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Abstrakt

Clanok sa venuje relativne novej oblasti forenznej analyzy DNA, tzv. forenznej DNA
fenotypizacii (FDP), zameranej na zistovanie informacii o pozorovatelnych vlastnostiach
osoby, objasniuje jej vyznam a vyhody v porovnani so standardnou forenznou DNA
analyzou. Zaobera sa tiez zdkonnou regulaciou FDP u nas a v dal3ich krajinach EU, ako aj
trendami a perspektivami vyvoja v oblasti forenznej DNA fenotypizacie.
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Abstract

The article deals with a relatively new area of forensic DNA analysis - Forensic DNA Phenotyp-
ing (FDP), aimed at finding information about a person's observable characteristics, clarifies
itsimportance and advantages compared to standard forensic DNA analysis. It also deals with
the legal regulation of FDP in our country and in other EU countries, as well as trends and
perspectives of development in the field of forensic DNA phenotyping.
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Uvod

Forenzna DNA fenotypizacia (skr. FDP - z anglického terminu Forensic DNA Phenotyping)
je relativne novou metodikou forenznej analyzy DNA, ktorej cielom je zistit
pravdepodobnostné zavery o vonkajsich fyzickych znakoch osoby, t.. o jeho fenotype, zo
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vzorky DNA. Vo forenznej praxi moze tato metodika pomahat pri patrani po neznamych
pachateloch trestnych ¢inov na zdklade zanechanych biologickych stép, ako aj v pripadoch
identifikacie nezvestnych oséb a neidentifikovanych ludskych pozostatkov.?

Genetické Udaje ziskané z testovania FDP nemo6zu ,predpovedat” vonkajsie vlastnosti
¢loveka s istotou. Mozu vsak byt vyuzité s urcitou pravdepodobnostou na odvodenie
fenotypovych charakteristik jedinca. Fenotypové vlastnosti st multifaktorialne, co
znamen3, Ze ich neurcuje jeden gén, ale komplexna sihra medzi mnohymi genetickymi
markermi a prostredim. V sti¢asnosti su takto vyuzivané niektoré vonkajsie fyzické znaky
osoby, oznacované ako externe viditelné vlastnosti (skr. EVC - z anglického terminu
External Visible Characteristics), ako su napriklad farba vlasov, koZe a oc¢i, dalej je mozné
odhadovat biologicky vek (epigenetickym testovanim) a biogeograficky pévod (odhadom
geografického povodu genetickych predkov osoby na kontinentélnej Grovni). Tieto Udaje
mozno odvodit za urcitych okolnosti s dostato¢nou pravdepodobnostou na to, aby boli
uzito¢né v kriminalistickej a forenznej praxi.*

Cielom prispevku je priblizit relativne novu oblast forenznej analyzy DNA, tzv. forenznu
DNA fenotypizéaciu (FDP), objasnit jej vyznam a vyhody v porovnani so Standardnou
forenznou DNA analyzou. Zaobera sa tiez zakonnou regulaciou FDP u nas a vo svete, ako
aj trendami a perspektivami vyvoja forenznej DNA fenotypizacie.

1  Porovnanie forenznej DNA fenotypizacie
a Standardnej forenznej DNA analyzy

Standardna forenznd DNA analyza sa bezne zameriava na identifikaciu jednotlivca
na zdklade DNA, bez toho aby zistovala informacie o jeho osobnych vlastnostiach.
Standardne sa vo forenznej praxi realizuje analyzou profilu $pecifickej sady ,nekédujicich”
genetickych markerov jednotlivca, zvycajne takzvanych kratkych tandemovych opakovani
(STR markerov). STR markery st umiestnené v oblasti nekddujucej DNA, ktord neposkytuje
Ziadne informacie o osobnych vlastnostiach ¢loveka. Forenzna DNA fenotypizécia
si naopak kladie za ciel zamerne analyzovat vzorku DNA nezndmeho jedinca a zistit
informacie o pozorovatelnych vlastnostiach tejto osoby. Genetické markery pre FDP sa
nachadzaju v ,kédujucej” oblasti DNA (t.j. v oblasti DNA, ktord poskytuje informacie o
vonkajsich fyzickych vlastnostiach osoby).

Biologické stopy zaistené na mieste ¢inu sa v ramci Standardnej DNA analyzy spracuvaju
tak, aby sa ziskal profil DNA, ktory sa porovna s profilom podozrivej osoby, ¢co pomaha
pri vysetrovani s cielom zistit spojenie medzi podozrivym a miestom ¢inu alebo pomaha

3 SAMUEL, G. and B. PRAINSACK. 2019. Forensic DNA phenotyping in Europe: Views “on the ground” from
those who have a professional stake in the technology. In New Genetics and Society, 38 (2), p. 119-141.

4 KAYSER, M. 2015. Forensic DNA phenotyping: predicting human appearance from crime scene material for
investigative purposes. In Forensic Science International: Genetics, 18, p. 33-48.

5 SAMUEL, G., PRAINSACK, B. 2019. Forensic DNA phenotyping in Europe: Views “on the ground” from those
who have a professional stake in the technology. In New Genetics and Society, 38 (2), p. 119-141.
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vylu¢ovat podozrivé osoby. Rovnaky pristup mozno pouzit na identifikaciu neznamych
(neidentifikovanych) fudskych pozostatkov pri porovnaniich profilov s profilmi rodinnych
prislusnikov v pripadoch nezvestnych os6b. Hlavnd vyhoda markerov STR je dana
ich vysokou alelickou diverzitou, vdaka ktorej st tieto markery vysoko informativne.
Najpolymorfnejsie STR maju vysoku rozlisSovaciu schopnost (pravdepodobnost, Ze
dvaja ndhodne vybrani jedinci maju odlisné genotypy) a nizku pravdepodobnost zhody
(pravdepodobnost, ze dvaja nahodne vybrani jedinci maju identické genotypy). V praxi
tieto hodnoty zabezpecuju, aby kazdy jedinec vo svetovej populdcii (okrem identickych
dvojciat) mohol mat jedine¢ny geneticky profil, t.j. jedine¢ny profil DNA. Hlavna nevyhoda
spociva v tom, Ze tento typ skimania je vylu¢ne komparativny a vyZzaduje porovnanie
dvojice vzoriek, porovnanie spornej a porovnavacej biologickej vzorky. Ak nemame
porovndavaci material, je mozné uskutocnit vyhladavanie v databaze DNA profilov CODIS.
Dal$ou nevyhodou je $trukttra markerov STR, ktoré su zlozené z opakovani s dizkou
priblizne od 100 do 300 parov baz. Existuju situacie, v ktorych je biologicky material
z miesta c¢inu taky degradovany, ze zo ziskanej vzorky DNA nie je mozné ziskat dostatok
Udajov na presnu identifikaciu.®

Vyznam vyuZitia FDP teda spociva v tom, Ze mdze pomdct ndjst nezndmeho podozrivého,
resp. zuzit skupinu podozrivych, pocas policajného vysetrovania. Akonahle sa pomocou
FDP vytipuje podozrivda osoba (podozrivé osoby), nasleduje tradi¢na forenznd DNA
analyza, t.j. DNA profil zalozeny na STR markeroch podozrivého sa nasledne porovna s
profilom zo stopy z miesta ¢inu, ¢o vysetrovatelom umoziuje zistit, ¢i sa tieto dva profily
zhoduju. FDP sa tiez povaZuje za potencidlne uzito¢nu pomoc pri identifikacii neznamych
(neidentifikovanych) ludskych pozostatkov v pripadoch nezvestnych oséb.”®

2  Predikcia fenotypovych vlastnosti na zaklade FDP

Nasledovne si priblizime ako funguje predikcia fenotypovych vlastnosti na zaklade FDP.
Niekolko variécii typu Insercia/Delécia (tzv. InDel) a jednonukleotidové polymorfizmy
(tzv. SNP), nachadzajucich sa v kédujucich alebo regula¢nych oblastiach DNA mébze
viest k substiticiam aminokyselin, ktoré menia funk¢né vlastnosti prelozeného proteinu
a su nasledne exprimované v odlisnych fenotypoch, z ktorych niektoré su viditelnymi
vlastnostami jednotlivca. V snahe ziskat informacie o fyzickych vlastnostiach jednotlivcov
z DNA extrahovanej z biologickej stopy (napr. z krvi, sekrétov, vlasov, asti tela) vedecka
komunita intenzivne skimala suvislost medzi genetickymi markermi a fyzickymi
vlastnostami. Viaceré studie hodnotili existenciu polymorfizmov spojenych s farbou
pokozky, vlasov a oci, formami tvare, vyskou a plesatostou.’

6 MARANO, L. A., FRIDMAN, C. 2019. DNA phenotyping: current application in forensic science. In Research
and Reports in Forensic Medical Science, 9, p. 1-8.

7 KAYSER, M. 2015. Forensic DNA phenotyping: predicting human appearance from crime scene material for
investigative purposes. In Forensic Science International: Genetics, 18, p. 33-48.

8 SAMUEL, G., PRAINSACK, B. 2019. Forensic DNA phenotyping in Europe: Views “on the ground” from those
who have a professional stake in the technology. In New Genetics and Society, 38 (2), p. 119-141.

9 WALSH, S., et al. 2014. Developmental validation of the HlirisPlex system: DNA-based eye and hair colour

138 FORENZNI VEDY, PRAVO, KRIMINALISTIKA, 2/2025, ro¢nik 10




V tejto suvislosti mézeme konstatovat, ze genotypizacia takychto genetickych markerov
z biologickych stop z miesta ¢Cinu méze vyznamne prispiet k zvyseniu presnych informacii
o fyzickych vlastnostiach ztc¢astnenych osob. Aj ked niektoré takto ziskané informacie
a zavery nemusia predstavovat kone¢nu hodnotu ako forenzny dékaz, mézu byt délezitym
faktorom vedtcim policajné vysetrovanie a znizujucim pocet podozrivych os6b na maly
pocet.'®

Farbu o¢i mozno povazovat za jednu z ludskych vlastnosti s najvac¢sou farebnou variabilitou
(od svetlych odtienov modrej po tmavé odtiene hnedej alebo ciernej, cez stredné farby,
ako je Sed3, orieSkova, ZItd a zelend). Jednym z prvych vyvinutych a overenych nastrojov
na fenotypizaciu bol Irisplex System pozostavajuci zo Siestich SNP distribuovanych medzi
pigmentacné gény (HERC2, OCA2, SLC24A4, SLC45A2, TYR a IRF4). Tento nastroj umoznuje
rozlisenie medzi modrymi a hnedymi oc¢ami s vysokou presnostou (> 90%). Stredné farby
oci su vsak stale problémom, ktory si vyzaduje dalsi vyskum na identifikaciu novych
genetickych variantov, pretoze presnost ich predpovedi je stale ovela nizsia v porovnani
s modrymi a hnedymi ocami. Napriek tazkostiam pri predpovedani tychto prechodnych
farieb studia Pospiecha a kol."" preukazala interakciu gén-gén medzi tromi hlavnymi
pigmentac¢nymi génmi (HERC2, OCA2 a TYRP1) suvisiacimi so zelenou farbou oci, ¢im
pomohla pri vypracovani buducich predikénych modelov.'?

Farba vlasov, rovnako ako farba oci a pleti, patri medzi najvyraznejsie EVC so Sirokou
Skalou fenotypov. Hlavné rozdiely pozorované vo farbe vlasov st vysledkom dvoch typov
melaninu: hnedého/c¢ierneho eumelaninu a cerveno/zltého feomelaninu. Spomedzi
niekolkych génov zapojenych do procesu melanogenézy bol MC1R jednym z prvych, ktory
preukdzal silnu rozlisSovaciu schopnost pre cervené vlasy, svetlt plet a pehy. Nasledne
sa vytvorili asociacie s inymi génmi a vytvoril sa prediktivny model zaloZzeny na 22 SNP,
ktory dosiahol presnost 81 %-93 % pre kazdu kategériu farby vlasov. V roku 2013 bol
vyvinuty novy systém, ktory k 6 uz existujicim Irisplex SNP pridal 18 markerov farby
vlasov, nazyvanych Hlirisplex System. Hlrisplex zahffha markery z génov MC1R, HERC2,
OCA2, SLC45A2, KITLG, EXOC2, TYR, SLC24A4, IRF4, ASIP a TYRP1. Hoci obsahuje menej
markerov ako mal predosly model, ma podobné hodnoty presnosti (75 %-92 %)."

prediction for forensic and anthropological usage. In Forensic Science International: Genetics, 9, p. 150-161.

10 MARANGO, L. A., FRIDMAN, C. 2019. DNA phenotyping: current application in forensic science. In Research
and Reports in Forensic Medical Science, 9, p. 1-8.

11 POSPIECH, E. et al. 2011. Gene-gene interactions contribute to eye colour variation in humans. In Journal
of human genetics, 56 (6), p. 447-455.

12 CHAITANYA, L., et al. 2018. The HirisPlex-S system for eye, hair and skin colour prediction from DNA:
Introduction and forensic developmental validation. In Forensic science international. Genetics, 35, p. 123-
135.
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LINGO1454, PRRSS3, NPR3, PML, PPIF,
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Facial features

DCHSZ, PDEBA, SCHIP, ASPM, DLXE, DYNCIL1, EDAR, HOXD1-MTXZ, WDRIT, PAX3, TPE3, PABP1-C1LZA, HADCSE,
THEM1E3, COLITAL, PARK2, OSR1-WDRIS, PAXD, SLCISAZ, MIPOL1, FOXAN, MAFB, TRPCE, TBX15, RP312, EYA4,
FREM1, HOXD chuster, PKDCC, CSorf50, EPHBI, DVLI, ZNF219, CHDB, SLCI5D1,. FGFR1, LRPE, S0X9, CASCIT,
KCTDAS, PROMAE, DHXI5, PAXT, RUNX2, GETMZ, GHAID, ALX], SUPTIH, GL13, RABTA, ACADS, MBTPS1, PCDHIS

Obr. 1: Genetické determinanty vonkajsich viditelnych znakov™

Farba pleti je jednym z najkomplexnejsich Studovanych fenotypov pigmentacie.
Predpokladd sa, Ze variabilita pigmentacie koZe vznikla ako evolu¢nd reakcia na
intenzitu ultrafialového Ziarenia medzi réznymi geografickymi oblastami. Tento evolu¢ny
faktor stazuje asocidcie genotypu/fenotypu v mapovacich studiach, a tiez vedie ku
korelaciam, ktoré sa vztahuju len na Specificki skupinu populacie. Bertc do Uvahy tuto
evolu¢nu prekazku, bol vyvinuty globdlny predikény model zalozeny na 36 markeroch
distribuovanych medzi 16 pigmentovych génov.Tento model bol vytvoreny s prihliadnutim
na tri (svetly, tmavy, tmavy - ¢ierny) alebo pat (velmi bledy, bledy, stredny, tmavy, tmavy
- Cierny) odtienov pleti, s presnostami ich predpovedania pre tri odtiene 83 %-97 % a pre
pat odtienov 72 %-97 %."®

14 DABAS, P, JAIN, S., KHAJURIA, H., NAYAK, B. P. 2022. Forensic DNA phenotyping: Inferring phenotypic traits
from crime scene DNA. In Journal of Forensic and Legal Medicine, 88, p. 102351.

15 CHAITANYA, L., et al. 2018. The HirisPlex-S system for eye, hair and skin colour prediction from DNA: Introduction
and forensic developmental validation. In Forensic science international. Genetics, 35, p. 123-135.
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Vysledky zo systémov IrisPlex, HlrisPlex a HlrisPlex-S boli skompilované do verejne
dostupného interaktivneho nastroja pouzivaného na predpovedanie farby oci, vlasov
a pokozky z udajov DNA. Na stranke https://hirisplex.erasmusmc.nl/'® je mozné, pomocou
vloZzenych 41 genotypovych markerov, ziskat pravdepodobnosti pre kategoérie farieb
oc¢i, vlasov a pleti, a ziskat tak individualne pravdepodobnosti prostrednictvom ich
predikéného modelu."”

3  Zakonna regulacia FDP u nés a v dalsich krajinach EU

Vzhladom na zdkonné moznosti vyuzivania FDP sa na Slovensku v roku 2018 novelizovala
podoba zdkona ¢&. 417/2002 Z. z. o pouzivani analyzy deoxyribonukleovej kyseliny na
identifikdciu os6b. Okrem inych Uprav sa v nej zadefinovala a upravila moznost vyuzivania
forenznej DNA fenotypizacie.

V jeho novelizovanej podobe z r. 2018 sa v § 2 pismene b) a f) zaviedol pojem
Jpredikcia fenotypovych prejavov’, ktory nadvazuje na rozsirenie definicie analyzy
deoxyribonukleovej kyseliny. Zavedenim tejto definicie sa reagovalo na moznost, v presne
vys$pecifikovanych pripadoch, vyuzit nové technologické postupy forenznej analyzy
DNA, ktoré v sucasnej dobe umoznuju zistit aj informacie ohladom vonkajsich fyzickych
znakov osoby, akymi su farba oci, farba vlasov alebo pigmentacia pokozky, ktoré mozu
vyznamnym sposobom zuzit potencionalnu skupinu pachatelov zavaznych trestnych
¢inov alebo blizsie identifikovat mitvolu nezndmej totoznosti alebo ¢asti ludského tela.'®

V § 4 odseku (2) sa presne vyspecifikovali podmienky vyuzitia predikcie fenotypovych
prejavov, ktoré je mozné vykonat len zo vzorky zaistenej v stvislosti s obzvlast zavaznym
zlo¢inom, trestnym ¢inom proti zivotu a zdraviu, trestnym ¢inom proti slobode a ludskej
doéstojnosti, identifikaciou mitvoly alebo oddelenych casti ludského tela, ak sa analyzou
deoxyribonukleovej kyseliny nezisti identita osoby v databdze alebo v narodnych
databazach profilov deoxyribonukleovej kyseliny ¢lenskych statov Eurdépskej Unie podla
osobitného predpisu.™

Na zéklade analyzy dostupnej literatiry mozno konstatovat, ze v celej EU je testovanie
pomocou forenznej DNA fenotypizacie (FDP) v stcasnosti vyslovne zakonne regulované
iba v Holandsku a na Slovensku. V Holandsku je povolené a praktizované testovanie na
biogeograficky pévod a farbu vlasov a oci, na Slovensku je to uz spomenutym zakonom
upravené testovanie na ,fenotypové prejavy”.?

16 HirisPlex-S Eye, Hair and Skin Colour DNA Phenotyping Webtool. https://hirisplex.erasmusmc.nl/

17 MARANGO, L. A., FRIDMAN, C. 2019. DNA phenotyping: current application in forensic science. In Research
and Reports in Forensic Medical Science, 9, p. 1-8.

18 Zdkon ¢. 417/2002 Z. z. Zdkon o pouzivani analyzy deoxyribonukleovej kyseliny na identifikdciu os6b
(vznenic. 18/2018 Z. z.). https://www.epi.sk/zz/2002-417

19 Tamtiez

20 SAMUEL, G., PRAINSACK, B. 2018. The Regulatory Landscape of Forensic DNA Phenotyping in Europe. In:
VISAGE. Forthcoming — will be. http://www.visage-h2020.eu/
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Vo vietkych ostatnych krajindach EU su regulaéné réamce a postupy tykajuce sa FDP
komplikované implicitnymi alebo absentujucimi pravnymi predpismi. Délezitym
dévodom je skutoénost, ze vdésina krajin EU regulovala technolégie forenznej analyzy
DNA v 90. rokoch, ked' este neboli zname FDP. Stru¢ne povedané, v niektorych krajinach,
kde chyba vyslovna regulacia, to odbornici interpretuju tak, Ze je povolené vykonavanie
FDP v procese vysetrovania a FDP sa v tychto krajinach praktizuje v réznej miere (napr.
Spanielsko, Spojené kralovstvo, Svédsko, Polsko). V inych krajinach doteraz interpretovali
existujucu legislativu odbornici tak, Ze implicitne zakazovala vyuzitie FDP (napr. Nemecko,
Belgicko, Rakusko). V sucasnosti aj v nich vsak prebiehaju diskusie a legislativne zmeny
tykajuce sa regulacie vyuzitia FDP.2'

4  Problematické oblasti vyuzivania FDP

Forenzna DNA fenotypizacia (FDP) so sebou prinasa niekolko socialnych a etickych otazok
a problémov. Z nich su v stcasnej vedeckej literature najviac diskutované tieto tri okruhy
problémov:

1. Vzhladom na to, ze testy FDP st pravdepodobnostné, boli vznesené obavy z povahy
informdcii, ktoré moéze FDP poskytnut, a z hladiska moZnosti nespravneho pochopenia
prediktivnej povahy informdcii. Obavy este navysuju aj sukromné spoloc¢nosti generujtce
ocakdvania (napr. Parabon Nanolabs), ktoré ponukaju FDP ako technolégiu schopnu
vytvarat ,zlozené tvarové portréty” jednotlivcov iba zo vzorky DNA (casto zaloZzené na
testoch, ktoré su v Stadiu vyvoja, vedecky nie si zdokumentované a nevalidované) (Obr.
2). Testy ponukané tymito spolo¢nostami su Coraz Castejsie vyuZzivané pri vySetrovani
trestnych ¢inov (aj v ramci EU).

2. Existuje tu tiez obava, Ze pouzivanie FDP mobze eSte viac zhorsit stigmatizaciu
alebo diskriminaciu mensinovych skupin v spolo¢nosti, najma pokial ide o zavery
o biogeografickom pévode. Zatial ¢o vela vedcov obhajujicich FDP zdoéraznuje, ze
biogeograficky pévod nie je rovnaky ako rasa, a tyka sa skor kontinentalneho geografického
povodu predkov ako Specifického fyzického vzhladu jednotlivcov, ini vedci zdéraznuju,
ze vysledok testu uvadzajlci, ze osoba ,je pravdepodobne afrického poévodu” mdze byt
laikmi prelozend do socidlneho jazyka identity alebo rasy oznac¢enim ,afroameri¢an” alebo
Lcierny”.

3. Napokon sa objavili obavy, ze FDP moéze v urcitych pripadoch porusovat ochranu
stikromia GDPR. M6zZe k tomu dojst v roznych situaciach. Napriklad, v pripadoch, ked
sa jednotlivec rozhodol zmenit svoj ,prirodzeny” vzhlad (farbenim vlasov, pomocou
plastickej chirurgie atd.). Dalej v pripadoch, ak test naznacuje, ze jednotlivec ma konkrétny
povod, a to sa nezhoduje s jeho vzhladom alebo prejavovanou identitou. Napokon, ak test
poskytne informacie, ktoré mozno korelovat aj so zdravotnym stavom. V kazdom z tychto

21 VISAGE : The Visible Attributes Through Genomics, http://www.visage-h2020.eu

142 FORENZNI VEDY, PRAVO, KRIMINALISTIKA, 2/2025, ro¢nik 10




pripadov mdze dojst k naruseniu sukromia tychto ludi, ak policajti potlacaju vzhlad ci
prejav osoby genetickymi informaciami, ktoré rozpravaju iny pribeh.?

5 Sucasné trendy a vyvoj v oblasti forenznej DNA
fenotypizacie

O sucasnom stave a pokrokoch v oblasti forenznej DNA fenotypizacie (FDP) pojednava
neddvna Studia kolektivu autorov pod vedenim Manfreda Kaysera.?® FDP podla nich v
sucasnosti zahfna predpovedanie vonkajsich viditelnych charakteristik osoby, ako su
vzhladové charakteristiky, biogeograficky pévod a vek osoby z DNA ziskanej zo vzoriek z
miesta ¢inu, pricom sa v praxi pouziva v pripadoch, ked pachatel nie je znamy a nemozno
ho identifikovat pomocou tradi¢ného profilovania STR.

V poslednych rokoch forenzna DNA fenotypizacia vyrazne pokrocila vo vsetkych troch
predikénych oblastiach:

Predpovedanie vzhladu zo vzorky DNA sa rozsirilo za hranice predikcie farby o¢i, vlasov a
pokozky a zahina aj dalSie ¢rty, ako je farba obocia, pehy, struktura vlasov, vypadavanie
vlasov u muzov a vysoka postava (Obr. 2).

Odvodenie biogeografického pévodu zo vzorky DNA sa posunulo od kontinentalneho
povodu k detekcii subkontinentalneho pdvodu a rieSeniu vzorcov spolo¢ného pévodu u
geneticky zmieSanych jedincov.

Odhad veku osoby zo vzorky DNA sa rozsiril nad ramec krvi na dalSie somatické tkaniva,
ako su sliny a kosti, ako aj nové markery a nastroje na analyzu spermii.

22 SAMUEL, G., PRAINSACK, B. 2019. Forensic DNA phenotyping in Europe: Views “on the ground” from those
who have a professional stake in the technology. In New Genetics and Society, 38 (2), p. 119-141.

23 KAYSER, M., BRANICKI, W., PARSON, W., PHILLIPS, C. 2023. Recent advances in Forensic DNA Phenotyping of
appearance, ancestry and age. In Forensic Science International: Genetics, 65, p. 102870.
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Obr. 2: Rozsirenie genetickej predikcie fenotypu o podrobnejsiu charakteristiku vlasov
a ochlpenia tvare*

Autori studie, ktori boli su¢astou vyskumného eurdpskeho projektu VISAGE (skratka
zangl. VISible Attributes through GEnomic),?* zaoberajuceho sa zlepsovanim, integréciou,
implementaciou, sirenim a hodnotenim spolocenskych a etickych désledkov forenznej
DNA fenotypizacie, popisuju a porovnavaju nastroje FDP vyvinuté v rdmci projektu
a konzorcia VISAGE v porovnani s inymi nastrojmi. Tieto su jedine¢né v tom, Ze st zalozené
na cielenom masivhom paralelnom sekvenovani (MPS), ktoré umoziuje simultannu
analyzu stoviek prediktorov DNA. To umoznuje presnejsie a komplexnejsie predpovede
vonkajsich viditefnych charakteristik osoby, multiregionalneho biogeografického pévodu
a veku. Néstroje VISAGE su navyse forenzne overené a sluzia na predpovedanie roznych
¢ft vzhladu, viac-regionalneho povodu a veku z DNA z réznych typov biologickych stép
a tkaniv z miesta ¢inu. Iné nastroje FDP su zvycajne zaloZené na tradi¢nejsich metdédach,
ako je profilovanie STR. Tieto metddy analyzuju iba maly pocet prediktorov DNA, ¢o vedie
k menej presnym a menej komplexnym predpovediam. Niektoré nastroje FDP navyse nie
su vzdy forenzne overené, ¢o znamend, ze nemusia byt vhodné na pouzitie v trestnych
veciach.

Technologicky pokrok v danej oblasti teda viedol k vyvoju forenzne vhodnych
technolégii DNA so znacne zvy3enou multiplexnou kapacitou pre simultannu analyzu

24 KATARIA, S., DABAS, P, SARASWATHY, K. N., SACHDEVA, M. P, JAIN, S. 2023. Investigating the morphology
and genetics of scalp and facial hair characteristics for phenotype prediction. In Science & Justice, 63, p.
135-148.

25 VISAGE : The Visible Attributes Through Genomics, http://www.visage-h2020.eu
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stoviek prediktorov DNA pomocou cieleného masivne paralelného sekvenovania (MPS).
Autori tiez zdéraziuju niektoré dolezité aspekty, ktoré je potrebné zvazit pri vyvoji a
validacii nastrojov FDP. Patri medzi ne potreba velkych a nezavislych stborov tdajov na
objavovanie markerov a modelovanie predikcii, doélezZitost spristupnenia predikénych
modelov a nastrojov pre praktické aplikacie a potreba forenznej validacie multiplexnych
genotypizacnych ndstrojov.?

V roku 2019 sa uskutoc¢nil celoeurdpsky online prieskum, ktory bol zamerany na zistenie
aktualneho stavu a pokroku v oblasti vyuzivania technolégie masivneho paralelného
sekvenovania (MPS) v kontexte forenznej DNA analyzy a DNA fenotypizacie medzi
odbornikmi pracujucimi v tejto oblasti v celej Eurépe. Prieskum bol iniciovany v rdmci
Sirsich aktivit uz spomenutého eurépskeho vyskumného projektu VISAGE, ktory bol
financovany z programu Eurépskej tnie Horizon 2020. Jednym z hlavnych cielov tohto
prieskumu bolo ziskat komplexny prehlad o sicasnom stave implementacie MPS
technoldgii v eurépskych forenznych laboratériach. Ziskané data mali slGzit ako podklad
pre naslednu sériu vzdelavacich skoleni a aktivit, ktoré projekt VISAGE planoval realizovat.
Do finalnej analyzy bolo zahrnutych celkovo 105 odpovedi od tcastnikov z 32 réznych
eurdpskych krajin. Respondenti pochadzali z r6znorodych institucii, vratane policajnych
zloziek, vladnych laboratérii, akademickych pracovisk a sukromnych spolo¢nosti, ktoré
poskytuju profesiondlne sluzby v oblasti forenznej genetiky. Tato Siroka reprezentacia
roznych typov laboratérii poskytla cenny pohlad na celoeurdpsku situaciu.

Vysledky prieskumu ukdzali, Ze znacna cast respondentov (73%) uz v ¢ase prieskumu
vlastnila MPS platformu alebo aktivne planovala jej obstaranie v priebehu nasledujucich
jedného az dvoch rokov. To naznacuje vyznamny trend smerom k adopcii tejto pokrocilej
technoldgie v forenznej praxi. Okrem toho, jedna tretina Ucastnikov prieskumu uz
mala skusenosti s vykondvanim MPS sekvenovania STR lokusov, ako aj s typizaciou
identifika¢nych alebo ancestralnych SNP. Tieto aplikacie MPS su kltuc¢ové pre identifikaciu
0s6b a urc¢ovanie ich pévodu v forenznnej praxi. Priblizne 50 % Ucastnikov uvadzalo uz
predtym nadobudnuté skisenosti s pouzivanim markerov forenznej DNA fenotypizacie
(FDP) zalozenych na konvencnych (t. j. nie na MPS zaloZenych) metddach typizacie DNA.
Zaujimavym zistenim bolo aj to, ze pomerne vysoké percento Ucastnikov (23-40%)
prejavilo zdujem o preskimanie vsetkych potencidlnych aplikacii analyzy forenznych
znakov (FDP) prostrednictvom MPS. Vysledky vyskumu nasledne vyuzili pre potreby
organizacie skoliacich workshopov o jednotlivych aspektoch fenotypovania DNA na baze
MPS pre vedecku komunitu pracujicu v oblasti forenznej genetiky.?”

26 KAYSER, M., BRANICKI, W., PARSON, W., PHILLIPS, C. 2023. Recent advances in Forensic DNA Phenotyping of
appearance, ancestry and age. In Forensic Science International: Genetics, 65, p. 102870.

27 GROSS, T. E., FLECKHAUS, J., SCHNEIDER, P. M. 2021. Progress in the implementation of massively parallel
sequencing for forensic genetics: results of a European-wide survey among professional users. In
International Journal of Legal Medicine, 135 (4), p. 1425-1432.
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Zaver

Standardna forenzna analyza DNA umozfuje priamym porovnanim DNA profilu ziskaného
zbiologickych stép neznameho povodu s DNA profilom referencnej vzorky individualizaciu
povodcu stopy. Obmedzenim tohto pristupu je potreba referen¢nej vzorky na porovnanie.
V stcasnosti pribudaju pocetné stidie, ktoré sa snazia porozumiet vztahu medzi urcitymi
polymorfizmami a urcitymi fenotypovymi charakteristikami, a prinasaju sflubné vysledky
aj v rdmci ich testovania a aplikacie vo forenznej praxi. Forenzna DNA fenotypizacia (FDP)
predstavuje proces odvodzovania externe viditelnych charakteristik (EVC), ako su farba
pleti, dihovky a vlasov, vyska, ¢rty tvare a dalSie, na zaklade analyzy Specifickych DNA
markerov z biologickych vzoriek.

FDP ma velky potencidl v oblasti forenznej praxe tym, ze poskytuje subor uZitocnych
informacii o subjekte, ku ktorému dana biologicka vzorka patri, bez potreby referenc¢nej
vzorky pre porovnavaciu analyzu. Nedavne pokroky vo forenznej DNA fenotypizacii
zahfiaju vyznamné zlepsenia v predpovedani vzhladu, geografického pévodu a veku
z DNA miesta ¢inu. Pri tomto druhu analyz, ich si¢asnom vyvoji a validacii nastrojov
FDP je vsak potrebné zohladnit, okrem etickych a pravnych dosledkov, aj viacero dalsich
aspektov, ako su: potreba velkych a nezavislych stiborov Udajov na objavovanie markerov
a modelovanie predikcii, délezitost spristupnenia predik¢nych modelov a nastrojov
pre praktické aplikacie a potreba forenznej validacie multiplexnych genotypizacnych
nastrojov.
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