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Abstract

Examinations of highly variable STR sequences and complementary analysis of mtDNA markers that are very resistant to degra-
dation processes are standard procedures used in contemporary forensic laboratories. Single nucleotide polymorphisms are con-
sidered as very attractive additional markers utilised especially in the analysis of heavily degraded specimens. Moreover,
progress that has recently been made in studies on correlations between genetics and some phenotypic features has opened up
new opportunities for application of SNP markers in forensic studies. Determination of physical features on the basis of DNA
analysis would seem to be useful in criminal investigations where a reliable description of the offender(s) is not available, as well
as in forensic anthropological studies. Genetic determination of pigmentary status, one of the most variable human traits, seems to
be of special interest for these purposes. The present article discusses these new opportunities emerging in forensic genetics, with

a focus on associations between genetics and pigmentation.
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1. Introduction

Contemporary forensic genetics has developed ef-
ficient and reliable methods of human identification
based on DNA analysis. Applied tests rely on exami-
nation of highly polymorphic DNA sequences, mainly
microsatellite regions of nuclear DNA and variable se-
quences of the control region of mitochondrial DNA
[3, 13]. Significant technological progress observed in
this field over the last decade has resulted in develop-
ment of scientific procedures enabling analysis of
practically every kind of biological material. The ex-
tremely high sensitivity of the optimised assays has
opened up the possibility of analysis of biological
traces containing tiny amounts of DNA as well as sam-
ples affected by strong degradation processes. The

power of discrimination associated with examinations
based on STR sequences (Short Tandem Repeats) is
usually very high, giving significant evidential value
to genetic examinations. The significance of evidence
based on DNA analysis for today’s justice system is
hard to overestimate. There are known cases of
wrongly convicted persons, who had been judged on
the basis of subjective evidence, such as that given by
a victim or eye witness. Unfairly convicted persons
have been exonerated today thanks to repeated exami-
nation of evidence material and analysis of biological
samples [52]: very reliable DNA evidence has enabled
definite exclusion of their involvement in a crime
(sometimes after many years of wrongful imprison-
ment). The idea of national DNA databases, originally
initiated in the United Kingdom, has also turned out to
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be a great success of the justice system [14, 38]. Na-
tional DNA databases are currently successfully oper-
ated in most developed countries. At the current stage
of development of forensic genetics it is worth looking
at the prospects for this scientific field.

2. Single nucleotide polymorphism

Single nucleotide polymorphism (SNP) is a type of
variation that is different in nature from STR se-
quences and is currently of special interest to forensic
geneticists. Work on sequencing of the complete hu-
man genome has revealed more than 1.5 billion single
nucleotide polymorphisms [35]. They constitute the
basic and most common type of genetic variation.

The nucleotide position is recognised as SNP when
frequency of the rare variant reaches the level of 1%;
this rule was decided on in order to omit very rare point
mutations. It is assessed that single nucleotide poly-
morphisms occur with a frequency of 1 per 200-
300 base pairs [61].

Up to now forensic geneticists have focused on
SNPs located in non-coding regions of DNA, looking
for variation in them that has the potential to replace
standard STR analysis in future applications. The ad-
vantages and disadvantages of such a change of tech-
nology have been widely discussed. The advantages
include: the possibility of increased automation of
analysis, further miniaturisation of the equipment nec-
essary for analysis and improved sensitivity (the
length of analysed DNA fragments can be shorter than
100 base pairs). One also has to be aware of the signifi-
cant drawbacks resulting from a change of analytical
methodologies: the significant cost of such a change
(much money was invested in order to set up DNA da-
tabases based on STR technology), difficulties with
analysis of DNA mixtures by SNP technology, the ne-
cessity of examination of 50 to 100 loci instead of
10-16 loci analysed with present technology and prob-
lems with establishing a standard panel of markers giv-
ing equally high discrimination power for populations
of different ethnicity [20, 57]. The official document
issued by ENFSI (European Network of Forensic Sci-
ence Institutes) stated that in the near future replacing
analysis of STR by SNP is not foreseen [21]. In spite of
this, research in this direction continues and new iden-
tification assays based on SNP technology are being
developed. These tests are designed, above all, for ex-
amination of heavily degraded specimens [16, 39].
It seems that SNP variation might in the future be
a source of an additional set of polymorphic markers
that could be useful in particular circumstances. Most

of the above mentioned limitations associated with
single nucleotide polymorphisms do not apply to utili-
sation of SNP technology in paternity cases. The real
breakthrough may be associated with analysis of SNP
type variation utilised not in the context of genetic
identification, but in order to determine the personal
traits of the person who is the source of the DNA sam-
ple. Forensic geneticists are accustomed to the fact that
the analysed DNA sequence is comprised of so-called
non-coding DNA and hence no phenotypic features of
the donor are identified. The only exception to this rule
is the widely used amelogenin marker analysed for the
purpose of sex determination. It is widely known that
a description of the perpetrator given by eye witnesses
may have significant value for an investigation. In
many cases, however, there are no witnesses, which
often makes it difficult to single out suspects in the
case and in effect slows down the investigation or may
even lead to its suspension. Biological traces depos-
ited at the scene of a crime enable us to retrieve the ge-
netic profile of the perpetrator, but this data is of minor
significance because of a lack of reference material. In
many (such) cases it has been necessary to perform
broad screening of DNA profiles for reference samples
collected from citizens living in the area where the
crime has been committed [15]. The process of nar-
rowing down the circle of suspects, which is above all
important for quick capturing of the perpetrator and
also for economical reasons, is usually limited to psy-
chological profiling. In rape cases this often means
that only males within a limited age range are included
in DNA examinations. As mentioned in the introduc-
tion, a description of a perpetrator given by a victim or
a witness might not be reliable. Confirmation of such
evidence by genetic analysis may constitute a very
useful tool, giving additional information and limiting
the number of errors in the investigation.

3. Examination of SNPs in coding DNA regions

Thanks to enormous progress in research on the hu-
man genome, the idea of describing the perpetrator’s
features by analysis of a biological trace deposited on
the crime scene is starting to become a real possibility.
Most single nucleotide polymorphisms are located in
non-coding regions. However, it is estimated that at
least 100,000 are located within genes. Nonsynony-
mous DNA alterations within genes result in polymor-
phism in the polypeptide chain leading to changes in
functioning of the protein product and differences in
phenotype characteristic of particular individuals.
Phenotype differences may also be caused by substitu-
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tions of nucleotides located in promotor and regula-
tory regions of genes, which can affect the level of
gene expression and stability of a transcript. Studies
concerning relations between genes and individual
features are mostly focused on susceptibility to dis-
eases linked with the carried genetic variant as well as
differences in response to drugs characteristic of pa-
tients [5, 48].

Particular genetic variants are also undeniably cor-
related with natural phenotypic differences (relating to
many different physical features) existing in the hu-
man population. Determination of this kind of individ-
ual feature on the basis of DNA examination of
a biological specimen could supply significant infor-
mation to investigators and narrow down the number
of suspects or guide the investigation in a particular di-
rection. Such studies should be considered as useful at
the level of investigation, but should not be used in the
preparation of a typical expert report [J. Wojcikie-
wicz — personal communication].

Prediction of physical traits by DNA analysis may
also provide significant complementary information to
anthropological examinations, enabling reconstruc-
tion of the human appearance on the basis of skeletal
remains, and it would seem that in this case a typical
expert report would be required. Multigenic inheri-
tance and the varying influence of environmental fac-
tors on the final phenotype are important issues
associated with genetic determination of human traits.
Studies on twins are very useful in the evaluation of
the balance between the influence of genetic and envi-
ronmental factors on actual phenotypic features [55,
59, 63].

The current state of knowledge enables analysis of
even complex physical traits with a quantitative mode
of inheritance: their analysis may in future be useful in
forensic genetics. The (body) build of the perpetrator
is obviously an important component of his/her de-
scription — hence genetic determination of height or
weight of an individual who has deposited biological
traces on the scene of crime would seem to be very de-
sirable [55]. There are some papers being published
about correlations between particular alleles of the
LEP gene (leptin OMIM 164160) and pathological
obesity, but these results need further research and at
this stage it would be premature to consider their prac-
tical application [26]. Different studies indicate that
other features are under genetic control to a high de-
gree. In future, DNA analysis should open up the pos-
sibility of prediction of even minor phenotype
differences between humans such as skull, ear and
nose shape, or left- or right-handedness. There are also
scientific reports on correlations between particular

genetic variants and susceptibility to aggressive
behaviour or depression [2, 10, 40, 51]. Analysis of
physical traits seems to be technically easier and raise
less ethical objections than analysis of psychological
features. Moreover, genetic determination of physical
features is undisputed and the influence of environ-
mental factors may be disregarded: an excellent exam-
ple of the minor influence of environmental factors on
physical phenotype is identical twins. The level of
knowledge concerning genes involved in control of
physical features is particularly significant in the case
of human pigmentation.

4. Human pigmentary phenotype

Significant progress has been noted in recent years
in studies on the correlation between genetics and the
pigmentary phenotype. This opens up the possibility
of practical application of this knowledge in the rela-
tively near future in different disciplines, including fo-
rensic science. Data concerning skin, hair and eye
colour would seem to be of great importance in the de-
scription of a perpetrator or a missing person. This is
because variation in pigment phenotype is apparently
one of the most expressive polymorphic traits. Pig-
ment-related issues are undoubtedly interesting for
scientists from different scientific fields, as they are
linked with such issues as inheritance and evolution-
ary processes, phylogeographic and migration studies,
population substructure, and also the correlation
between pigment strength and susceptibility to cancer
(8,9, 25, 43, 56].

The variation in pigment phenotype that is easily
visible in the human population originates above all
from differences in melanin content. Its amount, type
and distribution is of crucial importance for pigment
intensity. Melanin is a polymer synthesised from tyro-
sine derivatives in specialised cells called melano-
cytes. Melanocytes are characteristic for skin, hair
bulbs, iris and eye epithelium. Two types of melanin
are known — pheomelanin, which is red or yellow and
eumelanin, which is black or brown. A significant ex-
cess of pheomelanin is expressed in a characteristic
pigmentary phenotype — pale skin often associated
with freckles and red hair colour. Excess of eumelanin
manifests itself in dark hair, darker skin and, usually,
brown eyes. The produced pigment accumulates in
melanosomes, which are then moved to the keratino-
cytes. It is assumed that more than 120 genes are in-
volved in determination of the pigmentary phenotype
[41, 53]. So far a few genes that significantly affect the
melanin content in humans have been studied. It is as-
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sumed that genetic variation within these genes may
be responsible for phenotype differentiation in hu-
mans. To date, thorough studies have been carried out
on variance and its influence on natural phenotype dif-
ferentiation in the case of one gene encoding the
melanocortin 1 receptor (MC1R). The melanocortin
1 receptor is bound to the membrane of melanocytes,
which are involved, as previously mentioned, in mela-
nin production. The MCIR is activated via a-MSH
(melanocyte stimulating hormone). Its activation leads
to increase of eumelanin synthesis and simultaneous
decrease of pheomelanin production [4]. The MCIR
gene consists of a single, short DNA fragment of
951 bp, thus analysis of the complete gene is not tech-
nically difficult. Genetic studies have shown that the
carried receptor variant has a significant influence on
skin type and hair colour. World-wide population
studies have revealed several dozen MCIR alleles [30,
49, 63]. The literature data indicates that a few of these
are related to the pigmentary phenotype characterised
by red hair and pale skin. Individuals characterised by
these features are more sensitive to UV irradiation and
more prone to sunburn. This is because such a pig-
mentary phenotype is caused by an excess of pheo-
melanin over eumelanin. It has been shown that
eumelanin reveals strong photoprotective properties,
whereas pheomelanin subjected to UV irradiation is
conducive to generation of free radicals [46].

There is a concordance among researchers that mu-
tations C451T, C478T and G880A have a key signifi-
cance in the determination of such pigmentation [50,
66]. The percentage of red-haired individuals in the
United Kingdom who have two of the above men-
tioned mutations equals about 96% [23]. Data ob-
tained for the Polish population indicates that this
value may be even higher and reach 98%. Studies per-
formed on the Polish population sample of red headed
individuals confirm the significant role of these muta-
tions and show that a few other MCIR variants
strongly predispose to red hair colour [7]. These stud-
ies showed that determination of some MCIR variants
in a sample of unknown origin might be useful for pre-
diction of the pigmentary phenotype of the person who
is its source. Heterozygous individuals who are char-
acterised by one reference variant and a second mu-
tated one may reveal strawberry blond hair. Moreover,
male individuals with such a genetic background may
have red beards. The MC1R gene is not the only gene
linked to the issue of red hair colour inheritance. On
the contrary, in the case of populations with darker
skin, an individual with two mutated red hair MC1R
variant alleles does not necessarily manifest red hair
[44]. Difficulties with unambiguous genetic prediction

of red hair colour are caused by the influence of other
genes in determination of the pigmentary phenotype.
POMC (OMIM 176830), the precursor of the o-MSH
receptor involved in activation of the MCI1R, is a gene
which has also been linked to red hair colour [33].
However, its role in determination of red hair colour is
rather small. Variants of this gene are more often cor-
related with metabolism disorders, obesity and other
disturbances [34]. The influence of MCIR poly-
morphisms on eye colour is still uncertain. Some stud-
ies have indicated correlation of single MCIR mu-
tations with blue eye colour [32, 67]. Many other stud-
ies do not support this finding and have not revealed
any links between MCIR variants and eye colour
[e.g. 60]. A paper published by Frudakis et al. presents
results indicating a correlation between the MC1R and
iris colour, but not at the level of single mutations, but
haplotypes. Moreover, they noted an association not
with blue but green eye colour [18].

Data available for other pigment-related genes re-
fers mainly to pathological states and little is known
about their influence on natural human pigment varia-
tion. A single gene dysfunction may lead to distur-
bance of a significant metabolic pathway and, in con-
sequence, illness, e.g. albinism. In contrast, eye colour
is determined in classical multigenic fashion and is
a result of co-operation between many genes. There
are four types of albinism defined, and each of them is
caused by mutations in a different gene. However, it
seems that genes responsible for disorders in human
pigmentation also influence natural variation among
humans in eye and hair colour or skin type. This as-
sumption is now being confirmed by successive stud-
ies. The oxidative enzyme tyrosinase — TYR (OMIM
606933) is involved in tyrosine oxidation, a crucial
step in the process of eumelanin and pheomelanin syn-
thesis. The tyrosinase gene is more complicated than
the previously described MCIR gene. It consists of
5 distant DNA fragments, which makes its analysis
a bit more complicated than analysis of the MC1R. Se-
rious loss-of-function mutations of this gene lead to
extreme albinism classified as oculocutaneous albi-
nism type 1A. Mutations of the TYR gene which
merely decrease enzyme activity are also known. In
this case, patients reveal more gentle symptoms and
this albinism has been classified as 1B [41]. Several
dozen TYR mutations involved in albinism have been
described in total. However, literature data does not re-
late to associations between TYR variation and differ-
ences in natural pigmentation. Recent studies indicate
that gene OCA2 (oculocutaneous albinism type 2,
OMIM 203200) shows a strong modulatory effect on
the MCIR. The OCA2 encodes a protein bound with
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the melanosome membrane and is assumed to signifi-
cantly influence pigment synthesis. The gene consists
of 24 distant DNA fragments (exons) spread over a rel-
atively long distance of 267 thousand base pairs [36].
The gene encodes P protein binding with the cellular
membrane, comprising 12 transmembrane regions.
The OCA2 gene is very polymorphic. Sequencing of
the human genome has revealed more than 200 single
nucleotide polymorphisms within the gene. So far cor-
relations between some polymorphic DNA positions of
the OCA2 and type 2 albinism have been shown [42].
In the case of this gene, knowledge relating to
polymorphisms correlated with natural pigment varia-
tion is a bit more significant. Large-scale studies on
twins have shown that the OCA2 is responsible for
more than 70% variation in eye colour of the human
population [69]. Some earlier papers also suggested
correlations between the OCA2 and eye colour. It was
shown that two mutations within the OCA2, in exons
9 and 13 respectively, are involved in determination of
eye colour other than blue [47]. Another team of scien-
tists determined 10 different nucleotide positions of
the OCA2 gene which are significantly correlated with
eye colour inheritance [19]. The literature data sug-
gests co-operation between the MC1R and the OCA2
genes in determination of the ultimate phenotype [1,
17, 31]. Frudakis’ team also showed that some TYRP1
(tyrosinase related protein 1, OMIM 115501) variants
show strong association with iris colour [19]. There
were some earlier indications that this gene may be re-
sponsible for premature greying [27]. The gene is lo-
cated on chromosome 9p23 and consists of 7 exons
spread out over a section of 24 base pairs [62]. The in-
fluence of the TYRP1 gene on natural differentiation
in pigmentation has also been shown in the case of ani-
mals [12, 37]. Some variants of this gene are associ-
ated in humans with a pigment disorder that has been
classified as type 3 albinism. Apart from the OCA2
gene, gene MATP (membrane associated transporter
protein, OMIM 606202) also has a significant regula-
tory role. This gene affects the access of appropriate
amounts of substrates which are necessary for melanin
synthesis, as well as its positive regulation. The human
MATP gene consists of 7 DNA fragments. The com-
position of the MATP protein indicates that this is
a typical transporting protein. The MATP is bound
with the melanosome membrane (like the OCA2 pro-
tein, it crosses the membrane 12 times) and most prob-
ably is involved in the process of melanin synthesis.
MATP mutations related to typical symptoms charac-
teristic of oculocutaneous albinism similar to that
evoked by mutated P protein have been described. Al-
binism caused by mutations in the MATP gene has

been classified as type 4 albinism and this type has
been found in different populations, including a Euro-
pean population sample [e.g. 54]. The first paper pre-
senting a correlation between some MATP variants
and human natural pigmentation appeared recently
[22]. Such associations were also reported for mice
and therefore it seems that geneticists should focus on
the MATP gene and its potential relations with natural
pigmentation.

ASIP (agouti signalling protein, OMIM 600201) is
a gene consisting of 4 DNA fragments encoding pro-
tein involved in the process of melanin synthesis. By
binding to the Mclr receptor, the Asip protein pre-
vents action of the a-MSH hormone, which leads to
a decrease in eumelanin synthesis and in effect in-
creases production of pheomelanin. The ASIP gene is
thus a typical antagonist of the Mcl1r receptor. Studies
performed on variation within the ASIP strongly sup-
port earlier presumptions that this gene may affect hu-
man pigmentation. Some reports indicate significant
correlation of one of its alleles with dark hair colour
and brown eyes. Available results show that the homo-
zygous state is a stronger determinant of these fea-
tures. Scientists point to possible co-operation be-
tween genes ASIP and MCIR in the process of pig-
ment production [29]. Researches carried out on iden-
tification of genes involved in pigmentation and deter-
mination of their role in these processes are certainly at
the early stage. Medical knowledge concerning ge-
netic susceptibility to diseases linked with pigment de-
ficiency is relatively high. There is a need for detailed
analysis of the genes described above in the context of
natural variability of the human pigmentary pheno-
type. Further analysis of other genes, not mentioned in
this work, which may be involved in determination of
final phenotypic features is also necessary.

5. Link between pigmentation and
identification of ethnic origin

Identification of ethnic origin is an important issue
linked to studies on the pigmentary phenotype. This is
because differences in pigmentary phenotype are very
strong between individuals of various ethnic origins.
Natural selection and probably sexual selection had
a significant role in the evolution of pigmentation in
humans, therefore variation within pigment related
genes between different populations is higher than
variation in other genes [43]. It is now beyond reason-
able doubt that identification of particular genetic vari-
ants within pigment related genes may be a reliable
source of information about ethnic origins [19, 65].

Problems of Forensic Sciences 2005, LXIV, 343-357



348

W. Branicki, U. Brudnik, A. Wojas-Pelc

Polymorphisms within pigment related genes demon-
strate large differences in frequency distribution be-
tween various populations and thus are considered as
good markers for identification of ethnic origin [56,
57]. Wide research conducted on identification of reli-
able genetic markers for determination of ethnic origin
has shown that as much as 80% of SNP poly-
morphisms within pigment related genes is useful for
prediction of ethnic origins and population substruc-
ture. The same studies indicate that merely 20% of
such polymorphisms in genes involved in other meta-
bolic processes reveal such usefulness [19].
Differences in skin colour characteristic of people
from various geographic regions have a relatively sim-
ple evolutionary explanation. It is assumed, as was
mentioned above, that pigment variation is under evo-
lutionary selective pressure. Individuals with darker
skin colour are favoured in regions where the amount
of solar radiation (including UV radiation) is excep-
tionally high. In fact, the phenomenon known as puri-
fying selection has been demonstrated for the MC1R
gene in one study [24]. Mutations in the MC1R recep-
tor which lead to lighter skin colour are deleterious
when they affect people living in geographical regions
rich in UV irradiation. Careful examination of popula-
tion data available for population samples of different
ethnic origins reveals that higher variation within the
MCIR gene is characteristic for European popula-
tions. This variation is significantly lower in popula-
tion samples from Asia and is practically absent in the
case of population samples from Africa [24, 25]. This
variation pattern is exactly opposite to the polymor-
phism characteristic for the control region of mito-
chondrial DNA [28]. However, this latter portion of
DNA is a non-coding DNA sequence and it is known
that natural selection does not affect such regions in
the course of molecular evolution. There is also an in-
teresting hypothesis concerning the evolutionary pro-
cesses of the pigmentary phenotype in human
populations from geographic areas with low penetra-
tion of sun rays, such as the British Isles. This hypothe-
sis assumes that lighter skin type may be an advantage
in such regions because of the problem of rickets.
However, it has not been confirmed so far by genetic
data. Prediction of physical appearance on the basis of
DNA analysis is more complicated than inference
about ethnic origin by genetic tests. Its application
must be preceded by detailed research and accumula-
tion of data about the effect of particular mutations,
gene variants and finally the combined effect of many
genes on the ultimate phenotype picture. It seems that
this issue is worth studying and the obtained results
may have a future application in forensic genetics.

6. Summary

The development of new DNA technologies as
well as increasing knowledge on the influence of par-
ticular mutations on phenotype have opened up new
opportunities for further research, which should en-
able practical application of the data in the field of fo-
rensic genetics. It seems that studies on genetic deter-
mination of traits that are very distinct such as pig-
mentary phenotype are exceptionally useful for this
purpose. Studies on genes and their associations with
phenotypic features are inseparably linked with ethical
issues. If application of such knowledge to forensic
science is being considered, then the issue becomes
particularly sensitive. It should be remembered that
the debates which were conducted in various countries
on the issue of preparation of national DNA databases
involved not only lawyers, representatives of the po-
lice and forensic geneticists, but also politicians,
ethicists and organisations concerned with the protec-
tion of the liberty of the individual. Voices of objec-
tion were raised concerning storage of DNA data,
pointing out threats connected with violation of civic
liberties, possibilities of manipulation and unjustified
access to information about health conditions of regis-
tered persons. These arguments were countered by the
argument (amongst others) that forensic science ex-
plores portions of DNA which contain no information
about any human features [68]. However, currently,
new opportunities for analysis of human features are
emerging and analysis of coding portions of DNA
may, (in addition to providing forensically useful in-
formation) potentially reveal medical information, e.g.
increased risk of cancer development [64, 67]. A pre-
pared scientific report (on coding portions of DNA)
may be a significant help to Police, enabling them to
increase the precision of their search for the real perpe-
trators. Thus, examination of physical features may be
very beneficial at the level of investigation. It seems
that the community of forensic geneticists is increas-
ingly willing to accept analysis of DNA coding re-
gions for prediction of ethnic origins and (in the more
distant future) prediction of phenotype as well [11,
58]. For some experts, the significant benefits associ-
ated with genetic prediction of phenotypic features are
becoming more obvious [6]. As was mentioned before,
a common procedure of searching for a perpetrator in
the absence of immediate suspects is DNA screening
performed on individuals living in the area where the
crime has been committed. It has been pointed out that
in many such cases innocent people are unnecessarily
caused worry. They very often have no connection
with the case and do not even belong to the same ethnic
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group as the perpetrator. Using genetics to establish
that a criminal originates from a particular ethnic
group or may have particular physical features should
enable more accurate police action. This would be eco-
nomically advantageous (limitation of the number of
screened samples) as well as minimising the number of
people unnecessarily caused worry by the justice sys-
tem [58]. There are also arguments raised against the
opinions presented by geneticists in the above cited ar-
ticle: ethicists point out that the gap between genetic
prediction of ethnic origins and description of physical
traits by genetic testing is still enormous, and that —
following on from this — operating on the basis of in-
complete knowledge may lead to a high number of er-
rors [58]. The only conclusion that can be drawn from
this dispute is that examination of coding regions for
forensic purposes should not be rejected, but the meth-
odologies applied to forensic science must be reliable
and therefore their practical use should be preceded by
detailed study.

References

1. Akey J. M., Wang H., Xiong M. [et al.], Interaction be-
tween the melanocortin-1 receptor and P genes contrib-
utes to inter-individual variation in skin pigmentation
phenotypes in a Tibetan population, Human Genetics
2001, 108, 516-520.

2. Arango V., Huang Y. Y., Underwood M. D. [et al.], Ge-
netics of the serotonergic system in suicidal behavior,
Journal of Psychological Research 2003, 37, 375-386.

3. Bar W., Brinkmann B., Budowle B. [et al.], recommenda-
tions. Further report of the DNA Commission of the ISFH
regarding the use of short tandem repeat systems, Interna-
tional Society for Forensic Haemogenetics, International
Journal of Legal Medicine 1997, 110, 175-176.

4. Barsh G. S., What controls variation in human skin color?,
Public Library of Science — Biology 2003, 1, E27.

5. Bell P. A., Chaturvedi S., Gelfand C. A. [et al.], SNPstream
UHT: ultra-high throughput SNP genotyping for phar-
macogenomics and drug discovery, Biotechniques 2002,
74, 76-77.

6. Benecke M., Coding or non-coding, that is the question:
having solved the last technical hurdles to extract DNA
information from virtually any biological material, foren-
sic biologists now have to ponder the ethical and social
questions of using information from exonic DNA, The
European Molecular Biology Organisation Reports
2002, 3, 498-502.

7. Branicki W., Kupiec T., Wolanska-Nowak P. [et al.], De-
termination of forensically relevant SNPs in the MC1R
gene, Journal of Forensic Sciences [in press].

8. Bodmer W. F., Cavalli-Sforza L. L., Genetics, evolution
and man, W. H. Freeman, San Francisco 1976.

10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

. Brudnik U., Wojas-Pelc A., Branicki W., Genetyczne

uwarunkowania czerniaka, Postepy Dermatologii i Aler-
gologii 2006, 23, 21-25.

Brunner H. G., Nelen M., Breakefield X. O. [et al.], Ab-
normal behavior associated with a point mutation in the
structural gene for monoamine oxidase A, Science 1993,
262, 578-580.

Budowle B., SNP typing strategies, Forensic Science In-
ternational 2004, 146, S139-S142.

Cargill E. J., Famula T. R., Schnabel R. D. [et al.], The
color of a Dalmatian’s spots: linkage evidence to support
the TYRP1 gene, Biomed Central Veterinary Research
2005, 1, 1.

Carracedo A., Bar W., Lincoln P. [et al.], DNA commis-
sion of the international society for forensic genetics:
guidelines for mitochondrial DNA typing, Forensic Sci-
ence International 2000, 110, 79-85.

Corte-Real F., Forensic DNA databases, Forensic Sci-
ence International 2004, 146, S143-S144.
Dettlaff-Kakol A., Pawlowski R., First Polish DNA “man-
hunt” — an application of Y-chromosome STRs, Interna-
tional Journal of Legal Medicine 2002, 116, 289-291.
Dixon L. A., Murray C. M., Archer E. J. [et al.], Valida-
tion of a 21-locus autosomal SNP multiplex for forensic
identification purposes, Forensic Science International
2005, 154, 62-77.

Duffy D. L., Box N. F., Chen W. [et al.], Interactive ef-
fects of MC1R and OCA2 on melanoma risk phenotype,
Human Molecular Genetics 2004, 13, 447-461.
Frudakis T., Thomas M., Gaskin Z. [et al.], Sequences as-
sociated with human iris pigmentation, Genetics 2003,
165,2071-2083.

Frudakis T., Venkateswarlu K., Thomas M. J. [et al.],
A classifier for the SNP-based inference of ancestry,
Journal of Forensic Sciences 2003, 48, 771-782.

Gill P., An assessment of the utility of single nucleotide
polymorphisms (SNPs) for forensic purposes, Interna-
tional Journal of Legal Medicine 2001, 114, 204-210.
Gill P., Werrett D. J., Budowle B. [et al.], An assessment
of whether SNPs will replace STRs in national DNA data-
bases —joint considerations of the DNA working group of
the European Network of Forensic Science Institutes
(ENFSI) and the Scientific Working Group on DNA
Analysis Methods (SWGDAM), Science and Justice
2004, 44, 51-53.

Graf J., Hodgson R., van Daal A., Single nucleotide
polymorphisms in the MATP gene are associated with
normal human pigmentation variation, Human Mutation
2005, 25, 278-284.

Grimes E. A, Noake P. J., Dixon L. [et al.], Sequence
polymorphism in the human melanocortin 1 receptor gene
as an indicator of the red hair phenotype, Forensic Sci-
ence International 2001, 122, 124-129.

Harding R. M., Healy E., Ray A. J. [et al.], Evidence for
variable selective pressures at MC1, American Journal of
Human Genetics 2000, 66, 1351-1361.

Hayward N. K., Genetics of melanoma predisposition,
Oncogene 2003, 22, 3053-3062.

Problems of Forensic Sciences 2005, LXIV, 343-357



350

W. Branicki, U. Brudnik, A. Wojas-Pelc

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

Jiang Y., Wilk J. B., Borecki . [et al.], Common variants
inthe 5’ region of the leptin gene are associated with body
mass index in men from the National Heart, Lung, and
Blood Institute Family Heart Study, American Journal of
Human Genetics 2004, 75, 220-230.
JohnsonR.,JacksonI.J., Light is a dominant mouse muta-
tion resulting in premature cell death, Nature Genetics
1992, 1, 226-229.

Jorde L. B., Bamshad M., Rogers A. R., Using mitochon-
drial and nuclear DNA markers to reconstruct human evo-
lution, Bioessays 1998, 20, 126—136.

Kanetsky P. A., Swoyer J., Panossian S. [et al.], A poly-
morphism in the agouti signaling protein gene is associ-
ated with human pigmentation, American Journal of
Human Genetics 2002, 70, 770-775.

Kanetsky P. A., Ge F., Najarian D. [et al.], Assessment of
polymorphic variants in the melanocortin-1 receptor gene
with cutaneous pigmentation using an evolutionary ap-
proach, Cancer Epidemiology Biomarkers & Prevention
2004, 13, 808-819.

KingR. A., Willaert R. K., Schmidt R. M. [et al.], MC1R
mutations modify the classic phenotype of oculocuta-
neous albinism type 2 (OCA2), American Journal of Hu-
man Genetics 2003, 73, 638-645.

Koppula S. V.,Robbins L. S., Lu D. [et al.], Identification
of common polymorphisms in the coding sequence of the
human MSH receptor (MCIR) with possible biological ef-
fects, Human Mutation 1997, 9, 30-36.

Krude H., Biebermann H., Luck W. [et al.], Severe early-
onset obesity, adrenal insufficiency and red hair pigmen-
tation caused by POMC mutations in humans, Nature Ge-
netics 1998, 19, 155-157.

Krude H., Biebermann H., Gruters A., Mutations in the
human proopiomelanocortin gene, Annals of the New
York Academy of Sciences 2003, 994, 233-239.

Lander E. S., Linton L. M., Birren B. [et al.], Initial se-
quencing and analysis of the human genome, Nature
2001, 409, 860-921.

LeeS. T.,NichollsR. D., Jong M. T. [et al.], Organization
and sequence of the human P gene and identification of a
new family of transport proteins, Genomics 1995, 26,
354-363.

LyonsL. A.,Foel. T.,Rah H. C. [etal.], Chocolate coated
cats: TYRP1 mutations for brown color in domestic cats,
Mammalian Genome 2005, 16, 356-366.

Linacre A., The UK National DNA Database, Lancet
2003, 361, 1841-1842.

Marchi E. Methods developed to identify victims of the
world trade center disaster, American Laboratory 2004,
36, 30-36.

Martin-Guerrero 1., Callado L. F., Saitua K. [et al.], The
N251K functional polymorphism in the alpha(2A)-
adrenoceptor gene is not associated with depression:
a study in suicide completers, Psychopharmacology
2005, 7, 1-5.

Oectting W. S., King R. A., Molecular basis of albinism:
mutations and polymorphisms of pigmentation genes as-

42.

43.

44.

45.

46.

47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

54.

55.

56.

57.

58.

sociated with albinism, Human Mutation 1999, 13,
99-115.

Oetting W. S., Garrett S. S., Brott M. [et al.], P gene muta-
tions associated with oculocutaneous albinism type II
(OCA2), Human Mutation 2005, 25, 323-329.

Parra E. J., Kittles R. A., Shriver M. D., Implications of
correlations between skin color and genetic ancestry for
biomedical research, Nature Genetics 2004, 36, S54—S60.
Pastorino L., Cusano R., Bruno W. [et al.], Novel MC1R
variants in Ligurian melanoma patients and controls, Hu-
man Mutation 2004, 24, 103—111.

Rana B. K., Hewett-Emmett D., Jin L. [et al.], High poly-
morphism at the human melanocortin 1 receptor locus,
Genetics 1999, 151, 1547-1557.

Ranadive N. S., Shirwadkar S., Persad S. [et al.], Effects
of melanin-induced free radicals on the isolated rat
peritoneal mast cells, Journal of Investigative Dermatol-
ogy 1986, 86, 303-307.

Rebbeck T. R., Kanetsky P. A., Walker A. H. [et al.], P
gene as an inherited biomarker of human eye color, Can-
cer Epidemiol Biomarkers & Prevention 2002, 11,
782-784.

Rebbeck T. R., Spitz M., Wu X., Assessing the function of
genetic variants in candidate gene association studies,
Nature Reviews Genetics 2004, 5, 589-597.

Rees J. L., Genetics of hair and skin color, Annual Review
of Genetics 2003, 37, 67-90.

Rees J. L., The genetics of sun sensitivity in human,
American Journal of Human Genetics 2004,75,739-751.
Retz W., Retz-Junginger P., Supprian T. [et al.], Associa-
tion of serotonin transporter promoter gene polymor-
phism with violence: relation with personality disorders,
impulsivity, and childhood ADHD psychopathology, Be-
havioral Sciences & The Law 2004, 22, 415-425.
Rothstein M., Genetic justice, New England Journal of
Medicine 2005, 352, 2667-2668.

Rouzaud F., Kadekaro A. L., Abdel-Malek Z. A. [et al.],
MCIR and the response of melanocytes to ultraviolet ra-
diation, Mutation Research 2005, 571, 133—-152.
Rundshagen U., Zuhlke C., Opitz S., Mutations in the
MATP gene in five German patients affected by
oculocutaneous albinism type 4, Human Mutation 2004,
23,106-110.

Schousboe K., Visscher P. M., Erbas B. [et al.], Twin
study of genetic and environmental influences on adult
body size, shape, and composition, The International
Journal of Obesity and Related Metabolic Disorders
2004, 28, 39-48.

Shriver M. D., Parra E. J., Dios S. [et al.], Skin pigmenta-
tion, biogeographical ancestry and admixture mapping,
Human Genetics 2003, 112, 387-399.

Shriver M. D., Kennedy G. C., Parra E. J. [et al.], The
genomic distribution of population substructure in four
populations using 8,525 autosomal SNPs, Human Geno-
mics 2004, 1, 274-286.

Shriver M., Frudakis T., Budowle B., Getting the science
and the ethics right in forensic genetics, Nature Genetics
2005, 37, 449-450.

Problems of Forensic Sciences 2005, LXIV, 343-357



Genetic prediction of pigmentary traits in forensic studies

351

59.

60.

61.

62.

63.

64.

65.

66.

67.

68.

69.

Sluyter F., Keijser J. N., Boomsma D. I. [et al.], Genetics
of testosterone and the aggression-hostility-anger (AHA)
syndrome: a study of middle-aged male twins, 7win Re-
search 2000, 3, 266-276.

Smith R., Healy E., Siddiqui S. [et al.], Melanocortin 1 re-
ceptor variants in an Irish population, Journal of Investi-
gative Dermatology 1998, 111, 119-122.

Stephens M., Smith N. J., Donnelly P., A new statistical
method for haplotype reconstruction from population
data, American Journal of Human Genetics 2001, 68,
978-989.

Sturm R. A., O’Sullivan B. J., Box N. F. [et al.], Chromo-
somal structure of the human TYRP1 and TYRP2 loci and
comparison of the tyrosinase-related protein gene family,
Genomics 1995, 29, 24-34.

Sturm R. A., Dufty D. L., Box N. F. [et al.], Genetic asso-
ciation and cellular function of MCIR variant alleles in
human pigmentation, Annals of the New York Academy
Sciences 2003, 994, 348-358.

Sturm R. A., Duffy D. L., Box N. F. [et al.], The role of
melanocortin-1 receptor polymorphism in skin cancer
risk phenotypes, Pigment Cell Research 2003, 16,
266-272.

Sturm R. A, Frudakis T. N., Eye colour: portals into pig-
mentation genes and ancestry, Trends in Genetics 2004,
20, 327-332.

Valverde P., Healy E., Jackson . [et al.], Variants of the
melanocyte-stimulating hormone receptor gene are asso-
ciated with red hair and fair skin in humans, Nature Ge-
netics 1995, 11, 328-330.

Valverde P., Healy E., Sikkink S. [et al.], The Asp84Glu
variant of the melanocortin 1 receptor (MC1R) is associ-
ated with melanoma, Human Molecular Genetics 1996, 5,
1663-1666.

Wolanska-Nowak P., Branicki W., Baza danych profili
DNA - nowe narzedzie dla wymiaru sprawiedliwosci,
Prokuratura i Prawo 2000, 5, 87-98.

Zhu G., Evans D. M., Duffy D. L. [et al.], A genome scan
for eye color in 502 twin families: most variation is due to
a QTL on chromosome 15q, Twin Research 2004, 7,
197-210.

Corresponding author

Wojciech Branicki

Instytut Ekspertyz Sadowych

ul. Westerplatte 9

PL 31-033 Krakow

e-mail: wbranicki@jies.krakow.pl

Problems of Forensic Sciences 2005, LXIV, 343-357



Problems of Forensic Sciences, 2005, LXIV, 343-357

ZASTOSOWANIE GENETYCZNEJ IDENTYFIKACJI CECH
PIGMENTOWYCH W BADANIACH SADOWYCH

1. Wprowadzenie

Wspolczesna genetyka sadowa wypracowata sku-
teczne 1 wiarygodne metody identyfikacji cztowieka po-
przez analizg DNA. Stosowane testy polegaja na analizie
sekwencji DNA o wysokiej zmiennoS$ci, przede wszyst-
kim sekwencji mikrosatelitarnych DNA jadrowego, jak
réowniez polimorficznych sekwencji regionu kontrolnego
DNA mitochondrialnego [3, 13]. Znaczny postgp tech-
nologiczny, jaki nastapit w ostatniej dekadzie w tej dys-
cyplinie, doprowadzit do wypracowania procedur
badawczych umozliwiajacych analizg praktycznie kazde-
go rodzaju materiatu biologicznego. Osiagnigto maksy-
malng mozliwa czulo$¢ prowadzonych badan, dzigki
czemu realna stata si¢ analiza §ladow zawierajacych zni-
kome ilosci DNA lub narazonych na szczegoélnie silne
procesy gnilne. Sita dyskryminacji uzyskiwana w oparciu
o analizg markerow typu STR (ang. short tandem repeats)
osiaga bardzo wysokie wartosci, co decyduje o duzym
znaczeniu dowodu z analizy genetycznej. Trudno prze-
ceni¢ znaczenie, jakie dla wspolczesnego wymiaru spra-
wiedliwo$ci ma dowdd z badania DNA. Znane sa sprawy
sadowe, w ktorych przed laty wydano fatszywe wyroki
w oparciu o subiektywne dowody, jak np. rozpoznanie
dokonane przez ofiar¢ badZ §wiadka zdarzenia. Dzi$ po
ponownej ocenie materialu dowodowego 1 analizie
dowodow biologicznych osoby niestusznie odsiadujace
wyroki sadowe zostaty uniewinnione [52]. Wysoce wia-
rygodny dowdd, jaki dostarczany jest dzigki technologii
analizy DNA, pozwala na kategoryczne wykluczenie ich
zwiazku z przestgpstwami. Ogromnym sukcesem wy-
miaru sprawiedliwos$ci okazala si¢ rowniez, zainicjowana
w Wielkiej Brytanii, idea tworzenia narodowych rejes-
trow profili DNA [14, 38]. Rejestry takie z powodzeniem
stuza wymiarowi sprawiedliwosci w wigkszosci rozwi-
nigtych panstw $wiata. Na obecnym etapie rozwoju
genetyki sadowej warto zastanowi¢ si¢ nad dalszymi per-
spektywami tej dyscypliny naukowe;.

2. Zmienno$¢ pojedynczych nukleotydéw

W polu szczegodlnego zainteresowania genetykow
sadowych znalazl sig alternatywny wobec sekwencji typu
STR rodzaj zmiennoS$ci genetycznej, tzw. polimorfizmy
pojedynczego nukleotydu — SNP (ang. single nucleotide
polymorphisms). Prace prowadzone nad uzyskaniem
kompletnej sekwencji DNA genomu czlowieka poz-
wolily na identyfikacj¢ ponad 1,5 miliona pojedynczych
nukleotydéw polimorficznych typu SNP [35]. Stanowia

one podstawowy i najbardziej powszechny rodzaj
zmiennosci genetycznej. Definicja zmiennos$ci pojedyn-
czego nukleotydu zaklada jednoprocentowa czgstosé
rzadszego wariantu, co pozwala na wyeliminowanie
rzadkich mutacji punktowych. Jak si¢ szacuje, pojedyn-
cze polimorficzne nukleotydy wystepuja w genomie
cztowieka z czgstoscia 1 na 200-300 par zasad [61].

Dotychczas genetycy sadowi najwigcej uwagi pos-
wigcali pozycjom typu SNP zlokalizowanym w regio-
nach niekodujacych, upatrujac w nich zmiennosci, ktéra
moglaby w przysziosci zastapi¢ standardowa obecnie
analiz¢ uktadow typu STR. Szeroko omdéwiono wady
i zalety takiej zmiany technologii. Mozliwos¢ jeszcze
wigkszej automatyzacji procesu analizy, miniaturyzacji
sprzetu niezbgdnego do przeprowadzenia badan, za-
pewnienia maksymalnej czutosci testow (dtugos¢ anali-
zowanych fragmentow DNA moze wynosi¢ mniej niz
100 par zasad) wystgpujace po stronie zalet, réwno-
wazone sa przez dosy¢ istotne ujemne aspekty zwiazane
ze zmiang metod badawczych. Po stronie wad z pewn-
oscia zapisac nalezy znaczne koszty takiej operacji (duze
pieniadze zainwestowano w rejestry profili DNA prowa-
dzone w oparciu o technologi¢ STR), trudne do roz-
wiazania problemy zwigzane z analiza mieszanin ma-
terialu genetycznego, konieczno$¢ analizy najmniej
50-100 loci zamiast 10—16 analizowanych obecnie i kto-
poty z ustaleniem standardowego zestawu pozycji nu-
kleotydowych pozwalajacego na osiagnigcie rownie
wysokiej sily dyskryminacji dla populacji z réznych grup
etnicznych [20, 57]. W dokumencie wydanym w tej spra-
wie przez organizacj¢ zrzeszajaca instytuty ekspertyz
sadowych ENFSI (ang. European Network of Forensic
Science Institutes) stwierdzono, ze w najblizszej przy-
sztosci nie przewiduje si¢ rezygnacji z analizy uktadéw
typu STR na rzecz zmiennosci typu SNP [21]. Mimo to
badania w tym kierunku trwaja i powstaja kolejne ze-
stawy do badan identyfikacyjnych wykorzystujacych
zmienno$¢ pojedynczych nukleotydow, ktore przezna-
czone sg przede wszystkim do analizy materialu o wy-
jatkowo duzym stopniu degradacji [16, 39]. Wydaje sig,
ze zmienno$¢ typu SNP moze w przyszlosci da¢ dodat-
kowy panel polimorfizméw, ktoérych analiza w celach
identyfikacyjnych bgdzie uzyteczna w niektorych oko-
liczno$ciach.

Wigkszo$¢ opisanych powyzej ograniczen nie sta-
nowi przeszkody do zastosowania technologii analizy
SNP w sprawach dotyczacych spornego ojcostwa. Praw-
dziwy przetom moze by¢ zwigzany z badaniem poli-
morfizméw typu SNP analizowanych nie w kontekscie
identyfikacyjnym, lecz w celu okreslenia cech osoby sta-
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nowiacej zrédto probki DNA. Srodowisko genetykow
sadowych przyzwyczajone jest do tego, ze analizowane
sekwencje DNA stanowia tzw. DNA niekodujacy,
w zwiazku z czym nie sa identyfikowane zadne cechy fe-
notypowe wiasciciela probki. Jedyny wyjatek stanowi
powszechnie analizowany marker amelogeniny umoz-
liwiajacy identyfikacjg ptci osobnika. Jak wiadomo, opis
sprawcy dokonywany przez §wiadkow zdarzenia ma czg-
sto istotne znaczenie z punktu widzenia prowadzonego
dochodzenia. W wielu przypadkach nie ma jednak §wiad-
kow, co czgsto utrudnia wytypowanie podejrzanych
w sprawie i w efekcie wydhuza prowadzone dochodzenie
lub nawet zawiesza go w martwym punkcie. Pozostawio-
ne na miejscu zdarzenia $lady biologiczne pozwalaja
wprawdzie na uzyskanie profilu genetycznego sprawcy,
jest on jednak mato uzyteczny wobec braku materiatu po-
rownawczego. W takich przypadkach niejednokrotnie
konieczne bylo prowadzenie bardzo szerokich badan,
w ktore wlaczano material pordwnawczy pobierany od
mieszkancow zamieszkujacych okolicg, w ktorej doko-
nano przestgpstwa [15]. Zawezenie kregu podejrzanych,
ktére mogtoby mie¢ zasadnicze znaczenie dla obnizenia
kosztéw prowadzonego postgpowania, a przede wszyst-
kim dla szybkiego ujgcia sprawcow, ogranicza si¢ do ty-
powania psychologicznego. W przypadku gwaltow
polega ono jednak zazwyczaj tylko na badaniu probek
pochodzacych od mezczyzn w okreSlonym przedziale
wiekowym. Jak wspominano we wprowadzeniu, opis
sprawcy przestepstwa przedstawiany przez ofiar¢ lub
swiadka zdarzenia nie zawsze jest wiarygodny. Gene-
tyczne potwierdzenie zeznan swiadkdw moze zatem sta-
nowi¢ bardzo uzyteczne narz¢dzie pozwalajace na unik-
nigcie bledéw w prowadzonym dochodzeniu.

3. Badania SNP w regionach kodujacych

Dzigki ogromnemu postgpowi w badaniach nad ge-
nomem cztowieka idea opisu cech sprawcy przestgpstwa
na podstawie analizy §ladu biologicznego pozostawione-
go na miejscu zdarzenia zaczyna nabiera¢ realnych
ksztattow. Wigkszo$¢ z polimorficznych pozycji nukleo-
tydowych zlokalizowana jest w regionach niekoduja-
cych. Szacuje si¢ jednak, ze co najmniej 100 000 zlokali-
zowana jest wewnatrz genow. Niesynonimiczne zmiany
sekwencji DNA genéw w efekcie odpowiadaja za poli-
morfizm w lancuchu aminokwasowym biatek, prowa-
dzac do zmian w funkcjonowaniu biatkowego produktu,
a w efekcie do réznic fenotypowych charakteryzujacych
poszczegolnych osobnikow. Istotne znaczenie dla zroz-
nicowania fenotypowego maja réwniez zmiany nukleo-
tydow znajdujacych si¢ w regionach promotorowych
iregulatorowych genow, ktore moga wptywac na poziom
ekspresji genu i stabilno$¢ transkryptu. Badania prowa-
dzone nad powigzaniami pomigdzy genami a cechami

osobniczymi przede wszystkim koncentruja si¢ na
problemie predyspozycji do choréb wynikajacych z po-
siadanego wariantu genetycznego oraz na rdznicach
w odpowiedzi na leki obserwowanych u pacjentow [5,
48]. Poszczegodlne warianty genetyczne niezaprzeczalnie
zwigzane sa rowniez z naturalnymi réznicami fenotypo-
wymi istniejacymi w populacji ludzkiej pod wzgledem
wielu réznych cech fizycznych. Ustalenie tego typu cech
osobniczych na podstawie analizy DNA $ladu biologicz-
nego mogloby wnosi¢ istotne dane dla organow §led-
czych prowadzacych dochodzenie oraz zawezi¢ krag po-
dejrzanych czy skierowaé dochodzenie w okre§lonym
kierunku. Badania te stanowilyby zatem rodzaj infor-
macji o charakterze operacyjnym, uzytecznej w trakcie
prowadzonego dochodzenia i nie bylyby wykorzysty-
wane do przygotowania typowej opinii sadowej [J. Woj-
cikiewicz — rozmowa indywidualna]. Identyfikacja cech
fizycznych poprzez analiz¢ DNA moze okaza¢ si¢ row-
niez istotnym uzupetieniem badan antropologicznych
polegajacych na rekonstrukcji wygladu fizycznego osoby
na podstawie analizy jej szczatkow, i jak si¢ wydaje, ten
aspekt wymagalby wydania klasycznej opinii. Istotny
problem zwiazany z genetyczna determinacjg cech zwia-
zany jest z ich wielogenowym dziedziczeniem i réznym
wplywie czynnikow S$rodowiskowych na ostateczny
obraz fenotypowy.

W ocenie roli czynnika genetycznego i Srodowisko-
wego na fenotyp nieocenione sa badania prowadzone
w tym kontek$cie nad blizniakami jednojajowymi [55,
59, 63]. Obecny poziom wiedzy umozliwia prowadzenie
badan nawet nad ztozonymi cechami fizycznymi o dzie-
dziczeniu ilosciowym, ktorych analiza moze w przysztosci
znalez¢ zastosowanie w genetyce sadowej. W opisie spraw-
cy przestgpstwa z pewnoscia istotne znaczenie ma zde-
finiowanie budowy ciata, a wigc genetyczna identyfikacja
wzrostu czy wagi osobnika, ktory pozostawil §lady na miej-
scu zdarzenia, wydaje si¢ jak najbardziej celowa [55]. Po-
jawiaja si¢ wprawdzie prace, ktére opisuja zwiazki
niektorych alleli w genach takich, jak LEP (ang. leptin
OMIM 164160) z patologiczna otyloscia, ale wnioski te
wymagaja dalszych badan, wigc przedwczesne bytoby
rozwazanie praktycznego zastosowania tych danych [26].
Badania wskazuja, ze réwniez inne cechy maja w duzym
stopniu podloze genetyczne i w przysztosci begdziemy
mogli na podstawie analizy DNA przewidywac bardziej
subtelne réznice charakterystyczne dla gatunku czlowie-
ka, jak ksztalt czaszki, budowa nosa, ksztatt uszu, lewo-
czy praworgcznos¢. W literaturze przedmiotu odnalezé
mozna réwniez doniesienia na temat zwiazkow pomiedzy
okreslonymi wariantami genetycznymi a sktonnoscia do
zachowan agresywnych czy depresji [2, 10, 40, 51]. Tech-
nicznie latwiejsza i budzaca mniej kontrowersji natury
etycznej wydaje si¢ analiza cech fizycznych. Ich gene-
tyczna determinacja jest nie do podwazenia, a wplyw
czynnikéw srodowiskowych zaniedbywalny, czego do-
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wodem sa, tozsame genetycznie, blizniaki jednojajowe.
Poziom podstawowej wiedzy na temat genéw kontrolu-
jacych cechy fizyczne jest znaczacy w przypadku pig-
mentacji cztowieka.

4. Fenotyp pigmentowy czlowieka

W ostatnich latach nastapit szczeg6lnie wyrazny po-
stgp w badaniach podstawowych prowadzonych nad
zwiazkami pomigdzy genetyka a fenotypem pigmento-
wym, co otwiera szans¢ na praktyczne zastosowanie
zgromadzonej wiedzy we wzglednie niedalekiej przy-
szto$ci, migdzy innymi w naukach sadowych. Dane do-
tyczace koloru skory, wlosow i oczu wydaja si¢ bardzo
istotne z punktu widzenia opisu sprawcy przestepstwa
czy tez osoby zaginionej, gdyz zmienno$¢ charaktery-
zujaca fenotyp pigmentowy stanowi bez watpienia jedna
z najbardziej wyrazistych cech polimorficznych. Zagad-
nienia zwigzane z pigmentacja sa z pewnoscia intere-
sujace dla naukowcoéw reprezentujacych rézne dyscy-
pliny naukowe w zwiazku z mechanizmami dziedzicze-
nia i ewolucja organizmoéw, badaniami filogeograficz-
nymi i migracja ludnosci, problemem substruktury po-
pulacji, a takze zwigzkami pomigdzy intensywnoscia pig-
mentacji a podatno$cia na nowotwory [8, 9, 25, 43, 56].

Latwa do zaobserwowania zmienno$¢ w fenotypie
barwnikowym istniejaca w populacji ludzkiej jest przede
wszystkim zwiazana z ré6znicami w zawarto$ci melaniny.
Decydujace znaczenie ma jej ilo$¢, typ oraz rozmiesz-
czenie. Melanina jest polimerem syntetyzowanym z po-
chodnych tyrozyny w specyficznych komorkach zwa-
nych melanocytami. Komorki te znalez¢ mozna w skorze,
mieszkach wlosowych, tgczéwce oraz nablonku oka.
Znane sa dwa typy melaniny, czerwono-zo6tta zwana feo-
melaning oraz czarno-bragzowa zwana eumelaning. Zde-
cydowany nadmiar feomelaniny ujawnia si¢ w postaci
charakterystycznego fenotypu barwnikowego — osoby ta-
kie maja jasng skore, czesto z licznymi piegami oraz rude
wlosy. Przewaga eumelaniny manifestuje si¢ poprzez
ciemne wlosy, oliwkowa skore oraz zwykle brazowe
oczy. Produkowany pigment gromadzony jest w melano-
somach, ktore nastgpnie przekazywane sa do keratynocy-
tow. Przyjmuje sig, ze w determinacje fenotypu pig-
mentowego zaangazowanych jest ponad 120 genow [41,
53]. Dotychczas poznano kilka gendéw majacych istotny
wplyw na zawarto$¢ melaniny w organizmie cztowieka.
Zmienno$¢ genetyczna w obrebie tych gendw moze
w efekcie powodowaé zréznicowanie fenotypowe cha-
rakterystyczne dla naszego gatunku. Jak dotad, grun-
townie poznano wplyw polimorfizmu na naturalng
zmienno$¢ fenotypu cztowieka w jednym z tych genow,
ktéry odpowiedzialny jest za kodowanie receptora dla
melanokortyny typu 1 (MCI1R). Receptor MC1R zwia-
zany jest z blonag komérkowa melanocytow, w ktorych,

jak wspomniano wczesniej, ma miejsce synteza mela-
niny. Jego aktywacja, ktoéra odbywa si¢ poprzez hormon
o-MSH (ang. melanocyte stimulating hormone), prowa-
dzi do wzrostu syntezy eumelaniny przy jednoczesnym
obnizeniu syntezy feomelaniny [4]. Gen receptora MC1R
sktada si¢ z jednego, krotkiego fragmentu DNA o dtugos-
ci 951 pz, a wige analiza sekwencji calego genu nie spra-
wia szczegolnych klopotéw technicznych. Badania gene-
tyczne wykazaty, iz posiadany wariant genu receptora
MCIR ma istotny wptyw na posiadany typ skory oraz ko-
lor wlosow. Dzigki szerokim badaniom populacyjnym,
na $wiecie zidentyfikowano kilkadziesiat r6znych alleli
genu MCIR [30, 49, 63]. Dane zawarte w literaturze
przedmiotu wskazuja na kilka z nich jako na warianty
zwiazane z fenotypem barwnikowym charakteryzujacym
si¢ rudym kolorem wtosow i jasna skora. Osoby o takich
cechach wykazuja podwyzszona wrazliwo$¢ na dziatanie
promieni UV, tatwo doznajac poparzen stonecznych. Ta-
ki fenotyp pigmentowy jest wywotany nadmiarem feom-
elaniny wzgledem eumelaniny, a jak wykazano, eume-
lanina ma silne wlasciwosci fotoochronne, podczas gdy
feomelanina przy dziataniu promieni UV sprzyja pow-
stawaniu wolnych rodnikow [46]. Autorzy wigkszoSci
publikacji sa zgodni, ze mutacje C451T, C478T i G880A
posiadaja kluczowe znaczenie w powstawaniu takiego
fenotypu barwnikowego [50, 66]. Odsetek osobnikoéw
charakteryzujacych si¢ rudymi wlosami i posiadajacych
wariant z dwiema powyzszymi mutacjami wynosi dla po-
pulacji brytyjskiej ok. 96% [23]. Dane uzyskane dla po-
pulacji polskiej pokazuja, ze warto$¢ ta moze siggnac
nawet 98%. Badania, ktérymi objgto populacj¢ polskich
osobnikoéw o rudych wlosach, potwierdzaja znaczaca rolg
powyzszych mutacji, a takze pokazuja, iz kilka innych
wariantow genu MCIR silnie predysponuje do posiada-
nia rudego koloru wloséw [7]. Badania dowiodty, ze wy-
kazanie niektorych wariantéow genu MC1R w nieznanej
probee moze by¢ uzyteczne w celu przewidywania feno-
typu pigmentowego osoby stanowiacej jej zrodto. Osob-
nicy heterozygotyczni posiadajacy jeden niezmutowany
allel moga posiada¢ rudawy odcien wlosow, a u mgz-
czyzn taki uklad gene- tyczny moze ujawniac si¢ w po-
staci rudego zarostu. Gen MCI1R nie wyczerpuje zagad-
nienia dziedziczenia rudego koloru wlosow, co wigcej,
w populacjach charakteryzujacych si¢ ciemniejsza skora
nawet posiadanie dwoch zmutowanych alleli genu
MCIR niekoniecznie determinuje ten kolor wltoséw [44].
Trudnos$ci z jednoznaczng genetyczna identyfikacja ru-
dego koloru wlosow zwia- zane sa z udziatem innych ge-
néw w dziedziczeniu fenotypu barwnikowego. Genem,
ktory rowniez powiazano z rudym kolorem wlosow, jest
POMC (OMIM 176830), prekursor receptora a-MSH,
agonisty receptora MCI1R [33]. Jego rola w determinacji
rudego koloru wlosow jest jednak minimalna. Czg$ciej
odnalez¢ mozna korelacje wariantow tego genu z zabu-
rzeniami metabolizmu, otyloécig oraz innymi nieprawi-
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dlowosciami [34]. Wciaz nie do konca wyjasniony po-
zostaje wplyw mutacji wystgpujacych w genie MCIR na
posiadany kolor oczu. Niektore badania wykazaty zwia-
zek pojedynczych mutacji tego genu z niebieskim kolor-
em oczu [32, 67]. Inne badania nie wykazaly zadnych
zwiazkoéw wariantow tego genu z kolorem oczu [np. 60].
W niedawno opublikowanej pracy Frudakis i in. zanoto-
wali zwiazek, ale nie pojedynczych mutacji, lecz haplo-
typéw MCIR 1 nie z nie- bieskim, a z zielonym kolorem
oczu [18].

Dane dostgpne dla innych genéw zwiazanych z pig-
mentacja czlowieka dotycza przede wszystkim stanow
patologicznych, przy czym niewiele wiadomo na temat
ich wptywu na naturalng zmienno$¢ pigmentowa czlo-
wieka. Defekt jednego z genéw moze prowadzi¢ do za-
ktocenia funkcji istotnego szlaku metabolicznego
i w konsekwencji stanu chorobowego, np. albinizmu,
podczas gdy efekt koloru oczu wynika z wspoétdziatania
wielu gendw. Znane sa cztery rozne typy albinizmu, a ka-
zdy z nich zwiazany jest z mutacjami w innym genie.
Wydaje si¢ jednak i potwierdzane jest to kolejnymi do-
niesieniami, ze te same geny, ktore wywoluja patologi-
czne stany w pigmentacji cztowieka, decyduja réwniez
o naturalnej zmiennosci istniejacej w populacji w kolorze
oczu, wloséw oraz skory. Proces utleniania tyrozyny,
kluczowy etap w syntezie zardbwno eumelaniny, jak i feo-
melaniny, jest kontrolowany przez enzym oksydatywny —
tyrozynaze — TYR (OMIM 606933). Gen tyrozynazy jest
bardziej skomplikowany niz omawiany poprzednio
MCIR. Skiada si¢ z 5 oddalonych od siebie fragmentow
DNA, co technicznie komplikuje nieco jego analizg. Mu-
tacje prowadzace do calkowitej dysfunkcji tego enzymu
wywohija skrajny albinizm okreslony jako albinizm
oczno-skorny typu 1A. Znane sa roOwniez mutacje w ge-
nie TYR, ktore prowadza jedynie do obnizenia aktyw-
no$ci enzymu. Choroba ma wtedy lagodniejszy obraz
i taki albinizm sklasyfikowano jako 1B [41]. W sumie
opisano kilkadziesiat mutacji w genie TYR, ktore wy-
woluja albinizm. W literaturze przedmiotu nie ma jednak
jak dotad danych na temat zwiazku zmiennosci w genie
TYR z naturalnymi cechami pigmentacyjnymi. Ostatnie
doniesienia naukowe wskazuja, iZ genem majacym istot-
ne znaczenie modulujace dziatanie genu MCIR, jest gen
OCA2 (ang. oculocutaneus albinism type 2, OMIM
203200). Produkt genu OCA2, bialko zwiazane z blona
melanosomow, ma istotny wpltyw na stopief syntezy pig-
mentu. Gen sktada si¢ z az 24 oddalonych od siebie frag-
mentow DNA zawartych na stosunkowo dtugim odcinku
267 tysigcy par zasad [36]. Gen koduje tzw. biatko P za-
wierajace 12 regionow transmembranowych, a wigc biat-
ko wiazace si¢ z blona komorkowa. Gen OCA2 jest
wyjatkowo polimorficzny; sekwencjonowanie ludzkiego
genomu wykazato w nim obecno$¢ ponad 200 polimor-
ficznych pozycji nukleotydowych. Dotychczas jedynymi
miejscami polimorficznymi, ktére jednoznacznie po-

wiazano z konkretnymi cechami, pozostaja mutacje wy-
wolujace albinizm typu 2 [42]. W przypadku tego genu
wiedza na temat polimorfizméw skorelowanych z natu-
ralng zmiennos$cia w pigmentacji jest jednak nieco wigk-
sza. Szeroko zakrojone badania nad blizniakami jedno-
jajowymi pokazaty, ze OCA2 odpowiedzialny jest za po-
nad 70% zmiennosci w kolorze oczu populacji ludz-
kiej [69]. Wcze$niejsze badania réwniez sugerowaty
zwiazek genu OCA2 z kolorem oczu. Pokazano, iz dwie
mutacje w fragmentach 9 oraz 13 tego genu istotnie pre-
dysponuja do posiadania koloru oczu innego niz niebies-
kie [47]. Inny zespot naukowcodw wykazat z kolei 10 roz-
nych pozycji typu SNP zlokalizowanych w genie OCA2,
w przypadku ktorych odnotowano bardzo istotne zwiazki
poszczegdlnych alleli z réznymi kolorami oczu [19].
W literaturze przedmiotu sugerowana jest zalezno$¢ ge-
néw MCIR i OCA2 w tworzeniu ostatecznego fenotypu
[1, 17, 31]. Grupa Frudakisa wykazata rowniez, ze niek-
tore warianty genu TYRP1 (ang. tyrosinase related pro-
tein 1, OMIM 115501) wykazuja silne zwiazki z kolorem
teczowki oka [19]. Wczesniej pojawiaty sig¢ sugestie, ze
gen ten moze mie¢ zwiazki z przedwczesnym siwie-
niem [27]. Gen zlokalizowany jest na chromosomie 9p23
i zlozony z 7 eksondéw rozciagajacych si¢ na odcinku
24 tysigey par zasad [62]. Wplyw genu TYRPI na natu-
ralna zmienno$¢ pigmentacji wykazano réwniez u zwie-
rzat [12, 37]. Niektore warianty tego genu s3 zwiazane
u ludzi z zaburzeniami pigmentacji, ktore sklasyfiko-
wano jako albinizm typu 3. Poza OCA?2 istotnym regula-
torem wplywajacym na zapewnienie odpowiedniej ilosci
substratéw niezbgdnych do produkcji melaniny oraz po-
zytywnie regulujacym proces syntezy jest gen MATP
(ang. membrane associated transporter protein, OMIM
606202). Ludzki gen MATP sktada si¢ z 7 fragmentow
DNA. Budowa biatka MATP wskazuje, iz jest to typowe
biatko transportujace. MATP jest zwiazany z blona mela-
nosomow (podobnie jak OCA2 12-krotnie przechodzi
przez btong) i najprawdopodobniej jest zaangazowany
w proces tworzenia melaniny. Opisano mutacje genu
MATP, ktore wywotuja typowy obraz fenotypowy albin-
izmu oczno-skornego podobny do albinizmu zwigzanego
ze zmutowanym biatkiem P. Albinizm wywolany muta-
cjami w genie MATP nazwano albinizmem typu 4 i opi-
sano w roznych populacjach, rowniez w europejskiej
[np. 54]. Ostatnio pojawita si¢ pierwsza praca, w ktorej
przedstawiono korelacj¢ mutacji genu MATP z naturalng
pigmentacja u cztowieka [22]. Doniesienia takie istniejg
takze dla myszy i wydaje sig, ze jest to gen, ktoremu ge-
netycy powinni si¢ przyjrze¢ blizej w kontekscie jego
zwiazkow z naturalng pigmentacja.

Gen ASIP (ang. agouti signaling protein, OMIM
600201) zawiera 4 fragmenty DNA kodujace biatko, kto-
re, jak udowodniono, jest zaangazowane w proces syn-
tezy melaniny. Wiazac si¢ z receptorem MCIR,
uniemozliwia dziatanie hormonu a-MSH, co prowadzi
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do obnizenia produkcji eumelaniny, a w efekcie do po-
zytywnej regulacji syntezy feomelaniny. ASIP petni za-
tem rolg antagonisty receptora MCIR. Istnieja silne
przestanki wynikajace z badan nad polimorfizmem genu
ASIP, ktore potwierdzaja przypuszczenia o jego wplywie
na fenotyp pigmentowy czlowieka. Badania wykazaty
znaczacy zwiazek jednego z alleli z ciemnym kolorem
wloséw oraz brazowym kolorem oczu, przy czym dane
pokazuja, ze uktad homozygotyczny w wigkszym stopniu
predysponuje do posiadania powyzszych cech.

Specjalisci zwracaja uwage na mozliwos¢ wspot-
dziatania genéw ASIP i MCIR w procesie pigmentacji
[29]. Badania zwiazane z identyfikacja gendw i ich rola
w pigmentacji czlowieka z pewnos$cia znajduja si¢
w poczatkowej fazie. Wiedza medyczna dotyczaca gene-
tycznego podtoza chordéb zwiazanych z niedoborem pig-
mentu jest dosy¢ szeroka. Konieczna jest szczegolowa
analiza powyzszych genow w kontek$cie naturalnej
zmiennosci fenotypu pigmentowego cztowieka, jak row-
niez analiza innych, nieopisanych tutaj genéw, ktore mo-
ga by¢ zaangazowane w ksztaltowanie ostatecznego fe-
notypu.

5. Pigmentacja a identyfikacja pochodzenia
etnicznego

Istotnym aspektem badan nad fenotypem pigmento-
wym jest zagadnienie identyfikacji pochodzenia etnicz-
nego. Roznice w fenotypie pigmentowym sg szczegolnie
wyrazne w przypadku ludzi o réznym pochodzeniu et-
nicznym. W zwiazku z tym, ze znaczaca rolg w ewolucji
pigmentacji odegrala selekcja naturalna i prawdopodo-
bnie réwniez dobdr piciowy, zmienno$¢ w obrgbie ge-
néw zwiazanych z procesami pigmentacji pomigdzy roz-
nymi populacjami jest wyzsza niz zmienno$¢ w innych
genach [43]. To, ze identyfikacja odpowiednich warian-
tow genetycznych w obrgbie gendow pigmentacyjnych
moze by¢ wiarygodnym zrodlem informacji o pocho-
dzeniu etnicznym, nie budzi juz watpliwosci [19, 65]. Po-
limorfizmy w genach zwiazanych z pigmentacja wy-
kazuja duze rdéznice w czgstosciach pomigdzy populacja-
mi, w zwiazku z czym znalazly si¢ w panelu marker6w
genetycznych o istotnym znaczeniu z punktu widzenia
identyfikacji pochodzenia etnicznego [56, 57]. Szerokie
badania zmierzajace do identyfikacji tego typu markerow
wykazaty, ze az 80% polimorfizméw typu SNP w genach
zaangazowanych w procesy pigmentacji jest uzyteczna
w badaniach nad pochodzeniem etnicznym i substruktura
populacji, podczas gdy zaledwie 20% polimorfizmow
w innego typu genach metabolicznych wykazuje taka
uzytecznos$¢ [19].

Roznice w kolorze skory dla ludzi z réznych ob-
szarow geograficznych maja dosy¢ proste uzasadnienie
ewolucyjne. Wspomniano powyzej, iz przyjmuje sig, ze

zmienno$¢ w pigmentacji podlega ewolucyjnej pres;ji
selekcyjnej. Osobnicy o ciemnym kolorze skory sa pre-
ferowani na terenach, gdzie ilo§¢ promieniowania
stonecznego, a w zwiazku z tym rowniez ultrafioletowe-
g0, jest szczegolnie wysoka. Rzeczywiscie, jedna z prac
wykazata zjawisko selekcji czyszczacej (ang. purifying
selection) w przypadku genu MC1R [24]. Mutacje w re-
ceptorze MCIR prowadzace do rozjasnienia fenotypu
pigmentowego sa szkodliwe w tych regionach $wiata,
gdzie poziom promieniowania ultrafioletowego jest
szczegblnie wysoki. Przygladajac si¢ danym populacyj-
nym dla réznych prob etnicznych, mozna zauwazy¢, ze
najwyzsza zmiennos$¢ genu MCIR istnieje w populacjach
europejskich, jest znacznie nizsza w populacjach azjatyc-
kich oraz praktycznie nie wystgpuje w populacjach af-
rykanskich [24, 45]. Jest to sytuacja doktadnie przeciwna
do tej, ktora wystepuje w przypadku sekwencji typu STR
oraz regionu kontrolnego mitochondrialnego DNA [28].
Te ostatnie sekwencje sa jednak sekwencjami niekodu-
jacymi, stad ich ewolucja nie podlega presji doboru na-
turalnego. Ciekawa hipoteza na temat fenotypu pigmen-
towego ludzi z regionow o stabszej penetracji promieni
stonecznych (np. Wyspy Brytyjskie) zaktada, ze jasna
skora (osoby o rudym fenotypie) moze by¢ preferowana
na tych terenach przez ewolucj¢ w zwiazku z problemem
krzywicy. Nie znalazta ona jednak jak dotad potwier-
dzenia w badaniach genetycznych. Przewidywanie wy-
gladu fizycznego poprzez analiz¢ DNA jest zagadnie-
niem bardziej skomplikowanym niz genetyczne okres-
lanie pochodzenia etnicznego i wymaga zgromadzenia
znacznej wiedzy na temat wptywu poszczegoélnych mu-
tacji, wariantOw genow 1 wreszcie sumarycznego dzia-
fania wielu gendw na ostateczny fenotyp. Wydaje si¢ jed-
nak, ze warto podja¢ tego typu badania, rowniez w per-
spektywie zastosowania uzyskanych wynikow w gene-
tyce sadowe;j.

6. Podsumowanie

Rozwdj nowoczesnych technologii analizy DNA oraz
rosnacy poziom wiedzy na temat wptywu poszczegdl-
nych mutacji na efekt fenotypowy pozwala na rozwaze-
nie mozliwosci podjecia badan, ktére pozwolityby na
przyszle wykorzystanie zgromadzonych wiadomosci
w genetyce sadowej. Szczegblnie uzyteczne, w tym kon-
tekscie, wydaja si¢ badania nad genetyczna determinacja
cech szczegodlnie wyrazistych, do jakich nalezy fenotyp
pigmentowy. Zagadnieniem nieodlacznie zwigzanym
z genetyka i jej zwiazkiem z cechami jest etyczny wymiar
tego typu badan. Jest to kwestia szczegdlnie delikatna, je-
$li zaktadamy wykorzystanie takiej wiedzy w naukach
sadowych. Pamigtamy, ze w dyskusje, ktore towarzy-
szyly przygotowywaniu rejestrow profili DNA w po-
szczegolnych panstwach, zaangazowali sig¢ prawnicy,
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przedstawiciele policji i genetycy sadowi, ale rowniez
politycy, etycy oraz organizacje dbajace o wolnosci
osobiste jednostki. Pojawily si¢ glosy sprzeciwu wobec
praktyki gromadzenia danych dotyczacych DNA, ktore
wskazywaly na zagrozenia zwiazane z ograniczeniem
swobod obywatelskich, mozliwo$ciami manipulacji oraz
uzyskiwania informacji zwigzanych np. ze zdrowiem
osoby uwzglednianej w rejestrze. Zarzuty te zostaly od-
parte migdzy innymi dzigki argumentowi, iz analizie dla
celéw sadowych poddawane sa sekwencje nieniosace
zadnych informacji o jakichkolwiek cechach cztowieka
[68]. Obecnie otwiera si¢ natomiast mozliwo$¢ analizy
cech ludzkich. Analizujac sekwencje DNA kodujacego,
potencjalniec mozemy mieé¢ dostgp do wiedzy o charak-
terze medycznym, np. podwyzszonym ryzyku zachoro-
wania na niektore nowotwory [64, 67]. Uzyskanie wie-
dzy o charakterze operacyjnym, dzigki ktérej mozna
bedzie znacznie bardziej precyzyjnie poszukiwaé spraw-
cOW przestepstw, moze jednak przynie$é nieocenione
korzysci. Wydaje sig, ze srodowisko genetykow sado-
wych powoli oswaja si¢ z mysla o wykorzystaniu regio-
néw kodujacych DNA do badan nad pochodzeniem
etnicznym, a w dalszej kolejno$ci rowniez przewidywa-
nia fenotypu [11, 58]. Niektorzy zaczynaja dostrzegac
istotne korzysci, jakie moga wynikac¢ z genetycznej de-
terminacji tego typu cech [6]. Jak napisano wcze$niej,
czgsto wykorzystywanym sposobem poszukiwania
sprawcy przestgpstwa w sytuacji, gdy nie ma podejrza-
nych, jest analiza probek DNA pobieranych od oséb
z okolicy, w ktorej doszto do zdarzenia. Wskazuje sig, ze
w takich wypadkach czgsto niepotrzebnie niepokojeni sa
ludzie, ktorzy nie mieli Zadnego zwiazku ze sprawa i nie
reprezentuja nawet grupy etnicznej, z ktoérej pochodzit
sprawca przestegpstwa. Genetyczne wykazanie, ze na-
pastnik pochodzit z okreslonej grupy etnicznej lub po-
siadal okreslone cechy fizyczne, pozwolitoby policji
dziata¢ o wiele bardziej precyzyjnie, co przyniostoby
korzys$ci ekonomiczne (ograniczenie liczby testowanych
probek) oraz zminimalizowatoby grupg 0séb niepotrzeb-
nie niepokojonych przez wymiar sprawiedliwosci [58].
Podnosza si¢ oczywiscie glosy polemiczne i w odpowie-
dzi na poglady zaprezentowane w powyzej cytowanym
artykule przygotowanym przez genetykow, etycy zauwa-
zaja, ze przepas¢ pomigdzy identyfikacja pochodzenia et-
nicznego a genetycznym opisem cech fizycznych jest
wciaz ogromna, za§ operowanie niepelng wiedza moze
spowodowac szereg nieprawidlowosci [58]. Jedyny
whniosek, jaki mozna jednak wyciagnaé z tej polemiki,
jest taki, Ze nie neguje si¢ samego zastosowania regionow
kodujacych w badaniach sadowych, lecz wskazuje, ze
powinno ono zosta¢ poprzedzone poprzez szczegdlowe
badania pozwalajace na wiarygodne wprowadzenie tego
typu metodologii do laboratoriéw sadowych.
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