Arch Med Sadowej Kryminol 2018; 68 (4): 215-231 DOI: https://doi.org/10.5114/amsik.2018.84531

@SOCIETAS

7

£
; archiwum medycyny sadowej i kryminologii
ycyny sq ) y 8

Praca pogladowa
Review paper

Renata Jacewicz

Standaryzacja badan z zakresu genetyki sadowej

— stan aktualny na swiecie i wstep do wytycznych

w Polsce w odniesieniu do prac Zespotu Ekspertéw
ds. Standardéw i Opiniowania Polskojezycznej Grupy
Roboczej Miedzynarodowego Towarzystwa Genetyki
Sadowej (ISFG-PL)

Standardization of research in the field of forensic genetics
— the current state in the world and introduction to the
guidelines in Poland with reference to the work of the Expert
Team for Standards and Assessment in Forensic Genetics

of the Polish Speaking Working Group of the International
Society for Forensic Genetics (ISFG-PL)

Pracownia Genetyki Medycznej i Sadowej, Zaktad Medycyny Sadowej, Uniwersytet Medyczny w todzi, Polska
Medical and Forensic Genetics Laboratory, Department of Forensic Medicine, Medical University of Lodz, Poland

Streszczenie

Genetyka sadowa, ktdrej poczatki w Wielkiej Brytanii datuje si¢ na 1985 r., a w Polsce na 1989 r., to jedna z najszybciej
rozwijajacych si¢ dziedzin badan. Wykorzystuje sie w niej najnowoczes$niejsze, wysokoprzepustowe technologie, w tym
badanie zmienno$ci genomu ludzkiego za pomocg masowego réwnoleglego sekwencjonowania, ktére pozwalajg m.in.
na analize cech wygladu i pochodzenia czlowieka. Technologie te wspotistniejg z wystandaryzowanymi technikami
multipleksowej analizy krétkich tandemowych powtérzen za pomoca rozdziatu kapilarnego, ktore pozwalajg uzyskac
unikalny profil osobniczy i zminimalizowa¢ koszty. Kluczowg role w genetycznych badaniach sadowych odgrywaja
akty prawne, a takze standardy badawcze i wytyczne tworzone przez opiniotwdrcze instytucje i zespoly eksperckie.
Niniejsze opracowanie przedstawia aktualnie obowigzujace normy w tym zakresie. Poprzedza ono prezentacje wytycz-
nych dotyczacych gtéwnych aspektéw badan w dziedzinie genetyki sadowej w Polsce, opracowywanych przez zesp6t
ekspertow Polskojezycznej Grupy Roboczej Miedzynarodowego Towarzystwa Genetyki Sadowej oraz Komisji Genety-
ki Sagdowej Polskiego Towarzystwa Medycyny Sadowej i Kryminologii.

Stowa kluczowe: genetyka sadowa, standaryzacja, wytyczne w Polsce, ISFG-PL, Polskojezyczna Grupa Robocza,
Zespol Ekspertow ds. Standardéw i Opiniowania.
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Abstract

The beginnings of forensic genetics, one of the most rapidly growing fields of research, can be traced to Great Britain
in 1985. It appeared in Poland in 1989. It uses the most advanced technologies, including the investigation of the vari-
ability of the human genome through mass parallel sequencing, which help, among other things, to analyze features of
human appearance and origin. These technologies coexist with well standardized techniques of multiplex short tandem
repeat analysis based on capillary electrophoresis, which allows to obtain a unique individual profile at a minimal cost.
Legislation, research standards and guidelines developed by opinion-forming institutions and expert teams play a key
role in the field of genetic forensic examinations. This study presents the current normative state of this area. It precedes
the presentation of guidelines concerning the main aspects of research in the field of forensic genetics in Poland, pre-
pared by a team of experts gathered within the Polish Speaking Working Group of the International Forensic Genetics

Society and the Forensic Genetics Committee of the Polish Society of Forensic Medicine and Criminology.

Key words: forensic genetics, standardization, guidelines in Poland, ISFG-PL, Polish Speaking Working Group,

Expert Team for Standards and Assessment.

Wstep

Odkrycie w 1985 r. przez prof. Jeffreysa i wsp.
metody analizy polimorfizmu kwasu deoksyrybo-
nukleinowego (DNA) w regionach tandemowych
powtorzen [1] oraz opracowanie przez Mullisa [2]
techniki jego namnazania in vitro za pomocg re-
akeji tannicuchowej polimerazy daly potezne narze-
dzia do egzekwowania prawa. W praktyce sadowej
profilowanie DNA wykorzystano po raz pierwszy
w 1988 r. do skazania Collina Pitchforka, spraw-
cy gwaltu i zabojstwa dwoch nastolatek w Wiel-
kiej Brytanii [3]. Byla to zarazem pierwsza spra-
wa w historii wymiaru sprawiedliwosci, w ktdrej
dowdd z badan DNA pozwolil na uwolnienie od
zarzutdw innego, niestusznie oskarzonego mez-
czyzny. W Polsce pierwsze badanie DNA do celow
sagdowych, na podstawie ktorego zostala wydana
kategoryczna opinia w sprawie kryminalnej, prze-
prowadzit w 1989 r. prof. Stomski [4]. Przelomem
w genetyce sagdowej byto odkrycie w 1991 r. przez
Edwardsa i wsp. [5] regionow krétkich tandemo-
wych powtdrzen (short tandem repeat — STR). Od
tego momentu nastapil intensywny rozwdj tej dzie-
dziny oraz stale rosngce wykorzystanie analiz DNA
do wykrywania sprawcow przestepstw, identyfika-
cji ofiar zbrodni i katastrof, ustalania tozsamosci
0s6b oraz do analiz pokrewienstwa, w tym na duza
skale ustalania spornego ojcostwa.

Introduction

The discovery in 1985 by Prof. Jeffreys et al.
methods of analysis of deoxyribonucleic acid (DNA)
polymorphism in tandem repeat regions [1] and the
development by Mullis et al. [2] of a technique of its
in vitro multiplication based on polymerase chain
reaction gave powerful tools for law enforcement. In
judicial terms, DNA profiling was first used in 1988
to convict Collin Pitchfork, the perpetrator of the
rape and murder of two teenage girls in the Unit-
ed Kingdom [3]. At the same time, it was the first
case in the history of the justice system in which the
evidence from DNA tests allowed to acquit anoth-
er, unjustly accused man. In Poland, the first DNA
examination for judicial purposes, on the basis of
which a categorical opinion in a criminal case was
issued, was conducted in 1989 by Prof. Stomski [4].
A breakthrough in genetic and judicial research was
the detection in 1991 by Edwards et al. [5] regions of
short tandem repeats — STR. This was the beginning
of an intensive development of forensic genetics and
the ever-increasing use of DNA analyses for the de-
tection of perpetrators of crimes, identification of
victims of crimes and catastrophes, identification of
individuals, as well as for kinship analysis, including
the large-scale establishment of disputed paternity.

DNA profile databases were created mainly due
to the profiling of STR markers. The idea of genetic
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Bazy danych profili DNA powstaly gléwnie dzie-
ki profilowaniu markeréw typu STR. Idea profilowa-
nia genetycznego, nie tylko w odniesieniu do oséb
wymienionych w art. 21a ustawy o Policji, ale i calej
populacji, tak aby - analogicznie do niepowtarzal-
nego kodu kreskowego - kazdy czlowiek posiadal
zarejestrowany, unikalny kod DNA, wydaje si¢ war-
ta rozwazenia, jesli wezmie si¢ pod uwage istotne
ograniczenia analizy predykcyjnej. Opiera si¢ ona
na badaniu kodujacej czesci genomu, co wigze sie
z rygorystycznymi przepisami dotyczacymi ochro-
ny danych osobowych i watpliwodciami natury
etycznej. Ponadto wysokoprzepustowe analizy mar-
keréw stuzacych do przewidywania cech wygladu
zewnetrznego oraz pochodzenia biogeograficznego
ciagle jeszcze sa kosztowne, majg ograniczony sto-
pien pewnosci interpretacyjnej, a w konsekwencji
ograniczone mozliwosci standaryzacji. Za profilo-
waniem calej populacji w zakresie markeréw STR
moglyby natomiast przemawia¢: niskie koszty, krot-
ki czas i dostepno$¢ analiz, wysoki stopien automa-
tyzacji oraz jednolite standardy dotyczace detekcji,
raportowania, konstrukcji baz danych i migdzyna-
rodowej wymiany profili DNA. Dzigki temu mozli-
we byloby ustalenie tozsamosci kazdej osoby, ktéra
pozostawila na miejscu zdarzenia swojg ,wizytowke
DNA” w postaci $§ladu biologicznego.

Markery STR sg zlokalizowane gléwnie w nieko-
dujacej czgsci genomu, a ich analiza podlega ure-
gulowaniom prawnym na calym $wiecie. Niewyklu-
czone jednak, ze zaawansowane projekty badawcze
i miedzynarodowa wspdtpraca nad rozwojem anali-
zy predykcyjnej przyczynia sie do zasadniczej zmia-
ny dotychczasowych paradygmatéw w badaniach
genetyczno-sadowych.

Aspekty prawne badar genetyczno-
-sadowych w Polsce

W Polsce laboratoryjna genetyka sadowa jako
odrebna dziedzina specjalizacji zostala wprowa-
dzona na podstawie rozporzgdzenia Ministra Zdro-
wia z 20 grudnia 2013 r. [6]. Program specjalizacji
zatwierdzono po raz pierwszy w 2016 r. [7], a rok
pdzniej powotano zespdt ekspertow do opiniowania
jednostek pod katem ksztalcenia specjalizacyjnego
i stazy kierunkowych w tej dziedzinie.

Laboratoryjna genetyka sadowa opiera si¢ na
wystandaryzowanych technikach analizy DNA stu-
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profiling in the field of these markers, not only in the
case of persons mentioned in Article 21a of the Po-
lice Act, but covering the entire population, so that
analogously to a unique barcode, each person has
a registered, unique DNA code, seems worth con-
sidering, if we take into account the significant limi-
tations in the scope of predictive analysis. It is based
on the examination of the coding part of the genome,
which is associated with rigorous regulations on the
protection of personal data and the dangers of an
ethical nature. In addition, high throughput anal-
yses of markers for predicting external appearance
and biogeographical origin are still associated with
high costs, limited degree of interpretation certainty
and, as a result, limited possibilities for standardi-
zation. On the other hand, the idea of profiling the
entire population with regard to STR markers could
be supported by low costs, short analysis time and
availability, a high degree of automation and uni-
form standards for detection, reporting, database
creation and international exchange of DNA pro-
files. The implementation of this idea would make
it possible to identify any person who would leave
a “DNA business card” in the form of a biological
trace at the scene of the event.

Importantly, STR markers are located mainly in
the non-coding part of the genome and their anal-
ysis is legally regulated worldwide. However, it can-
not be ruled out that advanced research projects and
large-scale international cooperation in the field of
predictive analysis will result in significant progress,
which will bring about a fundamental change in the
existing paradigms in genetic and forensic research.

Legal aspects of genetic and forensic
research in Poland

In Poland, laboratory forensic genetics as a sep-
arate field of specialization has been introduced on
the basis of the Regulation of the Minister of Health
of 20 December 2013 [6]. The curriculum of this
major was approved for the first time in 2016 [7],
and a year later a team of experts was appointed to
give opinions to units in the field of this specialized
education and internships.

Laboratory forensic genetics is based on stand-
ardized techniques of DNA analysis in the field of
individual identification and kinship determina-
tion, which require specialist equipment and re-
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zacych do identyfikacji osobniczej i ustalania pokre-
wienstwa, ktére wymagaja specjalistycznego wypo-
sazenia i zaplecza badawczego. SpecjaliSci, eksperci
i biegli wykonujacy ekspertyzy dla wymiaru spra-
wiedliwosci i organéw $cigania powinni wykazywac
sie szeroka wiedza, odpowiednimi kwalifikacjami
i umiejetnosciami, a ponadto spetnia¢ rygorystyczne
kryteria rzetelnosci naukowo-badawczej. Kluczowa
role w opracowywaniu, doskonaleniu i wprowadza-
niu do praktyki badawczej standardéw warunkuja-
cych wysoka jakos¢ i wiarygodnos¢ analiz DNA, scisle
zwigzanych z obszarem bezpieczenstwa publicznego,
odgrywa kooperacja wszystkich podmiotow.

Obowigzujace przepisy prawne, zawarte w art. 74
§ 4 Kodeksu postepowania karnego (k.p.k.) i odno-
szace si¢ m.in. do kwestii pobierania materiatu do
badan genetycznych, kladg nacisk na to, aby ,gro-
madzenie, utrwalanie i analiza materialu dowodo-
wego byly dokonywane zgodnie z aktualng wiedza
w zakresie kryminalistyki i medycyny sadowe;j” [8].
W art. 193 § 1 k.p.k., podobnie jak w art. 278 § 1 Ko-
deksu postepowania cywilnego (k.p.c.), jest mowa
o tym, Ze ,jesli stwierdzenie okolicznosci majacych
istotne znaczenie dla rozstrzygnigcia sprawy wyma-
ga wiadomosci specjalnych, zasiega si¢ opinii bie-
glego albo bieglych” [8, 9]. Zgodnie z rozporzadze-
niem Ministra Sprawiedliwosci z 24 stycznia 2005 r.
[10] bieglym, takze w zakresie genetyki sadowej,
moze by¢ osoba, ktéra ma teoretyczne i praktyczne
wiadomosci specjalne potwierdzone odpowiednimi
dokumentami oraz daje rekojmie nalezytego wyko-
nywania obowigzkow bieglego w swojej dziedzinie.
Od biegtego wymaga si¢ nie tylko niekwestionowa-
nej wiedzy i najwyzszych kwalifikacji zawodowych,
lecz takze zaufania publicznego, sumiennosci i bez-
stronnoéci (art. 196 i art. 197 § 1 k.p.k. oraz art. 282
§ 1 k.p.c.). Laboratoryjne badania genetyczne skut-
kujace wydaniem opinii dla potrzeb wymiaru spra-
wiedliwoéci moga wykonywa¢ uprawnione do tego
instytucje naukowe lub specjalistyczne, instytuty
naukowe lub naukowo-badawcze, jednostki szkot
wyzszych, zgodnie z art. 193 § 2 k.p.k,, art. 290 k.p.c.
oraz § 14 rozporzadzenia z 2005 r. [8-10].

Zgodnie z obowigzujacymi normami jakosci, za-
sadami Dobrej Praktyki Laboratoryjnej, wytyczny-
mi dla laboratoriéw badawczych oraz laboratoriéw
— dostawcow ustug kryminalistycznych instytucje te
powinny gwarantowa¢ wysokie standardy wyposa-
zenia technicznego i badawczo-laboratoryjnego, by¢

search facilities. Specialists, experts and court ex-
perts preparing expert opinions for the courts and
law enforcement agencies should demonstrate an
extremely broad spectrum of knowledge, qualifica-
tions and skills, as well as meet rigorous criteria of
scientific and research reliability. A key role in the
development, improvement and implementation of
standards to research practice is played by the coop-
eration of all relevant entities in order to ensure the
high quality and reliability of DNA analyses closely
related to the area of public security.

The current legal provisions contained in Article
74 § 4 of the Code of Criminal Procedure, relating,
inter alia, to the issue of the collection of material for
genetic testing, insist that ,,the collection, recording
and analysis of evidence should be carried out in
accordance with current knowledge in criminol-
ogy and forensic medicine” [8]. Article 193 § 1 of
the Code of Criminal Procedure, similarly to Arti-
cle 278 § 1 of the Code of Civil Procedure, provides
that ,,if the determination of circumstances signifi-
cant for the determination of a case requires special
knowledge, an expert or experts’ opinion is sought”
[8, 9]. According to the Regulation of the Minister
of Justice of 24 January 2005 [10] only a person who
possesses theoretical and practical special knowl-
edge certified with appropriate documents may be
appointed an expert, also in the field of forensic ge-
netics. Such a person must guarantee proper perfor-
mance of the duties of an expert in the field for which
(s)he has been appointed. An expert is required to
have not only unquestionable knowledge and the
highest professional qualifications, but also public
trust, must be conscientious and impartial (Arti-
cle 196 and Article 197 § 1 of the Code of Criminal
Procedure and Article 282 § 1 of the Code of Civil
Procedure). The work of experts in, among others,
laboratory genetic tests which lead to the prepara-
tion of opinions for the courts, may be performed by
authorized scientific or specialist institutions, scien-
tific or scientific-research institutes, units of higher
education institutions, pursuant to Article 193 § 2 of
the Code of Criminal Procedure, Article 290 of the
Code of Civil Procedure and § 14 of the Regulation
of the Minister of Justice of 2005 [8-10].

In accordance with the applicable quality stand-
ards, principles of Good Laboratory Practice, guide-
lines for research laboratories and forensic service
providers related to the applicable quality manage-
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reprezentowane przez osoby o odpowiednio wyso-
kich kwalifikacjach, doswiadczeniu i etyce zawodo-
wej, a takze zapewnia¢ wysoka jako$¢ i wiarygod-
nos$¢ uzyskiwanych wynikéw analiz, poczawszy od
momentu ich planowania, a skonczywszy na prze-
chowywaniu dokumentacji, tak aby mozliwe bylo
odtworzenie catego przebiegu badan [11-15].

Wraz z intensywnym postegpem badan DNA
w zakresie identyfikacji osobniczej powstaja akty
prawne regulujace pobieranie i przechowywanie
materialu do badan, tworzenie baz danych profili
DNA i ich transgraniczng wymiang w celu walki
z przestepczoscia, z uwzglednieniem terroryzmu
i nielegalnej imigracji. Formulowane sg réwniez
normy postgpowania dotyczace wielu aspektow
analiz z dziedziny genetyki sadowej. W tworzeniu
podstaw prawnych i normatywnych wazng rol¢ od-
grywaja zalecenia krajowych i migdzynarodowych
organizacji, towarzystw, sieci naukowo-badawczych
i zespotow eksperckich wytyczajacych obowiazujace
standardy.

Miedzynarodowe akty normatywne
i instytucje standaryzujace

Jedna z instytucji, ktérych celem jest globalna
wspolpraca policji stuzgca wymianie danych umoz-
liwiajacych walke z przestepczoscia oraz identy-
fikacje osob zaginionych i zwlok ludzkich, w tym
ofiar katastrof masowych, jest powstala w 1956 r.
Miedzynarodowa Organizacja Policji Kryminal-
nych (International Criminal Police Organization —
Interpol), dzialajaca obecnie w 192 krajach calego
$wiata. Wspolpraca organow $cigania w ramach tej
sieci, opierajaca si¢ na zaawansowanej infrastruk-
turze technicznej i operacyjnej, ulatwia sprostanie
wyzwaniom zwigzanym z walka z przestepczos$cia
XXI w. [16]. Kluczowe znaczenie ma profilowanie
genetyczne $ladéw biologicznych zabezpieczonych
na miejscach przestepstw, w tym krwi, nasienia, $li-
ny, wloséw, a takze innych tkanek, ptynéw i wydzie-
lin ustrojowych, $ladéw kontaktowych oraz prébek
pobranych od potencjalnych sprawcéw, oséb o nie-
ustalonej tozsamosci lub usilujacych ukry¢ swo-
ja tozsamos¢, osob stwarzajacych zagrozenie oraz
probek pobranych z nieznanych zwlok i szczatkéw
ludzkich. Powstata w 2002 r. zautomatyzowana baza
danych Interpolu — Bramka DNA - zawiera obecnie
ponad 173 tys. profili DNA z ponad 84 panstw i stu-

Arch Med Sadowej Kryminol 2018; vol. 68: 215-231

ment standard, these institutions should guarantee
high standards of technical and research and labora-
tory equipment, be represented by persons with ap-
propriate qualifications, experience and professional
ethics, as well as ensure high quality and reliability of
analytical results from the moment of their planning
to the storage of documentation so that it is possible
to reproduce the entire course of research [11-15].

Along with the intensive progress of DNA re-
search in the aspect of personal identification, fur-
ther legal acts regulating the collection and storage
of material for research, creation of databases of
DNA profiles and their cross-border exchange in
the fight against crime, including terrorism and il-
legal immigration are being created. Standards of
conduct relating to a number of aspects of forensic
genetic analysis are also being formulated. Recom-
mendations from national and international organi-
zations, associations, science and research networks
and expert teams, which set standards, are of key
importance in formulating the legal and normative
bases in this field.

International normative acts and
standardization bodies

The International Criminal Police Organization
(Interpol), presently operating in 192 countries
around the world, was established in 1956. It is one
of the first institutions aiming at global police co-
operation in the field of data exchange for the pur-
pose of fighting crime and identification of missing
persons, human corpses, including victims of mass
disasters. The cooperation of member states’ law
enforcement agencies within this global network
based on technologically advanced technical and
operational support infrastructure aims at meeting
the challenges of fighting crime of the 21* century
[16]. A key role in this aspect is played by genetic
profiling of biological traces secured on crime sites,
including blood, semen, saliva, hair and other tis-
sues, fluids and body secretions, contact traces and
samples taken from potential perpetrators, persons
of unknown identity or attempting to hide their
identity and persons posing a threat as well as sam-
ples taken from unknown corpses and human re-
mains. The Interpol automated database, known as
the DNA Gateway, was created in 2002; currently
it contains more than 173,000 DNA profiles from
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zy jako kanal elektronicznego transferu informacji
na temat niekodujacej czesci genomu, udostepnia-
nia i poréwnywania informacji pochodzacych od
przestepcow i podejrzanych, oséb zaginionych i nie-
zidentyfikowanych oraz sladéw biologicznych zbie-
ranych z miejsc zbrodni. Automatyczne przeszuka-
nie tej bazy moze zakonczy¢ si¢ trafieniem, a tym
samym identyfikacja w ciggu niespelna 15 minut.
Bramka DNA jest kompatybilna z Europejska Siecia
Wymiany Danych DNA z Priim oraz miedzynaro-
dowym eksportem profili DNA w ramach oprogra-
mowania CODIS (Combined DNA Index System)
opracowanego przez Federalne Biuro Sledcze (Fede-
ral Bureau of Investigation — FBI).

Organizacja majacg na celu poprawienie efek-
tywnosci zapobiegania i zwalczania zorganizowanej
przestepczosci w 28 panstwach cztonkowskich Unii
Europejskiej jest utworzony w 1998 r. Europejski
Urzad Policji, czyli Europol [17]. Zasady jego dziala-
nia reguluje Decyzja Rady 2008/616/WSiSW doty-
czaca intensyfikacji wspotpracy migdzynarodowej,
zwlaszcza w zwalczaniu terroryzmu i przestepczo-
$ci transgranicznej. Dokument zawiera podstawo-
we elementy konwencji z Priim z 2005 r. i odnosi
sie do tworzenia i prowadzenia krajowych zbioréw
analiz DNA w zakresie niekodujacej czgsci genomu
oraz procedur zautomatyzowanego przeszukiwa-
nia niezidentyfikowanych profili DNA i poréwny-
wania danych jednego panstwa z danymi referen-
cyjnymi przechowywanymi w bazach pozostalych
panstw [18]. Decyzja Rady 2008/616/WSiSW pan-
stwa czlonkowskie zostaly zobligowane do stoso-
wania $rodkéw niezbednych do zagwarantowania
integralnosci profili DNA udostepnianych innym
panstwom i zapewnienia zgodnosci tych srodkéw
z normami miedzynarodowymi. Na mocy Decyzji
Rady 2013/3/UE w sprawie uruchomienia zauto-
matyzowanej wymiany profili DNA wprowadzono
w Polsce przepisy ogdlne dotyczace ochrony danych
osobowych, a Decyzja Wykonawcza Rady Europy
(UE) 2017/945 przyznano odpowiednie uprawnie-
nia w tym zakresie [19].

Zgodnie z Rekomendacja Komitetu Ministrow
Rady Europy nr R (92)1 o wykorzystaniu analizy
DNA w ramach systemu wymiaru sprawiedliwosci
analiza genetyczna jest zaawansowang procedurg
naukowa, ktéra powinna by¢ wykonywana wylacz-
nie przez laboratoria posiadajace odpowiednie za-
plecze i do$wiadczenie [20]. Wszystkie procedury

more than 84 member states and serves as a chan-
nel for the electronic transfer of information on the
non-coding part of the genome, the sharing and
comparison of information from criminals and sus-
pects, missing and unidentified persons, and from
biological traces collected from crime scenes. An
automatic search of this database may result in a hit
and the identification of the offender in less than
15 minutes. The Interpol DNA Gateway is compat-
ible with the EU Priim DNA Data Exchange Net-
work and the international export of DNA profiles
within the CODIS (Combined DNA Index System)
software developed by the Federal Bureau of Inves-
tigation (FBI) for searching DNA profile databases.

The European Police Office (Europol), established
in 1998, is an organization that aims to improve the
efficiency of operations within the 28 member states
of the European Union in terms of preventing and
combating organized crime [17]. Council Decision
2008/616/JHA on the stepping up of cross-border
cooperation, particularly in combating terrorism
and cross-border crime, which contains the basic el-
ements of the Priim Treaty of 2005, has implemented
important provisions in this respect. It refers to the
creation and maintenance of national DNA analy-
sis files for the non-coding part of the genome and
procedures for automated searching of unidentified
DNA profiles and comparing data from one Europe-
an Union member state with reference data stored in
databases of other member states [18]. Council De-
cision 2008/616/JHA obliged member states to take
the necessary measures to guarantee the integrity of
DNA profiles made available to other member states
and to ensure that these measures comply with inter-
national standards. Through the adoption of Coun-
cil Decision 2013/3/EU on the launch of automated
data exchange with regard to DNA data in Poland,
Poland has implemented the general provisions on
the protection of personal data and by virtue of the
Council Implementing Decision (EU) 2017/945 of
18 May 2017 it has been granted appropriate powers
in this respect [19].

Recommendation R (92) 1 of the Committee
of Ministers to Member States on the use of anal-
ysis of DNA within the framework of the criminal
justice system states that genetic analysis is a high-
ly advanced scientific procedure, which should be
performed only by laboratories with appropriate fa-
cilities and experience [20]. All procedures used in
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stosowane w badaniach sagdowych powinny przejs¢
proces walidacji ich wiarygodno$ci, niezawodno$ci
i odtwarzalnosci, co przektada si¢ na prawidtowos¢
oznaczania profili DNA [18]. Decyzja ramowa Rady
2009/905/WSiSW w sprawie akredytacji dostawcow
ustug kryminalistycznych wykonujacych czynnosci
laboratoryjne okresla akredytacje laboratoriow ba-
dawczych jako obligatoryjna, dajaca gwarancje spel-
nienia jednolitych standardéw w przypadku wraz-
liwych danych osobowych, takich jak profile DNA
wykorzystywane w postepowaniu karnym, oraz
przy identyfikacji ofiar katastrof [21].

Ocene spelnienia kompetencji technicznych
w zakresie genetycznych badan sadowych wyzna-
cza obowigzujaca réwniez w Polsce norma ISO/IEC
17025. Zostala ona opracowana przez Miedzynaro-
dowa Organizacje Normalizacyjng [22] i wydana
przez Polskie Centrum Akredytacji, jedyna krajo-
wa jednostke akredytujaca [23]. Poza wymagania-
mi ogdlnymi istniejg tez sprecyzowane wymagania
szczegotowe dla laboratoriow badawczych i labora-
toriow $wiadczacych ustugi kryminalistyczne w za-
kresie badan genetycznych zawarte dokumentach
DAB-7iDAB-10 [13, 14].

Integralnym elementem standaryzacji badan ge-
netycznych dla celéw sadowych s3 badania bieglosci
organizowane na zasadach okreslonych w doku-
mencie DA-05 zgodnie z norma ISO/IEC 17043 [24]
przez uprawnione do tego podmioty, jak CTS (Col-
laborative Testing Services) — pierwszy i najwiekszy
dostawca testow biegtosci w dziedzinie biologii sg-
dowej i kryminalistyki odpowiadajacych standar-
dom FBI [25].

Istniejace od 1935 r. FBI jest kluczowy instytu-
cja rzadowa w Stanach Zjednoczonych zajmujaca
sie sprawami bezpieczenstwa publicznego, groma-
dzeniem danych, a takze wspolpraca z jednostka-
mi policji, stuzb wywiadowczych i porzadkowych
innych panstw. W 1998 r. z inicjatywy FBI powo-
tano Naukowa Grupe Roboczg ds. Metod Analizy
DNA (The Scientific Working Group on DNA Anal-
ysis Methods — SWGDAM). Skupia ona kilkudzie-
sieciu naukowcdédw z USA i Kanady i stanowi forum
wspOlpracy, dyskusji, szkolen i formulowania zale-
cen w sprawie jakosci i prawidtowosci wykonywa-
nia analiz DNA dla celéw kryminalistycznych. Re-
gularnie aktualizowane rekomendacje SWGDAM
s3 uznawane za referencyjne na calym $wiecie [26].
Na mocy ustawy o identyfikacji DNA przyjetej przez
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court laboratories should undergo a validation pro-
cess documenting their credibility, reliability and
reproducibility, which translates into correctness
of DNA profile determination [18]. Council frame-
work Decision 2009/905/JHA of 30 November 2009
on accreditation of forensic service providers carry-
ing out laboratory activities sets out the accredita-
tion of research laboratories operating in this area as
obligatory, ensuring that uniform standards are met
for sensitive personal data, such as DNA profiles
used in criminal proceedings and for the identifica-
tion of disaster victims [21].

The ISO/IEC 17025 standard, also introduced in
Poland in the field of genetic forensic tests, is an inter-
national standard and a measure of general technical
competence. It was developed by the International
Organization for Standardization [22] and published
by the Polish Centre for Accreditation, the only na-
tional accreditation body in this field [23]. In addi-
tion to the general requirements, there are also clearly
defined detailed requirements contained in the doc-
ument DAB-7 for testing laboratories and in the doc-
ument DAB-10 for laboratories providing forensic
services in the field of genetic testing [13, 14].

Proficiency testing is an integral element of the
standardization of genetic tests for forensic purpos-
es. It is organized according to the rules specified
in DA-05 in accordance with ISO/IEC 17043 [24]
by authorized entities, such as CTS (Collaborative
Testing Services), the first and largest supplier of
proficiency tests in forensic biology and forensic sci-
ence, which also meet the FBI standards [25].

Existing since 1935, the FBI is a key government
institution in the United States that deals with pub-
lic security, data collection, and cooperation with
police, intelligence and law enforcement agencies
of other countries. The Scientific Working Group
on DNA Analysis Methods (SWGDAM) was estab-
lished in 1998 at the initiative of the FBI. This group
brings together several dozen scientists from the
USA and Canada and provides a forum for coopera-
tion, discussion, training and recommendations on
ensuring quality standards and correctness of DNA
analysis for forensic purposes. Regularly updated
SWGDAM recommendations are recognized as
worldwide references [26]. Under the DNA Identi-
fication Act established by the US Congress in 1994,
the director of the FBI established the DAB (DNA
Advisory Board) within the SWGDAM group. Since
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Standardization of research in the field of forensic genetics — the current state in the world and introduction to the guidelines in Poland
with reference to the work of the Expert Team for Standards and Assessment in Forensic Genetics of the Polish Speaking Working

Group of the International Society for Forensic Genetics (ISFG-PL)

Kongres USA w 1994 r. dyrektor FBI w ramach
SWGDAM powolal Rade Doradcza DNA (DNA
Advisory Board - DAB). Od 1998 r. wydawala ona
Standardy Zapewnienia Jako$ci (Quality Assuran-
ce Standards — QAS), poczatkowo dla laboratoriéw
kryminalistycznych, a nastepnie takze dla laborato-
riéw prowadzgcych bazy danych DNA. Standardy
te zastagpiono nowymi, zaktualizowanymi - rQAS
(revised QAS). Laboratoria sgdowe w Ameryce Pot-
nocnej sa objete regularng kontrolg ich zgodnosci
ze standardami FBI [27]. Zalecenia dotyczace inter-
pretacji i statystycznej oceny dowodu z badan DNA
sformutowata ponadto Narodowa Rada Naukowa
Akademii Nauk USA (National Research Council of
the Academy of Sciences of the United States - NRC)
[28]. Z kolei amerykanski Narodowy Instytut Stan-
dardéw i Technologii (National Institute of Stan-
dards and Technology — NIST) prowadzi najbardziej
znang i powszechnie wykorzystywang baze danych
markeroéw STR — NIST STRBase [29].

W Wielkiej Brytanii wykonywanie badan DNA
w ramach wymiaru sprawiedliwosci podlega na-
ukowym standardom jako$ci opracowywanym i pu-
blikowanym przez Regulatora ds. Nauk Sadowych
(Forensic Science Regulator — FSR), ktory jest spon-
sorowany przez Ministerstwo Spraw Wewnetrznych
(Home Office) odpowiadajace za polityke imigracyj-
ng, bezpieczenstwo i porzadek publiczny panstwa.
Regulator jest przedstawicielem publicznym powo-
tywanym na trzy lata i dziala niezaleznie od MSW.
Ta niezalezno$¢ pozwala na wydawanie bezstron-
nych decyzji i rekomendacji z pomocg Rady Dorad-
czej ds. Nauk Sadowych [30].

Najwiekszym i najwazniejszym stowarzyszeniem
wytyczajacym standardy i promujacym wiedzg na-
ukowa w zakresie genetyki sagdowej na $wiecie jest
Miedzynarodowe Towarzystwo Genetyki Sadowej
(International Society for Forensic Genetics — ISFG)
wydajace prestizowe czasopismo poswiecone wy-
tacznie tej dziedzinie — Forensic Science Internatio-
nal: Genetics [31]. Towarzystwo powstalo w 1968 r.
i skupia ponad 1100 cztonkéw z ponad 60 krajow.
Jego celem jest dynamiczny rozwdj badan marke-
réw genetycznych stanowigcych podstawe analiz
sadowych, z uwzglednieniem wymogéw dotycza-
cych podnoszenia sily dyskryminacji, czulosci
i poziomu detekcji oraz odpornosci na degradacje
[32]. Komisje eksperckie ISFG opracowuja i publi-
kuja rekomendacje i zalecenia stuzace standaryzacji

1998, it has issued Quality Assurance Standards,
initially for forensic laboratories and then for lab-
oratories operating DNA databases, known as QAS.
These standards were then replaced by new, updated
standards known as rQAS (revised QAS). Forensic
laboratories in North America are regularly audited
for compliance with the FBI standards [27]. In addi-
tion, the National Research Council of the Academy
of Sciences of the United States (NRC) [28] formu-
lated recommendations for the interpretation and
statistical evaluation of DNA evidence in its reports.
The National Institute of Standards and Technolo-
gy (NIST), which maintains the most widely known
and used database of STR markers — NIST STRBase
[29], also plays an important role in the develop-
ment of guidelines in the United States.

In the United Kingdom, forensic DNA testing is
subject to an appropriate system of scientific quali-
ty standards, which are developed and published by
the Forensic Science Regulator. It is sponsored by the
Home Office, which is responsible for immigration
policy, security and public order of the state. The
Forensic Science Regulator is a public representative
appointed for 3 years who acts independently of the
Home Office on behalf of the entire criminal justice
system. This independence allows impartial deci-
sions and recommendations to be issued with the
assistance of an advisory body such as the Forensic
Science Advisory Council [30].

The International Society for Forensic Genetics
(ISEG) is the world’s largest and most important as-
sociation that sets standards and promotes scientif-
ic knowledge in forensic genetics, which publishes
Forensic Science International: Genetics, the most
prestigious magazine dedicated exclusively to this
field [31]. The Society was established in 1968 and
currently has more than 1100 members from more
than 60 countries. It aims to develop dynamically
the genetic markers that are the basis of forensic
analysis, taking into account the requirements for
increasing discrimination, sensitivity and detection
levels, as well as resistance to degradation [32]. The
expert committees of this society develop and pub-
lish recommendations and guidelines, which form
the basis for the standardization of genetic forensic
testing worldwide. The ISFG Working Groups are an
important forum for meetings, exchange of infor-
mation and cooperation at the national level. They
provide a platform for research quality control and
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genetycznych badan sagdowych na calym $wiecie.
Dziatajagce w poszczegolnych krajach grupy robo-
cze ISFG s3 waznym forum wymiany informacji
i wspolpracy stuzacej kontroli jakosci badan oraz
przeprowadzania testow kompetencji w zakresie
analiz zaréwno jadrowego, jak i mitochondrialnego
DNA. Wazna role w tych dzialaniach odgrywa ist-
niejaca od 1991 r. w ramach ISFG Europejska Gru-
pa ds. Profilowania DNA (European DNA Profiling
Group - EDNAP) [33].

Standaryzacjg, usprawnianiem wymiany infor-
macjiipoprawianiem jakoscibadan kryminalistycz-
nych zajmuje si¢ rowniez Europejska Sie¢ Instytu-
tow Nauk Sadowych (European Network of Forensic
Science Institutes — ENFSI), istniejaca formalnie od
1995 r. Obecnie skupia ona 69 podmiotéw z 37 kra-
jow Europy, w tym Centralne Laboratorium Kry-
minalistyczne Policji, warszawska Agencje Bezpie-
czenstwa Wewnetrznego oraz krakowski Instytut
Ekspertyz Sadowych. W jej sktad wchodzi Eksperc-
ka Grupa Robocza ENFSI DNA wydajaca rekomen-
dacje w sprawie kryteriéw walidacji oraz zapobiega-
nia kontaminacji [34]. EDNAP i ENFSI okre§lajg tez
wytyczne dotyczace stosowanych markeréw DNA
i metod analizy biostatystycznej oraz wdrazania
nowych technologii, stanowia platforme szkolen
iwymiany do$wiadczen opierajacych si¢ na miedzy-
laboratoryjnych testach sprawdzajacych oraz mie-
dzynarodowych projektach badawczych, takich jak
EUROFORGEN-NoE [35].

Istotny wktad w standaryzacje badan DNA na
potrzeby wymiaru sprawiedliwosci ma réwniez
Niemiecka Grupa ds. Profilowania DNA skupiajaca
przedstawicieli niemieckich instytutéow medycyny
sadowej i kryminalistyki. Wraz z EDNAP organizu-
je ona coroczne testy bieglosci analizy sladéw biolo-
gicznych - GEDNAP.

W Polsce standardy w zakresie genetycznych ba-
dan sadowych wytycza Komisja Genetyki Sadowej
Polskiego Towarzystwa Medycyny Sadowej i Krymi-
nologii (KGS PTMSIK). Jej celem jest zapewnienie jak
najwyzszego poziomu analiz genetycznych dla wymia-
ru sprawiedliwosci i organdw $cigania. Forma realiza-
cji tego zalozenia byta atestacja laboratoriéw zaréwno
w zakresie badan wstepnych, STR, mitochondrialnego
DNA, jak i analizy statystycznej oraz interpretacji wy-
nikéw badan. Pozwolilo to na przyjecie wspélnej stra-
tegii, standaryzacji metod i nazewnictwa, ustalenie
norm i oceny prawidlowosci genotypowania i wnio-
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competence testing on a broad spectrum of analyses
of both nuclear and mitochondrial DNA. An impor-
tant role in this respect is played by the European
DNA Profiling Group (EDNAP), existing since 1991
within ISFG [33].

The European Network of Forensic Science Insti-
tutes (ENFSI), which has been formally in existence
since 1995, also plays an important role in stand-
ardizing, improving the exchange of information
and improving the quality of forensic research. It
currently gathers 69 entities issuing forensic opin-
ions from 37 European countries, including the
Central Forensic Laboratory of the Police and the
Internal Security Agency in Warsaw and the Insti-
tute of Forensic Research in Krakow. This network
includes the ENFSI DNA Working Group, which
issues recommendations on validation and contam-
ination prevention criteria within the Quality As-
surance Programme [34]. EDNAP and ENFSI also
define guidelines for DNA markers and methods of
biostatistical analysis and implementation of new
technologies, and provide a platform for exchange
of experience and training based on interlaboratory
testing and international research projects, such as
EUROFORGEN-NoE [35].

The German DNA Profiling Group (GEDNAP),
consisting of the associated German Legal Medicine
and Forensic Science Institutes, also plays an impor-
tant role in the standardization of DNA tests made
for judicial authorities. With the support of the
EDNAP Group, it organizes annual proficiency tests
on biological traces known as GEDNAP.

In Poland, the standards in the field of genetic fo-
rensic tests are set by the Committee on Forensic Ge-
netics of the Polish Society of Forensic Medicine and
Criminology (KGS PTMSIK). Since its inception, the
aim of this Committee has been to ensure the high-
est possible level of genetic analyses performed for
the judiciary and law enforcement agencies. These
assumptions were accomplished through the certifi-
cation of laboratories both in the field of preliminary
tests, regions of short tandem repeats (STR), mito-
chondrial DNA, as well as statistical analysis and in-
terpretation of test results. These activities led to the
adoption of a common strategy, standardization of
methods and nomenclature, establishment of stand-
ards and evaluation of the correctness of genotyping
and inferencing. On the Commission’s website there
is a list of laboratories carrying out DNA tests for fo-
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Standaryzacja badari z zakresu genetyki sadowej — stan aktualny na $wiecie i wstep do wytycznych w Polsce w odniesieniu do prac
Zespotu Ekspertéw ds. Standardéw i Opiniowania Polskojezycznej Grupy Roboczej Miedzynarodowego Towarzystwa Genetyki

Sadowej (ISFG-PL)

skowania. Na stronie internetowej Komisji znajduje
si¢ wykaz laboratoriéw wykonujacych badania DNA
do celéw sadowych, ktére uzyskaly rekomendacje
w zakresie ustalania pokrewienstwa, w tym ojcostwa,
oraz badania sladéw biologicznych [36].

Standaryzacja genetycznych badan sadowych
w Polsce zajmuje si¢ ponadto powolana w listopadzie
2017 r. Polskojezyczna Grupa Robocza ISFG (ISFG-
-PL). Jej cele i plany koncentruja si¢ na propagowa-
niu m.in. standardéw jakosci, wlasciwych procedur
badawczych oraz skutecznej wspotpracy polskich la-
boratoriow kryminalistycznych. W ramach ISFG-PL
powolano trzy zespoly eksperckie: Zespot ds. Stan-
dardéw Opiniowania w zakresie genetyki sadowej
(Team for Standards and Assessement in Forensic Ge-
netics — TSA), Zespol ds. Zapewnienia Jakosci (Team
for Quality Assurance - TQA) i Zespot ds. Predykcyj-
nej Analizy DNA (Team for Predictive DNA Analysis
- TPA). Przedstawiciele grupy i koordynatorzy po-
szczegdlnych zespolow organizujg regularne spotka-
nia po$wiecone zagadnieniom budzacym szczegélne
zainteresowanie genetykdw sagdowych w Polsce [37].

Warto tez wspomnie(, ze w 2012 r. stworzono w Pol-
sce unikalng, pierwsza w Europie tak kompleksowg
baze danych profili DNA ofiar i rodzin ofiar konfliktow
zbrojnych XX w. — Polska Baze¢ Genetyczng Ofiar To-
talitaryzmow (PBGOT), ktora wspdttworzy liczny ze-
spot ekspertow z kraju i zagranicy. Na wzor baz danych
kryminalistycznych gromadzi si¢ w niej i przeszukuje
profile genetyczne szczatkéw ofiar zbrodni systemow
totalitarnych. Jak dotad pozwolilo to na identyfikacje,
a tym samym przywrocenie pamieci o kilkudziesieciu
bestialsko pomordowanych Polakach - ofiarach zbrod-
ni komunistycznych i nazistowskich [38].

Miedzynarodowe zakresy markeréw
stosowane w genetyce sadowej

Niezaleznie od rozwoju nowoczesnych technik
szybkiego sekwencjonowania umozIliwiajacych ana-
liz¢ catych genomoéw podstawe badan genetycznych
na potrzeby organéw $cigania i wymiaru sprawie-
dliwosci stanowi wystandaryzowana technika réw-
noczesnej amplifikacji i analizy wielu niekodujacych
markeréw — multipleks STR. Pomimo uplywu cza-
su wciaz utrzymuje ona swoja pozycje kluczowego
narzedzia identyfikacji 0osob i egzekwowania prawa,
przyczyniajac si¢ do stalego powigkszania baz da-
nych profili DNA. Standaryzacja zakreséw, nomen-

rensic purposes, which have been recommended for
affinity determination, including paternity and bio-
logical traces testing [36].

The Polish Speaking Working Group of the IS-
FG-PL, established in November 2017, also contrib-
uted to the standardization of genetic forensic tests
in Poland. The objectives and plans of this group fo-
cus on the promotion of standards, including qual-
ity assurance, the application of appropriate testing
procedures and effective cooperation of Polish fo-
rensic laboratories in the field of DNA testing. With-
in ISFG-PL, three Expert Teams have been estab-
lished: Team for Standards and Assessment (TSA),
Team for Quality Assurance (TQA) and Team for
Predictive DNA Analysis (TPA). Representatives
of the group and coordinators of individual teams
organize regular meetings to review and evaluate is-
sues of interest to the community of forensic geneti-
cists in Poland [37].

It is worth stressing that in Poland in 2012 a data-
base of DNA profiles of victims of 20™ century armed
conflicts and their families - the Polish Genetic Da-
tabase of Victims of Totalitarianism was created,
unique in the scale of the world and the first such
complex in Europe - a wide team of experts from
Poland and abroad. Following the model of forensic
databases, the database collects and searches genetic
profiles of the remains of victims of crimes of total-
itarian systems. Thanks to the use of this database,
it has been possible to identify and thus restore the
memory of several dozen bestially murdered Poles,
victims of communist and Nazi crimes [38].

International ranges of markers used in
forensic genetics

Regardless the development of modern fast se-
quencing techniques to analyze whole genomes,
a well standardized technique for simultaneous
amplification and analysis of multiple non-coding
markers — the STR multiplex - forms the basis of ge-
netic testing for law enforcement and the judiciary.
The privileged position of short tandem repeats as
a key tool in person identification and law enforce-
ment, which has remained privileged until today,
despite the passage of time, is connected with their
use in the creation of ever-growing databases of
DNA profiles. Standardization of ranges, nomencla-
ture and reporting of the results of analysis of these
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klatury i raportowania wynikéw analizy markeréw
STR umozliwia zestawianie profili DNA uzyskanych
ze §ladow biologicznych pochodzacych z miejsc od-
legtych pod wzgledem czasu i przestrzeni [27].

Poczatki - jak dotad podstawowej w genetyce
sagdowej - zautomatyzowanej techniki jednoczes-
nego namnazania i detekeji fluorescencyjnej zesta-
wow zlozonych z kilku markeréw STR siggaja 1993 1.
[39]. Druga generacja multipleksow STR pojawila
sie w 1995 r. wraz z wprowadzeniem systemu SGM
(Second Generation Multiplex) [40]. Szes¢ loci tego
multipleksu stalo si¢ podstawg pierwszej Narodowej
Bazy Danych DNA - NDNAD, zalozonej w 1995 .
przez Forensic Science Service w Wielkiej Brytanii
[41]. Na podstawie rekomendacji EDNAP i ENFSI
Interpol po raz pierwszy do konstrukcji baz da-
nych i rejestru profili DNA przestepcéw wdrozyt
zestaw siedmiu loci, tj.: D3S1358, D8S1179, D18S51
D21S11, FGA, THO1, VWA, znany pod nazwami:
Miedzynarodowy Standardowy Zestaw Loci (In-
ternational Standard Set of Loci — ISSOL), standard
Interpol/ENFSI czy Europejski Zestaw Standardowy
(European Standard Set — ESS). Zestaw ten stanowit
tez podstawe baz danych kryminalistycznych uru-
chamianych kolejno w innych panstwach Europy.
Ponadto, poczawszy od 1998 r., jako podstawe Naro-
dowej Bazy Danych w Niemczech przyjeto réwniez
locus SE33 (ACTBP2) [42]. W 2005 r. w Europie
ENFSI oraz EDNAP uzgodnily koniecznos¢ rozsze-
rzenia ustanowionego przez Interpol zestawu loci
o pie¢ nowych ukltadéw mini- i midi-STR: D1S1656,
D2S441, D10S1248, D12S391, D22S391 [43]. Zare-
komendowaly one utworzenie zestawu 12 markeréw
razem z siedmioma loci Interpol/ENFSI przyjetych
zaleceniem Rady UE w 2009 r. jako tzw. rozszerzony
Europejski Standardowy Zestaw Markerow (exten-
ded ESS loci) [44].

W 1997 r. FBI ustanowilo standardowy zestaw
13 loci bazowych — CODIS, zawierajacy siedem loci
Interpolu i sze$¢ innych loci, ktore staty sie podsta-
wa Krajowego Indeksu Danych DNA Stanéw Zjed-
noczonych - NDIS [45]. W $lad za rozszerzeniem
w Europie zakresu loci Interpol/ESS z 7 do 12 mar-
keréw dzialajaca przy FBI Grupa Robocza ds. Metod
Analizy DNA (SWGDAM) podjeta w 2011 r. decyzje
o powiekszeniu podstawowego zestawu CODIS o ko-
lejne markery STR. Europejski rozszerzony standard
ESS wraz z markerami CODIS oraz loci D2§1338,
D19§433 utworzyly razem rozszerzone zakresy 20
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markers makes it possible to compile DNA profiles
obtained from biological traces coming from time-
and space-dependent sites [27].

The beginnings of the automated technique of
simultaneous multiplication and fluorescence de-
tection of sets composed of several STR markers, so
far basic in forensic genetics, date back to 1993 [39].
The second generation of STR multiplexes appeared
in 1995 with the introduction of the SGM (Second
Generation Multiplex) system [40]. Six loci of this
multiplex became the basis for the first National
DNA Database - NDNAD implemented in 1995
by Forensic Science Service (FSS) in Great Britain
[41]. Interpol, based on recommendations of the
EDNAP and ENFSI, for the first time implemented
a set of seven loci to construct databases and register
of DNA profiles of criminals: D351358, D8S1179,
D18S51, D21S11, FGA, THO1, VWA. It is known
by its names: International Standard Set of Loci
(ISSOL), Interpol/ENFSI standard or European
Standard Set — ESS. This set was also the basis for fo-
rensic databases launched successively in other Eu-
ropean countries. Moreover, since 1998 the National
Database in Germany has also been based on SE33
loci (ACTBP2) [42]. In 2005 in Europe, jointly oper-
ating ENFSI and EDNAP agreed on the necessity of
extending the set of loci established by Interpol with
five new mini- and midi-STR systems: D1S1656,
D2S441, D10S1248, D12S391, D22S391 [43]. To-
gether with seven Interpol/ENFSI loci, they recom-
mended the creation of a set of 12 markers adopted
by the EU Council Recommendation in 2009 as the
so-called extended European Standard Marker Set
(extended ESS loci) [44].

In 1997, the FBI established a standard set of 13
core loci - CODIS, containing seven Interpol loci
and six other loci, which became the basis for the
National DNA Index System (NDIS) [45]. Follow-
ing the extension of the Interpol/ESS loci range
from 7 to 12 markers in Europe, the FBI's Working
Group on DNA Analysis Methods (SWGDAM) de-
cided in 2011 to extend the basic CODIS set with
further STR markers. The European extended ESS
standard, together with the CODIS markers and loci
D2S1338, D19S433, created the extended ranges of
twenty ESS&CODIS markers (extended ESS & ex-
panded CODIS) [46]. They are included in the com-
mercially available next-generation multiplexes,
such as Global Filer (Applied Biosystems) or Pow-
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markerow ESS&CODIS (extended ESS & expanded
CODIS) [46]. Sa one zawarte w obecnie najczesciej
badanych dostepnych komercyjnie multipleksach
nastepnej generacji, takich jak Global Filer (Ap-
plied Biosystems) czy Power Plex Fusion (Promega)
[47]. Tak duzy zakres markeréw rekomendowanych
zaréwno przez ISFG, jak i SWGDAM pozwala na
wzrost sity dyskryminacji i redukeje przypadkowych
trafien przy przeszukiwaniu baz danych [35].

Biorac pod uwage uregulowania prawne w Europie
i na $wiecie oraz olbrzymie znaczenie kompatybilno-
$ci migdzylaboratoryjnych oznaczen wykonywanych
w celach sagdowych, zasadne wydaje si¢ wysuniecie
réwniez w skali kraju postulatu ujednolicenia zakresu
genotypowania w systemach ESS&CODIS.

Standaryzacja markeréw typu SNP - polimor-
fizméw pojedynczego nukleotydu oraz polimorfi-
zméw  insercyjno-delecyjnych  (detetion/insertion
polymorphisms — DIP) wykorzystywanych obecnie
w genetyce sagdowej — jest istotnym wyzwaniem i wy-
nika z trudnosci definiowania kryteriéw oceny war-
tosci dowodowej ze wzgledu na sprzg¢zenia zaréwno
w obrebie licznie badanych regionéw SNP czy DIP,

er Plex Fusion (Promega) [47], presently the most
frequently studied in forensic genetics. Such a wide
range of markers recommended by both ISFG and
SWGDAM is aimed at increasing the strength of
discrimination and reducing accidental hits when
searching databases [35].

Taking into account the legal regulations in Eu-
rope and in the world as well as the great importance
of the compatibility of inter-laboratory determina-
tions in the forensic aspect, it seems justified to put
forward a postulate on the need to unify the scope
of genotyping in ESS&CODIS systems on a national
scale.

Standardization of SNP markers - single nu-
cleotide polymorphisms as well as DIP (detection/
insertion polymorphisms), currently used in foren-
sic genetics, is a major challenge in terms of stand-
ardization. This is due to the difficulty of defining
criteria for the assessment of evidential value taking
into account feedback both within the numerous
SNP or DIP regions studied, as well as in relation to
the STR markers located close to the chromosomes.
An important standardization element, as in the

Tabela I. Zestawienie najwazniejszych instytucji wytyczajacych standardy i zakresy badarn obowigzujace we

wspétczesnej genetyce sagdowe;j

Table I. A summary of the most important organizations that set the standards and scope of research applicable

in contemporary forensic genetics

Standardy Zakresy
Standards Ranges
Miedzynarodowe Interpol Interpol loci
International
Europejskie ISFG ENFSI
European ENFSI ESS loci
EDNAP Extended ESS
Amerykariskie NIST CODIS loci
American NRC Expanded CODIS
SWGDAM
Polskie KGS PTMSIK jw.
Polish ISFG-PL as above
TSA, TQA, TPA

ISFG - Miedzynarodowe Towarzystwo Genetyki Sadowej / International Society for Forensic Genetics, ENFSI — Europejska Sie¢
Instytutow Nauk Sadowych / European Network of Forensic Science Institutes, EDNAP — Europejska Grupa ds. Profilowania DNA /
European DNA Profiling Group, NIST — Narodowy Instytut Standardow i Technologii / National Institute of Standards and Technology,
NRC — Narodowa Rada Naukowa Akademii Nauk USA / National Research Council of the Academy of Sciences of the United

States, FBI — Federalne Biuro Sledcze / Federal Bureau of Investigation, SWGDAM — Naukowa Grupa Robocza ds. Metod Analizy

DNA / The Scientific Working Group on DNA Analysis Methods, KGS PTMSiK — Komisja Genetyki Sadowej Polskiego Towarzystwa
Medycyny Sadowej i Kryminologii / Committee on Forensic Genetics of the Polish Society of Forensic Medicine and Criminology,
ISFG-PL — Polskojezyczna Grupa Robocza ISFG / Polish Speaking Working Group of ISFG, TSA — Zespét ds. Standardéw i Opiniowania
w zakresie Genetyki Sadowej / Team for Standards and Assessement in Forensic Genetics, TQA — Zespot ds. Zapewnienia Jakosci /
Team for Quality Assurance, TPA — Zespét ds. Predykcyjnej Analizy DNA / Team for Predictive DNA Analysis
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Tabela 1l. Miedzynarodowe zakresy markeréw STR zawarte w komercyjnych zestawach wykorzystywane
w badaniach z zakresu genetyki sadowej

Table II. International ranges of STR markers included in commercial kits used in research in the field of foren-
sic genetics
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2 ] (™ = ‘B = > > e s
€ 2 % | 5| 2|5 B &g Z £ 3
Lp' - z = 5 Ll [ - N4 < S »
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2 X X X X X | X X X D8s1179 |
3 X X X X X | X | X X D18S51 o e
4 X X X X X | X X X D21511 g |n | _
5 X X X X X | X X FGA 2 2008 3
6 X X X X X | X X X THO1 - 2 2
7 X X X X X | X X X VWA o o)
8 X X X X | X X X D55818 ) 5
9 X X X X | X X X D75820 | g S 2
10 X X X X | X X X D13S317 | & =
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Standaryzacja badari z zakresu genetyki sadowej — stan aktualny na $wiecie i wstep do wytycznych w Polsce w odniesieniu do prac
Zespotu Ekspertéw ds. Standardéw i Opiniowania Polskojezycznej Grupy Roboczej Miedzynarodowego Towarzystwa Genetyki

Sadowej (ISFG-PL)

Tabela I111. Podstawowe reguty opiniowania w badaniach z zakresu genetyki sagdowej
Table I11. Basic rules for issuing opinions in research in the field of forensic genetics

Standardy opiniowania w genetyce sadowej
A) Identyfikacja osobnicza / analiza poréwnawcza
B) Analiza pokrewieristwa oséb
Standards of assessment in forensic genetics
A) Personal identification / comparative analysis
B) Analysis of kinship

1. Wykluczenie
A) Pochodzenia sladu od danej osoby (niezgodnos¢ profili)
B) Pokrewieristwa | stopnia (niezgodnos¢ w min. 4 uktadach)
1. Exclusion of
A) Origin of trace from a given person (profiles incompatibility)
B) 15 degree kinship (incompatibility in min. 4 markers)

2. Zgodnos¢ profili
Analiza statystyczna
A) Obliczenia czestosci wystepowania profilu w populacji
B) Obliczenia prawdopodobieristwa przypadkowej zgodnosci (MP)
C) Szacowanie wskaznika wiarygodnosci (LR) okreslonych hipotez/
prawdopodobieristw, ze:
— osoba jest/nie jest dawca sladu
— osoba jest/nie jest spokrewniona
2. Matching DNA profiles
Statistical analysis
A) Calculation of the frequency of the profile in the population
B) Calculation of random match probability (MP)
C) Estimation of likely ratio (LR) of certain hypotheses/probabilities that:
— the person is/is not the donor of a trace
— the person is/is not related

3. Brak rozstrzygniecia
A) Brak detekcji DNA
B) Detekcja DNA bez mozliwosci interpretacji
C) Nierozstrzygajacy wynik analizy statystycznej
3. No conclusion

A) No DNA detection

B) DNA detection without interpretability

C) Inconclusive result of statistical analysis

jak i w odniesieniu do blisko zlokalizowanych na
chromosomach markeréw STR. Istotnym elemen-
tem standaryzujacym, podobnie jak w przypadku
markeréw STR, jest ujednolicenie i kontrola jakosci
danych wprowadzanych do baz wykorzystywanych
do oceny wartosci dowodowej badan z zakresu gene-
tyki sadowej rekomendowanych przez ISFG, takich
jak: EMPOP, YHRD-Y oraz STRidER [48].

W tabeli I zestawiono najwazniejsze instytucje
wytyczajace standardy i kierunki badan we wspol-
czesnej genetyce sadowej, ktore majg wpltyw na ure-
gulowania prawne w tym obszarze.

Tabela II stanowi chronologiczne zestawienie
wystandaryzowanych migdzynarodowych zesta-
wow markeréw typu STR, w tym opartych na tech-
nologii NGS. Wykorzystuje si¢ je rutynowo w ana-

case of STR markers, is the unification and quality
control of data entered into databases used to assess
the evidentiary value of forensic genetic studies rec-
ommended by the ISFG, such as: EMPOP, YHRD-Y
and STRidER [48].

Table I presents a summary of the most impor-
tant institutions that set standards and research ar-
eas applicable in modern forensic genetics, which
have an impact on legal regulations in this area.

Table II includes standardized, successively in-
troduced international sets of STR markers, includ-
ing those based also on NGS technology. They are
routinely used in forensic genetic analysis both in
terms of identification of individuals and determi-
nation of kinship, creation of police DNA profile
databases, as well as population databases used to
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lizach z zakresu genetyki sadowej zaréwno przy
identyfikacji osob oraz ustalaniu pokrewienstwa,
jak i tworzeniu policyjnych baz profili DNA oraz
populacyjnych baz danych stuzacych do oceny war-
tosci dowodu z badann DNA. Zastosowanie standar-
dowych zakreséw markeréw w badaniach krymi-
nalistycznych umozliwia poréwnywanie i wymiane
danych DNA pochodzacych z réznych laboratoriéw
w Polsce, Europie i na $wiecie.

W tabeli III przedstawiono schemat mozliwo-
$ci opiniowania w zakresie identyfikacji osobniczej
oraz ustalania pokrewienstwa, w tym ojcostwa (po-
krewienstwa pierwszego stopnia), obowigzujacy
w Polsce i w wigkszosci krajow na $wiecie.

Szczegolowe wytyczne dotyczace poszczegol-
nych aspektow badan DNA do celéw sadowych,
zawierajace szersze omowienie aspektu interpretacji
i oceny wynikéw analizy genetycznej, stanowia cel
prac zespolu ekspertow ISFG-PL oraz KGS PTMSiK
i beda przedmiotem kolejnych publikacji.

Autorka deklaruje brak konfliktu intereséw.
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assess the value of evidence from DNA tests. The use
of standard ranges of markers in forensic research
enables comparison and exchange of DNA data ob-
tained in various laboratories in Poland, Europe and
worldwide.

Table III presents possibilities of preparing ex-
pert opinions in the field of forensic genetics con-
cerning individual identification and establishment
of kinship, including paternity (first-degree kin-
ship), binding in Poland and in most countries of
Europe and the world.

Detailed guidelines concerning particular as-
pects of DNA tests for forensic purposes, including
a broader discussion of the interpretation and eval-
uation of genetic analysis results, are the subject of
the work of the ISFG-PL Expert Group and the KGS
PTMSIiK and will be the subject of further publica-
tions.
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