant has a sig nif i cant in flu ence on
skin type and hair col our. World-wide pop u la tion
stud ies have re vealed sev eral dozen MC1R al leles [30, 
49, 63]. The lit er a ture data in di cates that a few of these
are re lated to the pigmentary phe no type char ac ter ised
by red hair and pale skin. In di vid u als char ac ter ised by
these fea tures are more sen si tive to UV ir ra di a tion and
more prone to sun burn. This is be cause such a pig -
mentary phe no type is caused by an ex cess of pheo -
melanin over eumelanin. It has been shown that
eumelanin re veals strong photoprotective prop er ties,
whereas pheomelanin sub jected to UV ir ra di a tion is
con du cive to gen er a tion of free rad i cals [46]. 

There is a con cor dance among re search ers that mu -
ta tions C451T, C478T and G880A have a key sig nif i -
cance in the de ter mi na tion of such pig men ta tion [50,
66]. The per cent age of red-haired in di vid u als in the
United King dom who have two of the above men -
tioned mu ta tions equals about 96% [23]. Data ob -
tained for the Pol ish pop u la tion in di cates that this
value may be even higher and reach 98%. Stud ies per -
formed on the Pol ish pop u la tion sam ple of red headed
in di vid u als con firm the sig nif i cant role of these mu ta -
tions and show that a few other MC1R vari ants
strongly pre dis pose to red hair col our [7]. These stud -
ies showed that de ter mi na tion of some MC1R vari ants
in a sam ple of un known or i gin might be use ful for pre -
dic tion of the pigmentary phe no type of the per son who 
is its source. Het ero zy gous in di vid u als who are char -
ac ter ised by one ref er ence vari ant and a sec ond mu -
tated one may re veal straw berry blond hair. More over,
male in di vid u als with such a ge netic back ground may
have red beards. The MC1R gene is not the only gene
linked to the is sue of red hair col our in her i tance. On
the con trary, in the case of pop u la tions with darker
skin, an in di vid ual with two mu tated red hair MC1R
vari ant al leles does not nec es sar ily man i fest red hair
[44]. Dif fi cul ties with un am big u ous ge netic pre dic tion 

of red hair col our are caused by the in flu ence of other
genes in de ter mi na tion of the pigmentary phe no type.
POMC (OMIM 176830), the pre cur sor of the a-MSH
re cep tor in volved in ac ti va tion of the MC1R, is a gene
which has also been linked to red hair col our [33].
How ever, its role in de ter mi na tion of red hair col our is
rather small. Vari ants of this gene are more of ten cor -
re lated with me tab o lism dis or ders, obe sity and other
dis tur bances [34]. The in flu ence of MC1R poly -
morphisms on eye col our is still un cer tain. Some stud -
ies have in di cated cor re la tion of sin gle MC1R mu-
tations with blue eye col our [32, 67]. Many other stud -
ies do not sup port this find ing and have not re vealed
any links be tween MC1R vari ants and eye col our
[e.g. 60]. A pa per pub lished by Frudakis et al. pres ents
re sults in di cat ing a cor re la tion be tween the MC1R and 
iris col our, but not at the level of sin gle mu ta tions, but
haplotypes. More over, they noted an as so ci a tion not
with blue but green eye col our [18].

Data avail able for other pig ment-re lated genes re -
fers mainly to patho log i cal states and lit tle is known
about their in flu ence on nat u ral hu man pig ment vari a -
tion. A sin gle gene dys func tion may lead to dis tur -
bance of a sig nif i cant met a bolic path way and, in con-
se quence, ill ness, e.g. al bi nism. In con trast, eye col our
is de ter mined in clas si cal multigenic fash ion and is
a re sult of co-op er a tion be tween many genes. There
are four types of al bi nism de fined, and each of them is
caused by mu ta tions in a dif fer ent gene. How ever, it
seems that genes re spon si ble for dis or ders in hu man
pig men ta tion also in flu ence nat u ral vari a tion among
hu mans in eye and hair col our or skin type. This as -
sump tion is now be ing con firmed by suc ces sive stud -
ies. The ox i da tive en zyme tyrosinase – TYR (OMIM
606933) is in volved in ty ro sine ox i da tion, a cru cial
step in the pro cess of eumelanin and pheomelanin syn -
the sis. The tyrosinase gene is more com pli cated than
the pre vi ously de scribed MC1R gene. It con sists of
5 dis tant DNA frag ments, which makes its anal y sis
a bit more com pli cated than anal y sis of the MC1R. Se -
ri ous loss-of-func tion mu ta tions of this gene lead to
ex treme al bi nism clas si fied as oculocutaneous al bi -
nism type 1A. Mu ta tions of the TYR gene which
merely de crease en zyme ac tiv ity are also known. In
this case, pa tients re veal more gen tle symp toms and
this al bi nism has been clas si fied as 1B [41]. Sev eral
dozen TYR mu ta tions in volved in al bi nism have been
de scribed in to tal. How ever, lit er a ture data does not re -
late to as so ci a tions be tween TYR vari a tion and dif fer -
ences in nat u ral pig men ta tion. Re cent stud ies in di cate
that gene OCA2 (oculocutaneous al bi nism type 2,
OMIM 203200) shows a strong modulatory ef fect on
the MC1R. The OCA2 en codes a pro tein bound with
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the melanosome mem brane and is as sumed to sig nif i -
cantly in flu ence pig ment syn the sis. The gene con sists
of 24 dis tant DNA frag ments (exons) spread over a rel -
a tively long dis tance of 267 thou sand base pairs [36].
The gene en codes P pro tein bind ing with the cel lu lar
mem brane, com pris ing 12 transmembrane re gions.
The OCA2 gene is very poly mor phic. Se quenc ing of
the hu man ge nome has re vealed more than 200 sin gle
nu cle o tide polymorphisms within the gene. So far cor -
re la tions be tween some poly mor phic DNA po si tions of
the OCA2 and type 2 al bi nism have been shown [42].
In the case of this gene, knowl edge re lat ing to
polymorphisms cor re lated with nat u ral pig ment vari a -
tion is a bit more sig nif i cant. Large-scale stud ies on
twins have shown that the OCA2 is re spon si ble for
more than 70% vari a tion in eye col our of the hu man
pop u la tion [69]. Some ear lier pa pers also sug gested
cor re la tions be tween the OCA2 and eye col our. It was
shown that two mu ta tions within the OCA2, in exons
9 and 13 re spec tively, are in volved in de ter mi na tion of 
eye col our other than blue [47]. An other team of sci en -
tists de ter mined 10 dif fer ent nu cle o tide po si tions of
the OCA2 gene which are sig nif i cantly cor re lated with 
eye col our in her i tance [19]. The lit er a ture data sug -
gests co-op er a tion be tween the MC1R and the OCA2
genes in de ter mi na tion of the ul ti mate phe no type [1,
17, 31]. Frudakis’ team also showed that some TYRP1
(tyrosinase re lated pro tein 1, OMIM 115501) vari ants
show strong as so ci a tion with iris col our [19]. There
were some ear lier in di ca tions that this gene may be re -
spon si ble for pre ma ture grey ing [27]. The gene is lo -
cated on chro mo some 9p23 and con sists of 7 exons
spread out over a sec tion of 24 base pairs [62]. The in -
flu ence of the TYRP1 gene on nat u ral dif fer en ti a tion
in pig men ta tion has also been shown in the case of an i -
mals [12, 37]. Some vari ants of this gene are as so ci -
ated in hu mans with a pig ment dis or der that has been
clas si fied as type 3 al bi nism. Apart from the OCA2
gene, gene MATP (mem brane as so ci ated trans porter
pro tein, OMIM 606202) also has a sig nif i cant reg u la -
tory role. This gene af fects the ac cess of ap pro pri ate
amounts of sub strates which are nec es sary for mel a nin
syn the sis, as well as its pos i tive reg u la tion. The hu man 
MATP gene con sists of 7 DNA frag ments. The com -
po si tion of the MATP pro tein in di cates that this is
a typ i cal trans port ing pro tein. The MATP is bound
with the melanosome mem brane (like the OCA2 pro -
tein, it crosses the mem brane 12 times) and most prob -
a bly is in volved in the pro cess of mel a nin syn the sis.
MATP mu ta tions re lated to typ i cal symp toms char ac -
ter is tic of oculocutaneous al bi nism sim i lar to that
evoked by mu tated P pro tein have been de scribed. Al -
bi nism caused by mu ta tions in the MATP gene has

been clas si fied as type 4 al bi nism and this type has
been found in dif fer ent pop u la tions, in clud ing a Eu ro -
pean pop u la tion sam ple [e.g. 54]. The first pa per pre -
sent ing a cor re la tion be tween some MATP vari ants
and hu man nat u ral pig men ta tion ap peared re cently
[22]. Such as so ci a tions were also re ported for mice
and there fore it seems that ge net i cists should fo cus on
the MATP gene and its po ten tial re la tions with nat u ral
pig men ta tion. 

ASIP (agouti sig nal ling pro tein, OMIM 600201) is
a gene con sist ing of 4 DNA frag ments en cod ing pro -
tein in volved in the pro cess of mel a nin syn the sis. By
bind ing to the Mc1r re cep tor, the Asip pro tein pre -
vents ac tion of the a-MSH hor mone, which leads to
a de crease in eumelanin syn the sis and in ef fect in -
creases pro duc tion of pheomelanin. The ASIP gene is
thus a typ i cal an tag o nist of the Mc1r re cep tor. Stud ies
per formed on vari a tion within the ASIP strongly sup -
port ear lier pre sump tions that this gene may af fect hu -
man pig men ta tion. Some re ports in di cate sig nif i cant
cor re la tion of one of its al leles with dark hair col our
and brown eyes. Avail able re sults show that the ho mo -
zy gous state is a stron ger de ter mi nant of these fea -
tures. Sci en tists point to pos si ble co-op er a tion be -
tween genes ASIP and MC1R in the pro cess of pig -
ment pro duc tion [29]. Re searches car ried out on iden -
ti fi ca tion of genes in volved in pig men ta tion and de ter-
mination of their role in these pro cesses are cer tainly at 
the early stage. Med i cal knowl edge con cern ing ge -
netic sus cep ti bil ity to dis eases linked with pig ment de -
fi ciency is rel a tively high. There is a need for de tailed
anal y sis of the genes de scribed above in the con text of
nat u ral vari abil ity of the hu man pigmentary phe no -
type. Fur ther anal y sis of other genes, not men tioned in
this work, which may be in volved in de ter mi na tion of
fi nal phenotypic fea tures is also nec es sary.

5. Link be tween pig men ta tion and
iden ti fi ca tion of eth nic origin

Iden ti fi ca tion of eth nic or i gin is an im por tant is sue
linked to stud ies on the pigmentary phe no type. This is
be cause dif fer ences in pigmentary phe no type are very
strong be tween in di vid u als of var i ous eth nic or i gins.
Nat u ral se lec tion and prob a bly sex ual se lec tion had
a sig nif i cant role in the evo lu tion of pig men ta tion in
hu mans, there fore vari a tion within pig ment re lated
genes be tween dif fer ent pop u la tions is higher than
vari a tion in other genes [43]. It is now be yond rea son -
able doubt that iden ti fi ca tion of par tic u lar ge netic vari -
ants within pig ment re lated genes may be a re li able
source of in for ma tion about eth nic or i gins [19, 65].
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Polymorphisms within pig ment re lated genes dem on -
strate large dif fer ences in fre quency dis tri bu tion be -
tween var i ous pop u la tions and thus are con sid ered as
good mark ers for iden ti fi ca tion of eth nic or i gin [56,
57]. Wide re search con ducted on iden ti fi ca tion of re li -
able ge netic mark ers for de ter mi na tion of eth nic or i gin 
has shown that as much as 80% of SNP poly -
morphisms within pig ment re lated genes is use ful for
pre dic tion of eth nic or i gins and pop u la tion sub struc -
ture. The same studies indicate that merely 20% of
such polymorphisms in genes involved in other met a -
bolic processes reveal such usefulness [19].

Dif fer ences in skin col our char ac ter is tic of peo ple
from var i ous geo graphic re gions have a rel a tively sim -
ple evo lu tion ary ex pla na tion. It is as sumed, as was
men tioned above, that pig ment vari a tion is un der evo -
lu tion ary se lec tive pres sure. In di vid u als with darker
skin col our are fa voured in re gions where the amount
of so lar ra di a tion (in clud ing UV ra di a tion) is ex cep -
tion ally high. In fact, the phe nom e non known as pu ri -
fy ing se lec tion has been dem on strated for the MC1R
gene in one study [24]. Mu ta tions in the MC1R re cep -
tor which lead to lighter skin col our are del e te ri ous
when they af fect peo ple liv ing in geo graph ical re gions
rich in UV ir ra di a tion. Care ful ex am i na tion of pop u la -
tion data avail able for pop u la tion sam ples of dif fer ent
eth nic or i gins re veals that higher vari a tion within the
MC1R gene is char ac ter is tic for Eu ro pean pop u la -
tions. This vari a tion is sig nif i cantly lower in pop u la -
tion sam ples from Asia and is prac ti cally ab sent in the
case of pop u la tion sam ples from Af rica [24, 25]. This
vari a tion pat tern is ex actly op po site to the poly mor -
phism char ac ter is tic for the con trol re gion of mi to -
chon drial DNA [28]. How ever, this lat ter por tion of
DNA is a non-cod ing DNA se quence and it is known
that nat u ral se lec tion does not af fect such re gions in
the course of mo lec u lar evo lu tion. There is also an in -
ter est ing hy poth e sis con cern ing the evo lu tion ary pro -
cesses of the pigmentary phe no type in hu man
pop u la tions from geo graphic ar eas with low pen e tra -
tion of sun rays, such as the Brit ish Isles. This hy poth e -
sis as sumes that lighter skin type may be an ad van tage
in such re gions be cause of the prob lem of rick ets.
How ever, it has not been con firmed so far by ge netic
data. Pre dic tion of phys i cal ap pear ance on the ba sis of
DNA anal y sis is more com pli cated than in fer ence
about eth nic or i gin by ge netic tests. Its ap pli ca tion
must be pre ceded by de tailed re search and ac cu mu la -
tion of data about the ef fect of par tic u lar mu ta tions,
gene vari ants and fi nally the com bined ef fect of many
genes on the ul ti mate phe no type pic ture. It seems that
this is sue is worth study ing and the ob tained re sults
may have a fu ture ap pli ca tion in fo ren sic genetics. 

6. Sum mary

The de vel op ment of new DNA tech nol o gies as
well as in creas ing knowl edge on the in flu ence of par -
tic u lar mu ta tions on phe no type have opened up new
op por tu ni ties for fur ther re search, which should en -
able prac ti cal ap pli ca tion of the data in the field of fo -
ren sic ge net ics. It seems that stud ies on ge netic de ter -
mination of traits that are very dis tinct such as pig -
mentary phe no type are ex cep tion ally use ful for this
pur pose. Stud ies on genes and their as so ci a tions with
phenotypic fea tures are in sep a ra bly linked with eth i cal 
is sues. If ap pli ca tion of such knowl edge to fo ren sic
sci ence is be ing con sid ered, then the is sue be comes
par tic u larly sen si tive. It should be re mem bered that
the de bates which were con ducted in var i ous coun tries 
on the is sue of prep a ra tion of na tional DNA da ta bases
in volved not only law yers, rep re sen ta tives of the po -
lice and fo ren sic ge net i cists, but also pol i ti cians,
ethicists and or gani sa tions con cerned with the pro tec -
tion of the lib erty of the in di vid ual. Voices of ob jec -
tion were raised con cern ing stor age of DNA data,
point ing out threats con nected with vi o la tion of civic
lib er ties, pos si bil i ties of ma nip u la tion and un jus ti fied
ac cess to in for ma tion about health con di tions of reg is -
tered per sons. These ar gu ments were coun tered by the
ar gu ment (amongst oth ers) that fo ren sic sci ence ex -
plores por tions of DNA which con tain no in for ma tion
about any hu man fea tures [68]. How ever, cur rently,
new op por tu ni ties for anal y sis of hu man fea tures are
emerg ing and anal y sis of cod ing por tions of DNA
may, (in ad di tion to pro vid ing fo ren si cally use ful in -
for ma tion) po ten tially re veal med i cal in for ma tion, e.g. 
in creased risk of can cer de vel op ment [64, 67]. A pre -
pared sci en tific re port (on cod ing por tions of DNA)
may be a sig nif i cant help to Po lice, en abling them to
in crease the pre ci sion of their search for the real per pe -
tra tors. Thus, ex am i na tion of phys i cal fea tures may be
very ben e fi cial at the level of in ves ti ga tion. It seems
that the com mu nity of fo ren sic ge net i cists is in creas -
ingly will ing to ac cept anal y sis of DNA cod ing re -
gions for pre dic tion of eth nic or i gins and (in the more
dis tant fu ture) pre dic tion of phe no type as well [11,
58]. For some ex perts, the sig nif i cant ben e fits as so ci -
ated with ge netic pre dic tion of phenotypic fea tures are
be com ing more ob vi ous [6]. As was men tioned be fore, 
a com mon pro ce dure of search ing for a per pe tra tor in
the ab sence of im me di ate sus pects is DNA screen ing
per formed on in di vid u als liv ing in the area where the
crime has been com mit ted. It has been pointed out that
in many such cases in no cent peo ple are un nec es sar ily
caused worry. They very of ten have no con nec tion
with the case and do not even be long to the same eth nic 
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group as the per pe tra tor. Us ing ge net ics to es tab lish
that a crim i nal orig i nates from a par tic u lar eth nic
group or may have par tic u lar phys i cal fea tures should
en able more ac cu rate po lice ac tion. This would be eco -
nom i cally ad van ta geous (lim i ta tion of the num ber of
screened sam ples) as well as mini mis ing the num ber of 
peo ple un nec es sar ily caused worry by the jus tice sys -
tem [58]. There are also ar gu ments raised against the
opin ions pre sented by ge net i cists in the above cited ar -
ti cle: ethicists point out that the gap be tween ge netic
pre dic tion of eth nic or i gins and de scrip tion of phys i cal 
traits by ge netic test ing is still enor mous, and that –
fol low ing on from this – op er at ing on the ba sis of in -
com plete knowl edge may lead to a high num ber of er -
rors [58]. The only con clu sion that can be drawn from
this dis pute is that ex am i na tion of cod ing re gions for
fo ren sic pur poses should not be re jected, but the meth -
od ol o gies ap plied to fo ren sic sci ence must be re li able
and there fore their prac ti cal use should be pre ceded by
de tailed study.
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1. Wpro wad zenie

Wspó³cze sna ge net yka s¹dowa wy prac owa³a sku -
teczne i wia ryg odne me tody ident yfi kac ji cz³owieka po -
przez an alizê DNA. Sto sow ane te sty po leg aj¹ na anal izie
se kwenc ji DNA o wy sok iej zm ien noœci, przede wszyst -
kim se kwenc ji mi kros ate lit arn ych DNA j¹dro wego, jak
rów nie¿ po lim orfi cznych se kwenc ji re gionu kon trol ne go
DNA mi toc hondr ialnego [3, 13]. Znacz ny postêp tech -
nol ogi czny, jaki nast¹pi³ w ostatn iej de kad zie w tej dys -
cyp linie, do prow adzi³ do wy prac owa nia pro ced ur
ba dawc zych um o¿li wiaj¹cych an alizê prak tyczn ie ka¿de -
go ro dzaju ma ter ia³u bio log iczne go. Osi¹gni êto  maksy -
maln¹ mo¿ liw¹ czu³oœæ pro wad zony ch bad añ, dzi êki
cze mu re alna sta³a siê anal iza œlad ów za wier aj¹cych zni -
kome ilo œci DNA lub nar a¿o nych na szc zeg ólnie sil ne
pro cesy gnil ne. Si³a dys krym ina cji uzys kiwa na w oparc iu 
o anali zê marke rów typu STR (ang. short tan dem re pea ts) 
osi¹ga bar dzo wy sok ie wa rto œci, co de cyd uje o du ¿ym
zna czen iu do wodu z anal izy ge net ycznej. Trud no prze -
ceniæ zna czen ie, ja kie dla wspó³cze snego wy miaru spr a -
wi edliwoœci ma do wód z ba dan ia DNA. Zna ne s¹ spra wy
s¹dowe, w któr ych przed laty wy dano fa³szy we wy roki
w oparc iu o su biekt ywne do wody, jak np. roz poz nanie
do kon ane przez ofiarê b¹dŸ œwiadka zda rzen ia. Dziœ po
po nown ej ocen ie ma ter ia³u do wod owe go i anal izie
dowo dów bio log iczny ch osoby nies³usznie od siad uj¹ce
wy roki s¹dowe zo sta³y uniew inni one [52]. Wy soce wia -
ryg odny dow ód, jaki do starc zany jest dz iêki tech nol ogii
anal izy DNA, po zwala na ka teg ory czne wy kluc zenie ich
zwi¹zku z pr zest êpst wami. Ogromn ym suk ces em wy -
miaru sp rawi edliwoœci okaza³a siê równ ie¿, za inic jowa na 
w Wiel kiej Bry tan ii, idea two rzen ia na rod owy ch re jes -
trów pro fili DNA [14, 38]. Re jes try takie z powodzeniem
s³u¿¹ wymiarowi sprawiedliwoœci w wiêkszoœci roz wi -
niêtych pañstw œwiata. Na obecnym etapie rozwoju
genetyki s¹dowej warto zastanowiæ siê nad dalszymi per -
spekt ywa mi tej dyscypliny naukowej.

2. Zmie nno œæ po jed yncz ych nu kle otyd ów

W polu sz cze góln ego za int ere sow ania ge net yków
s¹do wych zna laz³ siê al tern aty wny wo bec se kwenc ji typu 
STR ro dzaj zm iennoœci ge net ycznej, tzw. po lim orfi zmy
po jed ynczego nu kleo tydu – SNP (ang. sin gle nuc leo ti de
poly morp hisms). Pra ce pro wad zone nad uzys kani em
kom pletn ej se kwenc ji DNA ge nomu cz³owieka po z -
woli³y na id enty fikacjê po nad 1,5 mi liona po jed yncz ych
nu kle otyd ów po lim orfi cznych typu SNP [35]. Sta nowi¹

one pod staw owy i naj bard ziej po wszechny ro dzaj
zm iennoœci ge net ycznej. De fin icja zm ien noœ ci po jed yn -
czego nu kleo tydu zak³ada jed nop roce ntow¹ czê sto œæ
rzad szego wa riantu, co po zwala na wy elim ino wan ie
rzad kich mu tac ji punk tow ych. Jak siê sza cuje, po jed yn -
cze po lim orfi czne nu kleo tydy wy stêp uj¹ w ge nom ie
cz³owieka z czêst oœci¹ 1 na 200–300 par za sad [61].

Do tychc zas ge net ycy s¹dowi na jwi êcej uwagi  poœ -
wiê cali po zyc jom typu SNP zlo kal izo wan ym w  regio -
nach nie kod uj¹cych, upat ruj¹c w nich zmie nnoœci, która
mog³aby w przysz³oœci zast¹piæ stan dard ow¹ obecn ie
 ana lizê uk³adów typu STR. Sze roko omó wio no wady
i za lety ta kiej zmia ny tech nol ogii. Mo¿l iwo œæ jesz cze
wiêk szej au tom aty zac ji pro cesu anal izy, mi niat ury zac ji
sp rzêtu ni ezbê dne go do prze prow adz enia badañ, za -
pewn ienia mak sym alnej czu³oœci tes tów (d³ugo œæ anal i -
zo wan ych frag men tów DNA mo¿e wyno siæ mniej ni¿
100 par za sad) wy stêpuj¹ce po stro nie za let, ró wno -
wa¿one s¹ przez dosyæ istotne ujemne aspekty zwi¹zane
ze zmian¹ me tod ba dawc zych. Po stro nie wad z pewn -
oœci¹ zapi saæ nale ¿y znacz ne kosz ty ta kiej oper acji (du¿e
pie ni¹dze za inw est owano w re jes try pro fili DNA  prowa -
dzone w oparc iu o techn ologiê STR), trud ne do roz -
wi¹za nia pro blemy zwi¹zane z anal iz¹ mie szan in  ma -
teria ³u ge net yczne go, ko nie cznoœæ anal izy naj mniej
50–100 loci za miast 10–16 anal izo wan ych obecn ie i k³o -
poty z ustal eni em stan dard owe go ze stawu po zyc ji nu -
kleo tydo wych po zwal aj¹cego na osi¹gn iêcie ró wnie
wy sok iej si³y dys krym ina cji dla po pul acji z ró ¿ny ch grup
et niczn ych [20, 57]. W do kum encie wy dan ym w tej spra -
wie przez organizacjê zrze szaj¹c¹ in styt uty eks pert yz
s¹do wych ENFSI (ang. Eu rop ean Ne twork of Fo rens ic
Scien ce In stit utes) stwier dzono, ¿e w najbli ¿szej przy -
sz³oœci nie prze wid uje siê re zyg nacji z anal izy uk³adów
typu STR na rzecz zmiennoœci typu SNP [21]. Mimo to
ba dan ia w tym kie runku trwaj¹ i po wstaj¹ ko lejne ze -
stawy do ba dañ ident yfi kac yjn ych wy kor zyst uj¹cych
zm ien noœæ po jed yncz ych nu kle otyd ów, kt óre  przezna -
czone s¹ przede wszyst kim do anal izy ma ter ia³u o wy -
j¹tkowo du¿ym stop niu de grad acji [16, 39]. Wy daje siê,
¿e zm ien noœæ typu SNP mo¿e w przysz³oœci daæ  dodat -
kowy pa nel po limorfizmów, kt órych anal iza w ce lach
ident yfi kac yjn ych bêdzie u¿yte czna w niekt óry ch  oko -
licznoœciach.

Wiêks zoœæ opis any ch powy ¿ej ogra nic zeñ nie sta -
nowi prze szkody do za stos owa nia tech nol ogii anal izy
SNP w spra wach do tycz¹cych spor nego oj cos twa. Praw -
dziwy prze³om mo¿e byæ zwi¹zany z ba dan iem  poli -
morfizmów typu SNP anal izo wan ych nie w kont ekœ cie
ident yfi kac yjn ym, lecz w celu okreœ len ia cech osoby sta -
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nowi¹cej Ÿród³o pró bki DNA. Œro dow isko ge net yków
s¹do wych przy zwyc zajo ne jest do tego, ¿e anal izo wane
se kwenc je DNA sta nowi¹ tzw. DNA nie kod uj¹cy,
w zwi¹zku z czym nie s¹ ident yfi kow ane ¿adne ce chy fe -
not ypo we w³aœ cic iela pr óbki. Je dyny wyj¹tek sta nowi
po wszechn ie anal izo wany mar ker amel oge niny umo¿ -
liw iaj¹cy iden tyf ika cjê p³ci osobn ika. Jak wia domo, opis
spraw cy do kon ywa ny przez œwiadków zda rzen ia ma czê -
sto istotne zna czen ie z punk tu wi dzen ia pro wad zone go
do chod zenia. W wie lu przy padk ach nie ma jed nak œw iad -
k ów, co czê sto utrudn ia wy typ owa nie po dejr zany ch
w spra wie i w efekc ie wyd³u¿a pro wad zone do chod zenie
lub na wet za wies za go w mar twym punk cie. Po zos tawi o -
ne na miej scu zda rzen ia œla dy bio log iczne po zwal aj¹
wpraw dzie na uzys kanie pro filu ge net yczne go spraw cy,
jest on jed nak ma³o u¿y teczny wo bec bra ku ma ter ia³u po -
rów nawczego. W ta kich przy padk ach nie jedn okr otnie
ko nieczne by³o pro wad zenie bar dzo sze rok ich bad añ,
w które w³¹cza no ma ter ia³ po rów nawczy po bier any od
mi eszk añc ów za mieszk uj¹cych ok olicê, w kt órej  doko -
na no pr zes têp stwa [15]. Za wê¿ enie kr êgu po dejr zany ch,
kt óre mog³oby mieæ za sadn icze zna czen ie dla obn i¿en ia
kos ztów pro wad zone go pos têp owan ia, a przede wszyst -
kim dla szyb kiego ujêc ia spra wców, ogran icza siê do ty -
pow ania psy chol ogi cznego. W przy padku gwa³tów
po lega ono jed nak za zwyc zaj tyl ko na ba dan iu pr óbek
po chodz¹cych od mê ¿czyzn w ok reœlonym prze dziale
wie kow ym. Jak wspo min ano we wpro wad zeniu, opis
spraw cy przes têpstwa przed staw iany przez ofiarê lub
œwiadka zda rzen ia nie zaw sze jest wia ryg odny.  Gene -
tyczne po twierd zenie ze znañ œw iadków mo¿e za tem st a -
no wiæ bar dzo u¿y teczne nar zêdzie po zwal aj¹ce na unik -
ni êcie b³êdów w pro wad zonym dochodzeniu. 

3. Ba dan ia SNP w re gion ach ko duj¹cych

Dz iêki ogromn emu postêp owi w ba dan iach nad ge -
nom em cz³owieka idea opisu cech spraw cy przes têpstwa
na pod staw ie anal izy œladu bio log iczne go po zos tawi one -
go na miej scu zda rzen ia za czyna na bier aæ re aln ych
kszta³tów. Wiêkszoœæ z po lim orfi cznych po zyc ji nu kleo -
tydo wych zlo kal izo wana jest w re gion ach nie kod uj¹ -
cych. Sza cuje siê jed nak, ¿e co naj mniej 100 000 zlo kal i -
zo wana jest wewn¹trz gen ów. Nie syn oni mic zne zmia ny
se kwenc ji DNA ge nów w efekc ie od pow iadaj¹ za  poli -
morfizm w ³añ cuc hu amin okw asow ym bia³ek, pro wa -
dz¹c do zmian w funk cjon owa niu bia³ko wego pro duktu,
a w efekc ie do ró¿nic fe not ypo wych cha rakt ery zuj¹cych
pos zcze gól nych oso bnik ów. Istotne zna czen ie dla zró ¿ -
nicowania fe not ypo wego maj¹ ró wni e¿ zmia ny nuk leo -
tydów znaj duj¹cych siê w re gion ach pro mot oro wych
i re gul ato row ych ge nów, kt óre mog¹ wp³ywaæ na po ziom 
eks pres ji genu i sta biln oœæ tran skryptu. Ba dan ia  prowa -
dzone nad powi¹za niami po miêd zy ge nami a ce chami

osobn icz ymi przede wszyst kim kon cent ruj¹ siê na
pro blem ie pre dysp ozy cji do cho rób wy nik aj¹cych z po -
siad ane go wa riantu ge net yczne go oraz na ró ¿ni cach
w od pow iedzi na leki ob serw owa nych u pa cjen tów [5,
48]. Po szcz egó lne wa rianty ge net yczne nie zap rzecz alnie
zwi¹zane s¹ rów nie¿ z na tur alny mi ró ¿ni cami fe not ypo -
wymi ist niej¹cymi w po pul acji ludz kiej pod wzgl êdem
wie lu ró¿ nych cech fi zyczn ych. Ustal enie tego typu cech
osobn icz ych na pod staw ie anal izy DNA œladu  biolo gicz -
nego mog³oby wno siæ istotne dane dla organów  œled -
czych pro wadz¹cych do chod zenie oraz za wêziæ kr¹g po -
dej rzan ych czy sk iero waæ do chod zenie w ok reœl onym
kie runku. Ba dan ia te sta nowi³yby za tem ro dzaj  infor -
macji o cha rakt erze oper acy jnym, u¿yt ecz nej w trak cie
pro wad zone go do chod zenia i nie by³yby wy kor zyst y -
wane do przy got owa nia ty pow ej opin ii s¹do wej [J. Wó j -
ci kiew icz – roz mowa in dyw idu alna]. Ident yfi kac ja cech
fi zyczn ych po przez an alizê DNA mo¿e ok azaæ siê  rów -
nie¿ istotn ym uzupe³nie niem bad añ an trop olo gic znych
po leg aj¹cych na re kons trukcji wygl¹du fi zyczn ego osoby 
na pod staw ie anal izy jej szcz¹tków, i jak siê wy daje, ten
aspekt wy maga³by wy dan ia kla syczn ej opin ii. Istotny
pro blem zwi¹zany z ge net yczn¹ de term ina cj¹ cech zwi¹ -
zany jest z ich wie log eno wym dzie dzic zeni em i ró¿n ym
wp³ywie czyn ników œrod owis kowy ch na ostat eczny
obraz fenotypowy. 

W ocen ie roli czyn nika ge net yczne go i œr odo wisko -
wego na fe not yp nie ocen ione s¹ ba dan ia pro wad zone
w tym kon tek œcie nad bli Ÿni akami jed noj ajo wymi [55,
59, 63]. Obecny po ziom wie dzy umo ¿liwia pro wad zenie
bad añ na wet nad z³o¿ onymi ce chami fi zyczn ymi o dzie -
dzic zeniu iloœ ciow ym, któr ych anal iza mo¿e w przy sz³oœ ci
znaleŸæ za stos owa nie w ge net yce s¹do wej. W opis ie spraw -
cy przes têpstwa z pewno œci¹ istotne zna czen ie ma  zde -
finiowanie bu dowy cia³a, a wiêc ge net yczna iden t yfi kac ja
wzro stu czy wagi osobn ika, który po zos tawi³ œl ady na miej -
scu zda rzen ia, wy daje siê jak naj bard ziej ce lowa [55]. Po -
jaw iaj¹ siê wpraw dzie pra ce, któ re opis uj¹ zwi¹zki
niek tórych al leli w ge nach ta kich, jak LEP (ang. lep tin
OMIM 164160) z pa tol ogi czn¹ oty³oœci¹, ale wnio ski te
wy mag aj¹ dal szych bad añ, wiêc przed wczes ne by³oby
rozwa ¿anie prak tyczn ego za stos o wa nia tych da nych [26].
Ba dan ia wska zuj¹, ¿e równ ie¿ inne ce chy maj¹ w du ¿ym
stop niu pod³o¿e ge net yczne i w przysz³oœci bêdziemy
mo gli na pod staw ie anal izy DNA prze wid ywaæ bar dziej
sub telne ró¿ nice cha rakt ery sty czne dla ga tunku cz³o wie -
ka, jak kszta³t cza szki, bu dowa nosa, kszta³t uszu, lewo-
czy praworêcznoœæ. W li ter atu rze przed miotu odnal eŸæ
mo¿na  rów nie¿ do nies ienia na te mat zwi¹zków po miêdzy 
ok reœ lonymi wa riant ami  gene tycznymi a sk³on noœci¹ do
za chowañ agres ywny ch czy de pres ji [2, 10, 40, 51]. Tech -
niczn ie ³atwiejs za i budz¹ca mniej kon trow ersji na tury
etyczn ej wy daje siê anal iza cech fi zyczn ych. Ich  gene -
tyczna de term ina cja jest nie do po dwa¿ enia, a wp³yw
 czyn ników œr odow isk owy ch za nied bywa lny, cze go do -
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wod em s¹, to ¿sa me ge net ycznie, bl iŸn iaki jed noj ajo we.
Po ziom pod staw owej wie dzy na te mat ge nów kon trol u -
j¹cych ce chy fi zyczne jest zna cz¹cy w przy padku pig -
ment acji cz³owieka.

4. Fe not yp pig ment owy cz³owieka

W ostatn ich la tach nast¹pi³ sz czególnie wy raŸny po -
stêp w ba dan iach pod staw owy ch pro wad zony ch nad
zwi¹zka mi pom iêdzy ge net yk¹ a fe not ypem pig ment o -
wym, co otwiera szansê na prak tyczne za stos owa nie
zgro mad zonej wie dzy we wzg lêdnie nie dal eki ej przy -
sz³oœci, miêdzy in nymi w na ukach s¹do wych. Dane do -
tycz¹ce ko loru sk óry, w³osów i oczu wy daj¹ siê bar dzo
istotne z punk tu wi dzen ia opisu spraw cy przes têpstwa
czy te¿ osoby za gin ionej, gdy¿ zm ien noœæ cha rakt ery -
zuj¹ca fe not yp pig ment owy sta nowi bez w¹tpie nia jedn¹
z naj bard ziej wy raz ist ych cech po lim orfi cznych.  Zagad -
nienia zwi¹zane z pig ment acj¹ s¹ z pew noœci¹ in ter e -
suj¹ce dla na uko wców re prez entuj¹cych ró ¿ne dys cy-
pli ny na ukowe w zwi¹zku z me chan izm ami  dziedzi cze -
nia i ewol ucj¹ orga niz mów, ba dan iami fi log eog rafic z -
nymi i mi gracj¹ lu dnoœ ci, pro blem em sub strukt ury po -
pu lac ji, a ta k¿e zwi¹zka mi pom iêdzy int ensywnoœci¹ pig -
ment acji a pod atno œci¹ na no wot wory [8, 9, 25, 43, 56]. 

£atwa do za obs erwo wan ia zm ien noœæ w fe not ypie
barw nik owym ist niej¹ca w po pul acji ludz kiej jest przede
wszyst kim zwi¹zana z ró¿nic ami w zawart oœci me lan iny.
De cyd uj¹ce zna czen ie ma jej ilo œæ, typ oraz  rozmiesz -
czenie. Me lan ina jest po lim erem syn tet yzo wan ym z po -
chodn ych ty roz yny w spe cyf iczny ch kom órk ach zwa -
nych me lan ocy tami. Ko mór ki te zn ale Ÿæ mo ¿na w sk ó rze, 
miesz kach w³osow ych, têcz ówce oraz nab³onku oka.
Zna ne s¹ dwa typy me lan iny, czer wono-¿ó³ta zwa na fe o -
m ela nin¹ oraz czar no-br¹zowa zwa na eu mel anin¹. Zde -
cyd owa ny nad miar fe om ela niny ujawn ia siê w po staci
cha rakt ery sty cznego fe not ypu barw nik owe go – osoby ta -
kie maj¹ jasn¹ sk órê, cz êsto z licz nymi pie gami oraz rude
w³osy. Prze waga eu mel ani ny ma nif est uje siê po przez
ciem ne w³osy, oliwk ow¹ skórê oraz zwy kle br¹zowe
oczy. Pro duk owa ny pig ment gro mad zony jest w me lan o -
so mach, kt óre na stê pnie prze kaz ywa ne s¹ do kera tyn ocy -
tów. Przyj muje siê, ¿e w deter min acjê fe not ypu pig -
men tow ego zaa nga ¿ow anych jest po nad 120 ge nów [41,
53]. Do tychc zas po znano kil ka gen ów maj¹cych istotny
wp³yw na zawart oœæ me lan iny w or gan izm ie cz³owieka.
Zmien noœæ ge net yczna w ob rêb ie tych ge nów mo¿e
w efekc ie powod owaæ zró¿n icowanie fe not ypo we cha -
rakt ery sty czne dla na szego ga tunku. Jak dot¹d, grun -
town ie po znano wp³yw po lim orfi zmu na na tur aln¹
zm ien noœæ fe not ypu cz³owieka w jed nym z tych gen ów,
któ ry od pow iedz ialny jest za ko dow anie re cept ora dla
me lan oko rtyny typu 1 (MC1R). Re cept or MC1R zwi¹ -
zany jest z b³on¹ ko mórk ow¹ me lano cytów, w kt ó rych,

jak wspo mniano wc zeœ niej, ma miej sce syn teza  mela -
niny. Jego ak tyw acja, kt óra od bywa siê po przez hor mon
a-MSH (ang. me lan ocy te st im ula ting hor mone),  prowa -
dzi do wzro stu syn tezy eu mel ani ny przy  jedno czesnym
ob ni¿ eniu syn tezy fe om ela niny [4]. Gen re cept ora MC1R 
sk³ada siê z jed nego, kró tki ego frag mentu DNA o d³ugoœ -
ci 951 pz, a wiêc anal iza se kwenc ji ca³ego genu nie spra -
wia szcz ególnych k³opot ów tech niczn ych. Ba dan ia ge ne- 
 tyczne wy kaza³y, i¿ po siad any wa riant genu re cept ora
MC1R ma istotny wp³yw na po siad any typ sk ó ry oraz ko -
lor w³osów. Dz iêki sze rok im ba dan iom po pul a cy jnym,
na œw iec ie zi dent yfi kow ano kil kad ziesi¹t ró¿n ych al leli
genu MC1R [30, 49, 63]. Dane za warte w li ter atu rze
przed miotu wska zuj¹ na kil ka z nich jako na wa rianty
zwi¹zane z fe not ypem barw nik owym cha rakt e ry zuj¹cym 
siê ru dym ko lor em w³osów i jasn¹ skór¹. Osoby o ta kich
ce chach wy kaz uj¹ po dwy ¿szon¹  wra¿li woœæ na dzia³anie 
pro mieni UV, ³atwo do znaj¹c po parzeñ s³oneczn ych. Ta -
ki fe not yp pig ment owy jest wywo³any nad miar em fe om -
ela niny wz gl êdem eu mel ani ny, a jak wy kaz ano, eume -
la nina ma sil ne w³aœc iwoœci fo too chron ne, pod czas gdy
fe om ela nina przy dzia³aniu pro mieni UV sprzy ja po w -
staw aniu wol nych rod ników [46]. Au tor zy wi êks zoœci
pu blik acji s¹ zgod ni, ¿e mu tac je C451T, C478T i G880A
po siad aj¹ klu czowe zna czen ie w po w staw aniu ta kiego
fe not ypu barw nik owe go [50, 66]. Od set ek os obn ików
cha rakt ery zuj¹cych siê ru dymi w³osami i po siad aj¹cych
wa riant z dwie ma powy ¿szymi  muta cjami wy nosi dla po -
pul acji bry tyjs kiej ok. 96% [23]. Dane uzys kane dla po -
pul acji pol skiej po kaz uj¹, ¿e  war toœæ ta mo¿e si êgn¹æ
na wet 98%. Ba dan ia, kt óry mi ob jêto po pul acjê pol skich
oso bników o ru dych w³osach, po twierd zaj¹ znacz¹c¹ rolê 
powy¿szych mu tac ji, a ta k¿e po kaz uj¹, i¿ kil ka in nych
wa riantów genu MC1R sil nie pre dysp onu je do po siad a -
nia ru dego ko loru w³osów [7]. Ba dan ia do wiod³y, ¿e wy -
kaz anie ni ekt óry ch wa ria ntów genu MC1R w nie znan ej
pró bce mo¿e byæ u¿y tecz ne w celu prze wid ywa nia  feno -
ty pu pig ment owe go osoby sta nowi¹cej jej Ÿród³o. Osob -
n icy he ter ozy got ycz ni po siad aj¹cy je den nie zmut owa ny
al lel mog¹ po siadaæ ru dawy od cieñ w³osów, a u  mê¿ -
czyzn taki uk³ad gene - tycz ny mo¿e ujaw niaæ siê w po -
staci ru dego za ros tu. Gen MC1R nie wy czerp uje za gad -
nie nia dzie dzic zenia ru dego ko loru w³osów, co wi êcej,
w po pul acj ach cha rakt ery zuj¹cych siê ciem niejsz¹ skór¹
na wet po siad anie dw óch zmu tow any ch al leli genu
MC1R nie kon iecznie de term i nu je ten ko lor w³osów [44]. 
Tr udnoœci z jed noz naczn¹ ge net yczn¹ ident yfi kacj¹ ru -
dego ko loru w³osów zwi¹ - zane s¹ z udzia³em in nych ge -
nów w dzie dzic zeniu  feno ty pu barw nik owe go. Ge nem,
kt óry ró wnie¿ powi¹zano z ru dym ko lor em w³osów, jest
POMC (OMIM 176830), pre kurs or re cept ora a-MSH,
agon isty re cept ora MC1R [33]. Jego rola w de term ina cji
ru dego ko loru w³osów jest jed nak mi nim alna. Cz êœc iej
od nal eŸæ mo ¿na ko rel acje wa ria ntów tego genu z  zabu -
rzeniami me tab oli zmu, oty³oœci¹ oraz in nymi  niepra wi -
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d³owo œcia mi [34]. Wci¹¿ nie do koñ ca wyj aœni ony po -
zo staje wp³yw mu tac ji wy stê puj¹cych w ge nie MC1R na
po siad any ko lor oczu. Ni e które ba dan ia wy kaza³y zwi¹ -
zek po jed yncz ych mu tac ji tego genu z nie bies kim ko lor -
em oczu [32, 67]. Inne ba dan ia nie wy kaza³y ¿a dny ch
zwi¹zków wa ria ntów tego genu z ko lor em oczu [np. 60].
W nie dawno  opublikowa nej pra cy Fru dak is i in. za not o -
wa li zwi¹zek, ale nie po jed yncz ych mu tac ji, lecz ha plo -
typów MC1R i nie z nie - bie skim, a z zie lon ym ko lor em
oczu [18]. 

Dane do stêp ne dla in nych ge nów zwi¹za nych z pig -
ment acj¹ cz³owieka do tycz¹ przede wszyst kim stanów
pa tol ogi cznych, przy czym nie wiele wia domo na te mat
ich wp³ywu na na tur aln¹ zm ien noœæ pig ment ow¹ cz³o -
wieka. De fekt jed nego z gen ów mo¿e pro wad ziæ do za -
k³óce nia funk cji istotn ego szla ku me tab oli cznego
i w kon sek wencji sta nu cho rob owe go, np. al bin izmu,
pod czas gdy efekt ko loru oczu wy nika z wspó³dzia³ania
wie lu gen ów. Zna ne s¹ czte ry ró¿ne typy al bin izmu, a ka -
¿ dy z nich zwi¹zany jest z mu tac jami w in nym ge nie.
Wy daje siê jed nak i po twierd zane jest to ko lejn ymi do -
nies ieni ami, ¿e te same geny, kt óre wywo³uj¹ pa tol ogi -
czne sta ny w pig ment acji cz³owieka, de cyd uj¹ ró wni e¿
o na tur alnej zm ien noœci ist niej¹cej w po pul acji w ko lor ze 
oczu, w³osów oraz sk óry. Pro ces utlen iania ty roz yny,
klu czowy etap w syn tez ie zar ówno eu mel ani ny, jak i fe o -
m ela niny, jest kon trol owa ny przez en zym oksy dat ywny – 
tyro zyn azê – TYR (OMIM 606933). Gen ty roz yna zy jest
bar dziej skom plik owa ny ni¿ omaw iany po przedn io
MC1R. Sk³ada siê z 5 od dal ony ch od sie bie fra gmentów
DNA, co tech niczn ie kom plik uje nie co jego ana lizê. Mu -
tac je pro wadz¹ce do ca³ko wit ej dys funkc ji tego en zymu
wywo³uj¹ skraj ny al bin izm ok reœ lony jako al bin izm
oczno-skórny typu 1A. Zna ne s¹ rów nie¿ mu tac je w ge -
nie TYR, kt óre pro wadz¹ je dyn ie do ob ni¿ enia ak tyw -
noœci en zymu. Cho roba ma wte dy ³agodn iejszy ob raz
i taki al bin izm skla syf iko wano jako 1B [41]. W su mie
opis ano kil kad ziesi¹t mu tac ji w ge nie TYR, kt óre wy -
wo³uj¹ al bin izm. W li ter atu rze przed miotu nie ma jed nak
jak dot¹d da nych na te mat zwi¹zku zm iennoœci w ge nie
TYR z na tur alny mi ce chami pig ment acy jnymi. Ostatn ie
do nies ienia na ukowe wska zuj¹, i¿ ge nem maj¹cym is tot -
ne zna czen ie mo dul uj¹ce dzia³anie genu MC1R, jest gen
OCA2 (ang. ocul ocu tan eus al bin ism type 2, OMIM
203200). Pro dukt genu OCA2, bia³ko zwi¹zane z b³on¹
mel anosomów, ma istotny wp³yw na stopieñ syn tezy pig -
mentu. Gen sk³ada siê z a¿ 24 od dal ony ch od sie bie fra g -
mentów DNA za wart ych na sto sunk owo d³ugim od cinku
267 ty siêcy par za sad [36]. Gen ko duje tzw. bia³ko P za -
wier aj¹ce 12 re gion ów trans memb rano wych, a wiêc bia³ - 
ko wi¹¿¹ce siê z b³on¹ komór kow¹. Gen OCA2 jest
wyj¹tkowo po lim orfi czny; se kwenc jono wan ie ludz kiego 
ge nomu wy kaza³o w nim ob ecn oœæ po nad 200  polimor -
ficznych po zyc ji nu kleo tydo wych. Do tychc zas je dyn ymi
miej scami po lim orfi cznymi, kt óre jed noz nacznie po -

wi¹ zano z kon kretn ymi ce chami, po zos taj¹ mu tac je wy -
wo³uj¹ce al bin izm typu 2 [42]. W przy padku tego genu
wie dza na te mat po limorfizmów sko rel owa nych z  natu -
ral n¹ zm ien noœci¹ w pig ment acji jest jed nak nie co  wiêk -
sza. Sze roko za kroj one ba dan ia nad bl iŸn iakami jed no -
ja jow ymi po kaza³y, ¿e OCA2 od pow iedz ialny jest za po -
nad 70% zm iennoœci w ko lor ze oczu po pul acji ludz -
kiej [69]. Wcze œniejsze ba dan ia ró wni e¿ su ger owa³y
zwi¹ zek genu OCA2 z ko lor em oczu. Po kaz ano, i¿ dwie
mu tac je w frag ment ach 9 oraz 13 tego genu istotn ie pre -
dysp onuj¹ do po siad ania ko loru oczu in nego ni¿ nie bies -
kie [47]. Inny zes pó³ nau kowc ów wy kaza³ z ko lei 10 ró¿ -
nych po zyc ji typu SNP zlo kal izo wan ych w ge nie OCA2,
w przy padku któr ych od not owa no bar dzo istotne zwi¹zki 
poszcz ególnych al leli z ró ¿ny mi ko lor ami oczu [19].
W li ter atu rze przed miotu su ger owa na jest za le¿ noœæ ge -
nów MC1R i OCA2 w two rzen iu ostat eczne go fe not ypu
[1, 17, 31]. Gru pa Fru dak isa wy kaza³a ró wni e¿, ¿e  niek -
tóre wa rianty genu TYRP1 (ang. ty ros ina se re lat ed pro -
tein 1, OMIM 115501) wy kaz uj¹ sil ne zwi¹zki z ko lor em
tê czó wki oka [19]. Wc zeœ niej po jaw ia³y siê su ges tie, ¿e
gen ten mo¿e mieæ zwi¹zki z przed wczes nym  siwie -
niem [27]. Gen zlo kal izo wany jest na chro mos omie 9p23
i z³o¿ony z 7 ekso nów roz ci¹gaj¹cych siê  na od cinku
24 ty siêcy par za sad [62]. Wp³yw genu TYRP1 na  natu -
ral n¹ zm iennoœæ pig ment acji wy kaz ano ró wni e¿ u zwie -
rz¹t [12, 37]. Niektóre wa rianty tego genu s¹ zwi¹zane
u lu dzi z za bur zeni ami pig ment acji, któ re skla syf iko -
wano jako al bin izm typu 3. Poza OCA2 istotn ym re gul a -
to rem wp³ywaj¹cym na za pewn ienie od pow iedni ej il oœci
su bst ratów ni ezb êdnych do pro dukc ji me lan iny oraz po -
zyt ywnie re gul uj¹cym pro ces syn tezy jest gen MATP
(ang. mem brane as soc iated trans port er pro tein, OMIM
606202). Ludz ki gen MATP sk³ada siê z 7 frag mentów
DNA. Bu dowa bia³ka MATP wska zuje, i¿ jest to ty powe
bia³ko trans port uj¹ce. MATP jest zwi¹zany z b³on¹ mela -
nosomów (po dobn ie jak OCA2 12-krot nie prze chod zi
przez b³onê) i naj prawd opo dob niej jest zaa nga¿o wany
w pro ces two rzen ia me lan iny. Opis ano mu tac je genu
MATP, kt óre wywo³uj¹ ty powy ob raz fe not ypo wy al bin -
izmu oczno-skórnego po dobny do al bin izmu zwi¹za nego 
ze zmu tow anym bia³kiem P. Al bin izm wy wo³any  muta -
cjami w ge nie MATP na zwano al bin izm em typu 4 i  opi -
sa no w ró¿n ych po pul acj ach, ró wni e¿ w eu rop ejsk iej
[np. 54]. Ostatn io po jawi³a siê pierw sza pra ca, w któ rej
przed staw iono korel acjê mu tac ji genu MATP z na tur aln¹
pig ment acj¹ u cz³owieka [22]. Do nies ienia ta kie ist niej¹
tak ¿e dla my szy i wy daje siê, ¿e jest to gen, kt óre mu ge -
net ycy po winni siê pr zyjr zeæ bl i¿ej w  kon tekœcie jego
zwi¹zków z na tur aln¹ pig ment acj¹. 

Gen ASIP (ang. agou ti si gnal ing pro tein, OMIM
600201) za wiera 4 frag menty DNA ko duj¹ce bia³ko, kt ó -
re, jak udow odni ono, jest zaan ga¿o wane w pro ces syn -
tezy me lan iny. Wi¹¿¹c siê z re cept orem MC1R,
un iemo ¿li wia dzia³anie hor monu a-MSH, co pro wad zi
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do obn i¿e nia pro dukc ji eu mel ani ny, a w efekc ie do po -
zyt ywnej re gul acji syn tezy fe om ela niny. ASIP pe³ni za -
tem rolê an tag oni sty re cept ora MC1R. Ist niej¹ sil ne
przes³anki wy nik aj¹ce z ba dañ nad po lim orfi zmem genu
ASIP, kt óre po twierd zaj¹ przy puszc zenia o jego wp³ywie 
na fe not yp pig ment owy cz³owieka. Ba dan ia wy kaza³y
znacz¹cy zwi¹zek jed nego z al leli z ciem nym ko lor em
w³osów oraz br¹zo wym ko lor em oczu, przy czym dane
po kaz uj¹, ¿e uk³ad ho moz ygo tyc zny w wi êks zym stop niu 
pre dysp onu je do po siad ania po wy¿s zych cech.

Sp ecja liœ ci zwra caj¹ uwagê na mo¿l iwoœæ wspó³-
dzia³ania genów ASIP i MC1R w pro ces ie pig ment acji
[29]. Ba dan ia zwi¹zane z ident yfi kacj¹ genów i ich rol¹
w pig ment acji cz³owieka z pewno œci¹ znaj duj¹ siê
w pocz¹tkow ej fa zie. Wie dza me dyczna do tycz¹ca  gene -
tycznego pod³o¿a ch orób zwi¹za nych z nie dob orem pig -
mentu jest dos yæ sze roka. Ko nieczna jest sz cze gó ³owa
anal iza powy ¿sz ych genów w kont ekœ cie na tur alnej
 zmien noœ ci fe not ypu pig ment owe go cz³owieka, jak ró w -
nie¿ anal iza in nych, nie opis any ch tu taj ge nów, kt óre mo -
g¹ byæ za anga¿owane w kszta³to wan ie ostat eczne go fe -
no typu. 

5. Pig ment acja a ident yfi kac ja po chod zenia
et niczn ego

Istotn ym aspekt em badañ nad fe not ypem pig ment o -
wym jest za gadn ienie ident yfi kac ji po chod zenia  etnicz -
ne go. Ró ¿nice w fe not ypie pig ment owym s¹ szc zegó lnie
wyr aŸne w przy padku lu dzi o ró ¿nym po chod zeniu et -
niczn ym. W zwi¹zku z tym, ¿e znacz¹c¹ rolê w ewol ucji
pig ment acji odeg ra³a se lekc ja na tur alna i praw dop odo -
bnie równ ie¿ dobór p³cio wy, zmi ennoœæ w obr êbie  ge -
nów zwi¹za nych z pro ces ami pig ment acji pom iêdzy ró¿ -
nymi po pul acj ami jest wy ¿sza ni¿ zm ien noœæ w in nych
ge nach [43]. To, ¿e ident yfi kac ja od pow iedni ch  warian -
tów ge net yczny ch w ob rêb ie ge nów pig ment acy jnych
mo¿e byæ wia ryg odnym Ÿród³em in form acji o  pocho -
dzeniu et niczn ym, nie bu dzi ju¿ w¹tp liwoœci [19, 65]. Po -
lim orfi zmy w ge nach zwi¹za nych z pig ment acj¹ wy -
ka zuj¹ du¿e ró ¿ni ce w cz êst oœciach po miê dzy po pul acj a -
mi, w zwi¹zku z czym zna laz³y siê w pa nelu ma rke rów
ge net yczny ch o istotn ym zna czen iu z punk tu wi dzen ia
ident yfi kac ji po chod zenia et niczn ego [56, 57]. Sze rok ie
ba dan ia zmie rzaj¹ce do ident yfi kac ji tego typu marke rów 
wy kaza³y, ¿e a¿ 80% po lim orfizmów typu SNP w ge nach 
za anga¿owanych w pro cesy pig ment acji jest u¿y tecz na
w ba dan iach nad po chod zeni em et niczn ym i sub strukt ur¹ 
po pul acji, pod czas gdy za led wie 20% po lim or fizmów
w in nego typu ge nach me tab oli cznych wy kaz uje tak¹
u¿yte czn oœæ [19]. 

Ró ¿ni ce w ko lor ze sk óry dla lu dzi z ró ¿nych ob -
szarów geo graf iczny ch maj¹ dos yæ pro ste uzas adni enie
ewol ucy jne. Wspo mniano powy ¿ej, i¿ przyj muje siê, ¿e

zmien noœæ w pig ment acji pod lega ewol ucy jnej pre sji
se lekc yjnej. Osobn icy o ciem nym ko lor ze sk óry s¹ pre -
fer owa ni na te ren ach, gdzie iloœæ pro mien iowa nia
s³oneczn ego, a w zwi¹zku z tym równie¿ ul traf iole tow e -
go, jest sz czeg ólnie wy soka. Rz ecz ywiœcie, jed na z prac
wy kaza³a zja wis ko se lekc ji czyszcz¹cej (ang. pu rif ying
se lect ion) w przy padku genu MC1R [24]. Mu tac je w re -
cept orze MC1R pro wadz¹ce do roz jaœnienia fe not ypu
pig ment owe go s¹ szko dliwe w tych re gion ach œw iata,
gdzie po ziom pro mien iowa nia ul traf iole tow ego jest
 szczególnie wy soki. Przygl¹daj¹c siê da nym po pul acy j -
nym dla ró ¿ny ch prób et niczn ych, mo ¿na za uwa¿yæ, ¿e
na jwy¿s za zm ienno œæ genu MC1R ist nieje w po pul acj ach 
eu rop ejsk ich, jest znacz nie ni¿sza w po pul acj ach azjat yc -
ki ch oraz prak tyczn ie nie wyst êpuje w po pul acj ach af -
ryk añs kich [24, 45]. Jest to sy tua cja dok³ad nie prze ciwna
do tej, która wyst êpuje w przy padku se kwenc ji typu STR
oraz re gionu kon trol ne go mi toc hondr ialnego DNA [28].
Te ostatn ie se kwenc je s¹ jed nak se kwenc jami nie kod u -
j¹cymi, st¹d ich ewol ucja nie pod lega pre sji do boru na -
tur alne go. Cie kawa hi pot eza na te mat fe not ypu pig men-
to wego lu dzi z re gionów o s³ab szej pe net racji pro mieni
s³oneczn ych (np. Wy spy Bry tyjs kie) zak³ada, ¿e ja sna
 skó ra (osoby o ru dym fe not ypie) mo¿e byæ pre fer owa na
na tych te ren ach przez ewolucjê w zwi¹zku z pro blem em
krzy wicy. Nie zna laz³a ona jed nak jak dot¹d  potwier -
dzenia w ba dan iach ge net yczny ch. Prze wid ywa nie wy -
gl¹du fi zyczn ego po przez an alizê DNA jest za gad nie-
niem bar dziej skom plik owa nym ni¿ ge net yczne ok reœ -
lanie po chod zenia et niczn ego i wy maga zgro mad zenia
znacz nej wie dzy na te mat wp³ywu po szczególnych mu -
tac ji, wa ria ntów ge nów i wresz cie su mar yczne go dzia-
³ania wie lu gen ów na ostat eczny fe not yp. Wy daje siê jed -
nak, ¿e war to podj¹æ tego typu ba dan ia, ró wni e¿ w per -
spekt ywie za stos owa nia uzys kany ch wyników w gene -
tyce s¹dowej.

6. Pod sum owa nie

Roz wój no woc zesn ych tech nol ogii anal izy DNA oraz 
rosn¹cy po ziom wie dzy na te mat wp³ywu po szcze gól -
nych mu tac ji na efekt fe not ypo wy po zwala na ro zwa¿ e -
nie mo ¿liw oœci po djêc ia ba dañ, kt óre po zwoli³yby na
przysz³e wy kor zyst anie zgro mad zony ch wiad omo œci
w ge net yce s¹do wej. Sz czególnie u¿ yteczne, w tym ko n -
tek œcie, wy daj¹ siê ba dan ia nad ge net yczn¹ de term ina cj¹
cech sz czeg óln ie wy raz ist ych, do ja kich na le¿y fe not yp
pig ment owy. Za gadn ieni em nie od³¹cznie zwi¹za nym
z ge net yk¹ i jej zwi¹zkiem z ce chami jest etyczny wy miar 
tego typu ba dañ. Jest to kwe stia sz cze gól nie de lik atna, je -
œli zak³ada my wy kor zyst anie ta kiej wie dzy w na ukach
s¹do wych. Pa miêtamy, ¿e w dys kus je, któ re to war zy -
szy³y przy got owy wan iu reje str ów pro fili DNA w  po -
szcze gólnych pañ stw ach, zaa nga ¿owali siê praw nicy,
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przed sta wic iele po lic ji i ge net ycy s¹dowi, ale ró wni e¿
po lit ycy, etycy oraz or gan iza cje dbaj¹ce o wo l no œci
osob iste jed nostki. Po jawi³y siê g³osy sprze ciwu wo bec
prak tyki gro mad zenia da nych do tycz¹cych DNA, kt óre
wska zywa³y na zagr o¿e nia zwi¹zane z ogran icz e niem
swobód oby wat elsk ich, mo¿ liw oœci ami ma nip ula cji oraz
uzys kiwa nia in form acji zwi¹za nych np. ze zdro wiem
osoby uwzg lêdnianej w re jes trze. Za rzuty te zo sta³y od -
parte mi êdzy in nymi dz iêki ar gum ento wi, i¿ anal izie dla
celów s¹do wych pod daw ane s¹ se kwenc je nie nios¹ce
¿ad nych in form acji o ja kichk olwi ek ce chach cz³owieka
[68]. Obecn ie otwiera siê na tom iast mo ¿li woœæ anal izy
cech ludz kich. Anal izuj¹c se kwenc je DNA ko duj¹cego,
po tenc jalnie mo ¿emy mieæ do stêp do wie dzy o  charak -
terze me dyczn ym, np. po dwy¿s zonym ry zyku za chor o -
wa nia na ni ektó re no wot wory [64, 67]. Uzys kanie wi e-
dzy o cha rakt erze oper acy jnym, dziê ki któr ej mo¿na
bêdz ie znacz nie bar dziej pre cyz yjnie pos zuk iwaæ spr aw -
ców prz est êpstw, mo¿e jed nak prz ynieœæ nie ocen ione
kor zyœci. Wy daje siê, ¿e œr odo wisko genet y ków s¹do -
wych po woli oswaja siê z myœl¹ o wy kor zyst a niu re gio -
nów ko duj¹cych DNA do ba dañ nad po chod zeni em
et niczn ym, a w dal szej kol ejnoœci rów nie¿ prze wid ywa -
nia fe not ypu [11, 58]. Ni ekt órzy za czyn aj¹ do strz egaæ
istotne korzyœ ci, ja kie mog¹ wy nikaæ z  gene tycznej de -
term ina cji tego typu cech [6]. Jak na pis ano  wczeœniej,
 czêsto wy kor zyst ywan ym spo sob em po szuk iwa nia
spraw cy przes têpstwa w sy tua cji, gdy nie ma  podejrza -
nych, jest anal iza prób ek DNA po bier any ch od osób
z okol icy, w któr ej dosz³o do zda rzen ia. Wska zuje siê, ¿e
w ta kich wy padk ach cz êsto nie pot rzebnie  niepo ko jeni s¹
lu dzie, kt órzy nie mie li ¿ad nego zwi¹zku ze spraw¹ i nie
re prez entuj¹ na wet gru py et niczn ej, z kt órej po chod zi³
spraw ca przes têpstwa. Ge net yczne wy kaz anie, ¿e na -
pastn ik po chod zi³ z ok reœl onej gru py et niczn ej lub po -
siada³ ok reœl one ce chy fi zyczne, po zwoli³oby po lic ji
dzia³aæ o wie le bar dziej pre cyz yjnie, co przy nios³oby
korz yœci ekon omi czne (ogran icz enie licz by te stow any ch
pr óbek) oraz zmi nim ali zowa³oby gru pê osób  niepo trzeb-
nie nie pok ojo nych przez wy miar sp rawiedliwoœci [58].
Pod nosz¹ siê ocz ywiœcie g³osy po lem iczne i w od pow ie -
dzi na pogl¹dy za prez ento wane w po wy¿ej  cy towa nym
ar tyk ule przy got owa nym przez genetyków, etycy zauw a -
¿aj¹, ¿e prze paœæ pomi êdzy ident yfi kacj¹ po chod zenia et -
niczn ego a ge net ycznym opis em cech fi zyczn ych jest
wci¹¿ ogromna, zaœ oper owa nie niepe³n¹ wiedz¹ mo¿e
spowodowaæ szereg nieprawid³owoœci [58]. Jedyny
wnio sek, jaki mo¿na jednak wyci¹gn¹æ z tej polemiki,
jest taki, ¿e nie neguje siê samego zastosowania regionów 
koduj¹cych w badaniach s¹dowych, lecz wska zuje, ¿e
powinno ono zostaæ poprzedzone poprzez szcz e gó³owe
badania pozwalaj¹ce na wiarygodne wpro wadze nie tego
typu metodologii do laboratoriów s¹do wych.      
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