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Quo vadis, sudna genetika?
Quo Vadis, Forensic Genetics?
Jan Miertus
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Abstract: Forensic genetics together with many other scientific fields con-
nected to molecular biology and its development is currently experiencing
epochal change through the introduction of high-power technologies. With
reference to the literature the authors summarize the newest knowledge in
the field of judicial genetics as well as some fairly interesting examples of
development expected in the near future. In this context, it seems necessary
to underline the importance of bio-molecular technologies as well as the
importance of modelling and software processing of statistical data in the
simulation of both downwards - genotype or upwards - phenotype. DNA
analysis method represents a very useful instrument appropriate for identi-
fication of individuals from the forensic point of view. This is a rapidly
evolving field of forensic biology. Forensic experts, however, consider genet-
ic identification to be a complex and time-limited technological process.

Key Words: DNA Analysis Method; Downwards - Genotype; Upwards -
Phenotype; Forensic Biology; Forensic Genetics; Identification of Individu-
als.

Abstrakt: Forenznd genetika spolu s mnohymi d'alsimi vednymi odvetvia-
mi, ktorych sa dotyka molekuldrna bioldgia a jej rozvoj, zaZiva v sucasnosti
epochdlnu zmenu vd'aka zavddzaniu vysokovykonnych technolégii. Autori
s odkazom na literatiru uvddzaji prehlad najnovsich poznatkov v oblasti
sudnej genetiky, ako aj niekol'ko mimoriadne zaujimavych prikladov vyvoja
v blizkej budticnosti. V tejto stivislosti sa javi potrebné podciarknut’ vyznam
biomolekuldrnych technoldgii vo vyvoji, ako aj modelovania a softvérového
spracovania Statistickych ddt pri simuldcii ¢i uz downwards - genotypu,
alebo upwards - fenotypu. Z kriminalistického hl'adiska predstavuje meté-
da analyzy DNA mimoriadne vhodny ndstroj na identifikdciu osob. Ide
ovelmi rychlo sa rozvijajiicu oblast kriminalistickej biolégie. Odbornici
kriminalisticko-expertizneho skiimania vSak povaZuji genetickii identifikd-
ciu za zloZity a ¢asovo limitovany technologicky postup.
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Uvod

Geneticka analyza patri k biometrickym metédam na identifikaciu osoby.
Najvyssi stupeii identifikdcie osoby - individualnu identifikaciu - je moz-
né dosiahnut prave prostrednictvom biologického skiimania met6édou
analyzy deoxyribonukleovej kyseliny (DNA). Odobratie vzoriek na vyko-
nanie DNA analyzy sa vykonava z dovodu identifikacie osdb na ucely
trestného konania, patrania po nezvestnych osobach ¢i identifikacie os6b
neznamej totoznosti. V kriminalistickom expertiznom skimani sa tato
geneticka identifikacia povazuje za zlozity, casovo limitovany technolo-
gicky postup. Vzhl'adom na ndroc€nost skimanej problematiky, ktora sa
nachidza na rozmedzi viacerych vednych disciplin, povazujeme za po-
trebné priblizit a vysvetlit zakladné pojmy z genetiky suvisiace s gene-
tickou expertizou.

Obrazok 1 Trojrozmernd Struktira DNA so zvyraznenim Styroch zdkladnych stavebnych
jednotiek - nukleotidov
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Pramen: 2D Molecules That Form Our 3D World [online]. 2012-06-06 [cit. 2014-02-03]. Do-
stupné na: http://skepchick.org/2012/06/2d-molecules-that-form-our-3d-
world/.
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Nositelkou dedicnej informacie je de(z)oxyribonukleova kyselina
(DNA - Obrazok 1) obsiahnuta v jadre a v mitochondriach buniek (Obra-
zok 3). Sklada sa zo zakladnych stavebnych jednotiek - baz, respektive
Struktdiru. Tato predstavuje v I'udskej bunke priblizne 3 miliardy parov
nukleotidov, ktoré su rozdelené a uloZené v chromozémoch (23 chromo-
z6mov pochadza od jedného rodica, 23 od druhého; 2 x 22 je tzv. auto-
z6mov, dva su pohlavné XX - uzZien, ¢i XY - u muzov). V minulosti (70.
a 80. roky minulého storocia) bola analyza chromozémovych map (Obra-
zok 2) pri rozli¢nych stuptioch rozliSenia taziskovou metédou v I'udske;j
genetike. Postupne, najma s nastupom PCR (pozri nizsie), sa do popredia
dostavali stale intenzivnejSie technolégie molekuldrnej biolégie, ktoré
pracuju priamo s DNA.

Obrazok 2 Ludska chromozémova mapa - Gplny diploidny norméalny karyogram/karyotyp
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Pramen: NHGRIL. Trisomy [upraveny obrazok] [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na:
http://www.genome.gov/Pages/Hyperion/DIR/VIP/Glossary/Illustration/Pdf/tri
somy.pdf.
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Vretazci DNA su obsiahnuté informacie o Struktire proteinov, za-
kladnych stavebnych jednotiek bunky. Iba priblizne 1,5 - 3 % z celkovej
dizky DNA kodifikuje proteiny. Jeden protein je kodifikovany jednym gé-
nom (v sucasnosti je zndmych priblizne 20 000 génov pre kazdy haploid-
ny gendm). Kazdy gén sa sklada z ex6nov (kédujicich Casti) a intrénov
(ktoré maju komplementarnu funkciu). Retazec DNA je pre kazdého je-
dinca jedine¢ny. Z 3 miliard parov baz sa odliSujeme jeden od druhého
priblizne kazdym 500. - 1 000. nukleotidovym parom, ¢o sa prirodzene
odraza aj na fenotype (napr. na vyzore ¢i inych objektivizovatel'nych cha-
rakteristikach).

Je preto prirodzené, Ze pre identifikiciu v sidnom lekarstve sa s po-
stupnym zdokonal'ovanim technolégii molekularnej bioldgie postupne
preslo od identifikdcie pomocou odtlackov prstov, Struktiry zuboradia,
anorganického zloZenia adnexov (vlasov, nechtov a pod.) ¢i inych casti
tela, analyzy krvnych stop (napr. ur¢enim krvnych skupin) k individual-
nej identifikdcii metddami analyzy DNA. Tato dnes predstavuje nevy-
hnutnt sucast dokazovania v pripadoch urcenia rodicovstva (napr. ot-
covstva v pripade platenia vyzivného, materstva v pripade opustenych
deti), ¢i, a to najma, v oblasti trestnopravne;.

Forenzné laboratérium

Vel'ké mnoZzstvo vzoriek, ktoré musia byt typizované vo forenznom labo-
ratériu, vyZaduje solidnu organizaciu celého procesu, zahriiujiceho zber
dbkazného materiadlu, purifikdciu DNA (prip. inych biologickych mole-
kul), amplifikaciu DNA, zviditelnenie a interpretaciu vysledkov. V stcas-
nosti sa kazda z tychto faz vykonava nezavisle od nasledujuicej, ¢asovo
a/alebo priestorovo oddelene a kazdy jeden proces méze trvat mnoho
hodin.t

Odber DNA

Schopnost Uspesnej analyzy DNA Casto zavisi od miery jej zachovania pri
odbere a naslednom uchovani. Ked'Ze sa extrémne malé vzorky DNA mo-
Zu pouzit ako dokazy, mimoriadne vel'ky pozor treba davat na ich kon-
taminaciu pri ich hl'adani (identifikovani), zbierani a d'alSej manipulacii
(napr. baleni a pod.). Osobitnd pozornost sa musi venovat takzvanému
»chain of custody” (retazec straZcov), ktory sa vztahuje na chronologicku

1 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.
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dokumentaciu zaznamenavajicu ziskanie, starostlivost a ochranu, kon-
trolu, presuny a rozmiestnenie dokazov. Hlavnym cielom retazca je za-
bezpecenie, Ze priloZeny a predkladany dokaz naozaj stuvisi s danym ci-
nom, a zaroven vylicenie kontaminacie ¢i zmeny fyzického stavu dékazu.

Purifikdcia DNA

Pod izolaciou DNA sa rozumie jej extrakcia z rozli¢nych zdrojov. Metodo-
l6gia zavisi od vychodiskovej vzorky, jej veku a vel'kosti. Navzdory velkej
mnohotvarnosti pouzivanych metéd jestvuji medzi nimi niektoré po-
dobnosti. Vo vSeobecnosti ide o oddelenie DNA pritomnej v bunke (bun-
kovom jadre - Obrazok 3) od ostatnych komponentov.

Obrazok 3 Schematické znazornenie Struktiry bunky s poukazanim na organely obsahujtce
DNA

mitochondria

Pramen: Anatomium 3D [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://www.anatomium.
com/3d-anatomy-guarantee.html.

Forenzné extrak¢né metédy musia byt adaptované v zmysle schop-
nosti efektivnej purifikdcie DNA z rozlicnych zdrojov a vel'kosti vzorky.
V pripade, Ze ide ovzorku, ktord obsahuje minimalne mnoZstvo DNA
(napr. jediny vlas ¢i jedina spermia), metéda bude prirodzene odliSna od
pripadu, v ktorom je vychodiskom na izolaciu DNA niekol'’ko miligramov
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tkaniva alebo mililitrov krvi. Najstarsia metoda je zaloZena na zmesi or-
ganickych rozpustadiel a doteraz sa pouziva aj v mnohych forenznych
laboratdriach. Ide o vel'mi efektivnu metédu, ktora sa pouziva v pripade
dostato¢ného mnozstva biologického materidlu. Jedna z modifikacii tejto
metddy vyuziva na zrdzanie DNA vysokd koncentraciu soli (NaCl). Ina
z ¢asto pouzivanych metdd sa opiera o Chelex® - Zivicu na vymenu iénov,
ktora viaze polyvalentné iény kovov a je mimoriadne prakticka pri od-
strafiovani inhibitorov z DNA. Je moZné pouzit ju pri akomkol'vek druhu
vzorky - cela krv, krvné stopy, stopy ejakulatu, vyteroch z tistnej dutiny,
vlasoch. Podobne moézu DNA vychytavat paramagnetické partikuly.
Vzorky st najprv rozpustené a neskor upravené proteindzou K. Lyzaty su
potom dané do styku s partikulami, tie sa neskér omyju a DNA sa vyldhu-
je pri teplote 65 °C. Magnetické castice sa oddelia na magneticky podklad.
Najmodernejsie metédy ¢&istenia DNA predpokladaju stipce rozli¢nych
druhov, ktoré su plnené vymennikmi iénov, silicovymi zZivicami ¢i matri-
cami. I6nové vymenniky st zvycCajne nabité kladne, ¢im je umozZnena
vazba negativne nabitej nukleovej kyseliny; aj matrice zo Zivice byvaja
nositel’kami naboja, aby zadrziavali DNA. Pri tychto aplikaciach sa ocaka-
va, Ze DNA zlyzatov sa udrzi naviazana v stipci. V nasledujticej faze sa
DNA ziska omytim vodou ¢i sol'nymi roztokmi s neutralnym pH, ktoré na-
rasaju vazby kyseliny so Zivicou. PouZivanie stipcov zvysuje vytaZok zo
vzoriek, skracuje ¢as procesu (v porovnani s tradicnou extrakciou zalo-
Zenou na roztokoch), zvySuje mnoZstvo ziskanej DNA a zlepSuje kvalitu
ocistenej DNA.2

Vacsina automatickych extraktorov sa sustredila na ziskavanie DNA
zo $tandardnych referencnych vzoriek, iné su prispésobené na aplikacie
v Specifickejsich pripadoch, ako napriklad izolacia z kosti, vlasov, zubov,
ohorkov z cigariet ¢i spermif. Robotizované platformy sa méZu lisit kapa-
citou, pouzitim reaktantov a/alebo inymi metédami.

Automatizdacia

Aj pri zapojeni tych najrychlejSich overenych technik by kazdé laboraté-
rium bolo pod velkym tlakom, ak by vyprodukovalo vysledky za menej
ako 5 hodin. Navyse, zniZenie ¢asu potrebného na vykonanie analyzy by
malo viest' k zredukovaniu nakladov. Dopyt po vysledkoch, ktoré su lac-
né, rychle, presné a opakovatel'né priniesol rozvoj automatizacie. Roboti-

2 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.
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ka a modifikovana chémia spristupniujica rozvoj automatickych proce-
sov, vd'aka ktorym sa zvySuje kapacita, pokracuju v zlepSovani automati-
zovanej vykonnosti. Automatizacia zarucuje kontrolu kvality a manaz-
ment dat pri niz$ich ndkladoch. Odstranenim l'udskej zlozky z procesu
redukuje/minimalizuje mozZnost chyby sposobenej I'udskym faktorom.
Chyby sa odstranuju predovsetkym minimalizovanim pravdepodobnosti
,prepnutia“ vzorky a kontamindacie z pretazenia. Vyvoj novych softvérov
umoznuje stopovanie narabania so vzorkami pocas celého procesu. Niz-
Sie objemy reak¢nych zmesi sa premietaji do mensieho mnoZstva spot-
rebnych chemikalif a mensieho odpadu/nizsich strat. V ostatnych rokoch
sa vyvinuli mnohé nové pocitacové aplikacie, ktoré pomahaju vo forenz-
nych laboratoériach pri nardbani s velkym privalom vzoriek a prislusnych
informdcii. Jednou z nich st rieSenia riadenia laboratérnych informaécii,
ktoré podporuju automatizaciu pracovnych postupov prepojenim labora-
tornej techniky, moznost presnych pracovnych postupov a automatic-
kych skasok dat, co sa tyka kontaminacie. Takéto softvéry podporuju cely
pracovny postup a sleduju forenzné vzorky od ich zberu (odobratia) az
po interpreticiu dat. Taktiez dovoluji vyhodnotit komplikované miesSa-
né vzorky v sulade s odporicaniami Medzinarodnej spolo¢nosti pre fo-
renznu genetiku (International Society of Forensic Genetics - ISFG), pro-
strednictvom tzv. metédy pravdepodobnosti a ,ndhodny muz nevyluce-
ny“. Ako sme uz spominali, vi¢Sina automatizacie sa sustredila na extra-
kciu DNA zo Standardnych referencénych vzoriek alen niektoré rozsirili
moznost byt pouzité aj pri skimanych vzorkach. Zjavne najdolezitejSou
snahou pri automatizacii ostdva vSak momentalne priprava prave sku-
manych vzoriek. Na opa¢nom konci procesu stoji zjavne interpretacia vy-
sledkov. V poslednom obdobi sa dosiahla miniaturizacia najma vd'aka tzv.
mikrofluidnym technolégidm (alebo tzv. ,lab-on-a-chip“ technolégie).3

Identifikdcia

Pri testovani identity st porovnavané dve alebo viac vzoriek, pricom cie-
I'om je potvrdit ¢i vylacit ich podobnost a/alebo rozdielnost. V pripade,
Ze dve vzorky obsahujui na drovni testovanych markerov vysoky pocet
zhodnych znakov, testované osoby moézu suvisiet s ¢inom, ak vSetky
zdiel'ané alely prinalezia k vzorke pochadzajicej z toho istého individua.
Standardne, vzorka najdena na mieste ¢inu je porovnavana so vzorkou
podozrivého. Prv, nez forenzny expert smie prist k zaveru, Ze test DNA

3 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.
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ma dostato¢nd vypovednd hodnotu na identifikaciu vzorky ako dokazu,
musi dokazat, Ze testované charakteristiky s mimoriadne variabilné
medzi réznymi populdciami, ato vypoctom frekvencie daného profilu
v prislusnej celkovej populacii. ZvazZenie tychto entit m6ze byt vykonané
za pouzitia pristupu beruceho do tivahy frekvenciu, pricom prostriedkom
je pravdepodobnost alebo pocet pravdepodobnosti, aby sa dosiahlo vy-
slednych odd pomerov, ktoré hovoria v prospech suvislosti, alebo Baye-
sovych poctov, ktoré hovoria proti nej. Z toho vyplyva, Ze pravdepodob-
nost nahodnej zhody zodpovedd moZnosti, Ze nahodny profil DNA je
zhodny s profilom celkovej populacie. Tento je potom reciprocny k frek-
vencii profilu v danej populacii. Frekvencia (¢astost vyskytu) profilu DNA
je odhadom pri urcovani frekvencie genotypu pre kazdy locus a nasob-
kom jednotlivych frekvencii. Naopak, pocet pravdepodobnosti zahriiuje
porovnanie pravdepodobnosti za dvoch alternativnych predpokladov.
Tieto navzajom sa vylucujuce hypotézy predstavuju poziciu obzaloby -
konkrétne, Ze DNA z miesta ¢inu ma povod v podozrivom - a poziciu ob-
hajoby - Ze prave td DNA sa iba ndhodou zhoduje s obhajovanym, pricom
pochadza od neznamej osoby prindleziacej k vSeobecnej populacii. Preto
je pocet pravdepodobnosti pomerom dvoch pravdepodobnosti tykajicich
sa jedného dokazu z dvoch odliSnych (opacnych) uhlov pohladu. Je vy-
hodnejsie pouzit pocet pravdepodobnosti primarne za predpokladu, Ze
zdrojom daného profilu DNA je podozrivy a postavit tito hypotézu proti
alternativnej, podl'a ktorej bolo ,donorom“ DNA netestované a nestuvisia-
ce individuum z celkovej populacie. V kazdom pripade by sa tieto diSputy
mali odohravat v pravnom prostredi.*

Markery

STRs

Rozoznavanie profilov deoxyribonukleovej kyseliny (DNA - Obrazok 1)
prostrednictvom typizacie tzv. kratkych tandemovych opakovani (short
tandem repeats — STRs) predstavuje v sticasnej dobe Standardnti metédu
forenznej analyzy. Fragmentacna analyza DNA je teda dodnes hojne vyu-
Zivand, priCom priama sekvenacia (Citanie presného poradia baz - Obra-
zok 4) je aplikovand iba v pripadoch, pri ktorych je k dispozicii obmedze-
né mnoZzstvo DNA.

4 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLL Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.
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Obrazok 4 V ére pred automatizovanymi robotmi bol base-calling vykonavany manualne na
elektroforéznom zelé

Primer for

replication Strand to be uquenced

Pramen: WINNICK, E. DNA Sequencing Industry Sets Its Sights on the Future. In: The Scien-
tist [online]. 2004-09-27 [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://www.the-
scientist.com/?articles.view/articleNo/15939/title/DNA-Sequencing-Industry-
Sets-its-Sights-on-the-Future/.

STR analyza: krdtke tandemové opakovania (short tandem repeats -
STRs) je metédou najcastejsie pouzivanou pri tzv. DNA fingerprintingu
(odbere ,odtlackov prstov”“). Tento spésob analyzy md svoj zdklad v PCR
(vid' niZsie), ked’Ze vyuZiva krdtke sekvencné opakovania 2 aZ 4 pdrov nuk-
leotidov. Prostrednictvom STR je teda analyzovany pocet opakovani na ur-
citom mieste DNA vidkna.5

mtDNA

Za takychto okolnosti sekvenacia hypervariabilnych tsekov mitochon-
dridlnej DNA (mtDNA, Obrazok 2) napomaha identifikacii os6b po ma-
ternalnej linii (pripady, kedy neexistuje priamy pribuzny, ale len sturo-
denci) a vztahy medzi r6znymi vzorkami nuklearnych kyselin.

5 DNA Fingerprinting Methods [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://www.fin-
gerprinting.com/dna-fingerprinting-methods.php.
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V molekuldrnej biolégii polymerdzovd retazovd reakcia (polymerase
chain reaction — PCR) je in vitro technikou pouZivanou na exponencidlnu
replikdciu krdtkych tisekov DNA. Tymto sa dosiahne dostatocny pocet mo-
lekiil, ktoré je mozné zviditelnit pri pouZiti vhodnej techniky aj volnym
okom. Prehl'ad PCR techniky: 1. Denaturdcia: na tivod st vlidkna DNA dena-
turované pri vysokej teplote (94 °C), pri ktorej st prerusené vizby medzi
komplementdrnymi nukleotidmi. 2. Annealing: v druhom kroku sa roztok
ochladzuje za pritomnosti dvoch oligonukleotidovych primerov (umelo syn-
tetizovanych krdtkych Specifickych komplementdrnych sekvencii, zvycajne
pocitajucich 18 - 25 bdz), z ktorych jeden, tzv. ,forward®, sa viaZe na vidk-
novsmere 5’ - 3, ,reverse” zase na druhé v opacnom smere. Toto prebieha
pri tzv. ,melting” teplotdch v rozmedzi 50 - 72 °C. 3. Extenzia: treti krok je
charakterizovany zapojenim sa enzymu polymerdzy, ktory za pritomnosti
nukleotidov (4, C, T, G) kopiruje podla origindlu vidkna DNA novil képiu
v kazZdom cykle. Po riom je roztok ochladeny, ¢o napomdha 4. Renaturalizd-
cii vidken pdvodnej a novych retazcov DNA. Cely proces, ktory trvd pribliZ-
ne 5 mintt, je mozné vdaka automatizdcii a podla potreby opakovat’ zvy-
Cajne 25 - 35 krdt. Po tridsiatich cykloch, napriklad, je v roztoku pritom-
nych 1 073 741 823 novych molekul cielovej DNA.®

Jednym z najfantastickejSich prikladov forenznej analyzy mtDNA bo-
la nepochybne identifikacia pozostatkov ruskej kral'ovskej rodiny popra-
venej v roku 1918. ,Klasickd“ Sangerska metdda sekvenacie (Obrazok 4)
je vSsak mimoriadne pracna a ekonomicky naroc¢na, zvlast bertc do avahy
vel'kost (16 kb) a mnoZstvo vzoriek mtDNA ¢o i len v jedinej bunke.

Sekvenacia celého I'udského genému (whole genome sequencing -
WGS)

Vysokokapacitné SGS technolégie tento proces nesmierne zjednodusuju.
Vjednej zo sticasnych stadii bola pouzita sekvenacia druhej generacie do
velkej ,hibky“ (priemerne 16 700-krat bol pre¢itany ten isty geném) pri
identifikacii heteroplazmatického (liSiaceho sa v rdmci mitochondrii tej
istej bunky) umiestnenia nukleotidov na drovni normalnej mtDNA, ako aj
somatickych variacii v rakovinovych bunkach (Obrazok 5). Tato analyza
preukazala, okrem iného, rozdiely medzi mtDNA pochadzajuicej z roznych
organov toho istého individua. Takyto nalez mdze mat vyznam pri fo-
renznej analyze, ked'Ze referencna vzorka moze mat pévod v inom tkani-

6 PCR at a Glance. In: Scienceray [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://scienceray.
com/biology/pcr-at-a-glance/.
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ve ako vzorka evidencna. V kazdom pripade bolo argumentované, Ze po-
mer chyb pri tomto konkrétnom spdsobe analyzy bol prili§ vysoky na to,
aby splial kritéria a prisne $tandardy vyZadované pri forenznych pripa-
doch. Kritika vyplyvala z porovnania identifikovanych mutacii a fyloge-
nézy mtDNA zostavenej v PhyloTree projekte. Z daného porovnania vy-
plynulo, Ze SGS analyza nedokazala zachytit priemerne pat mutacii na
kazdt bunkovi radu. Pomer chybnych nacitani nukleotidovych baz je te-
da vyssi pri SGS v porovnani so Sangerskou analyzou, aj ked v jednej
z najaktuélnej$ich $tadii bol zvy$enim ,hibky* analyzy (poétu preéitani
kazdého jednotlivého tiseku DNA) dokazany pri sekvenacii mtDNA sto-
deviatich individui nepatrny rozdiel iba na piatich poziciach. Vsetky ne-
rovnaké vysledky boli ndsledkom problémov vyvolania baz (base calling)
softvéru Sanger. Takisto je mozné uskutocnit dodatoc¢né filtrovanie kvali-
ty dat pochadzajtcich z SGS.”

Hoci $tandardna typizacia STR poskytuje dostatocnt diskriminac¢nu
,silu“ (schopnost) pri vacsine aplikacii, pouzitim large-scale (Sirokopas-
movej - tj. neobmedzenej iba na urcité useky) sekvenacie je mozné do-
siahnut mnohé zlepSenia forenznych analyz.

Napriklad, za pomoci priamej sekvenacie je mozna identifikacia jed-
nonukleotidovych polymorfizmov (Single Nucleotide Polymorphisms -
SNPs; podobne, ako v pripade mutacie, sa jedna o ndhradu jednej bazy,
na rozdiel od ktorej frekvencia v populacii presahuje 1 %.) vramci ¢i
v blizkosti STRs, ¢im je mozné zvysit potencial analyz medzi pribuznymi.
Mimoriadne zaujimavou sa javi byt moznost nahrady STRs za informa-
tivnejsie markery, objavené prave pri velkoplosnej sekvenacii. Snad’ naj-
vacsim problémom, s ktorym sa bude musiet moderna forenzna genetika
vysporiadat, je prave ,zastaranost” databaz, ktoré su zaloZené na STR
profiloch. Z mnohych pripadov sa forenzné vzorky pre opatovnu (pres-
nejsiu) analyzu nezachovali. Nanestastie, dneSna SGS technoldgia nie je
kvoli prili$ nizkej rozliSovacej schopnosti STRs vel'mi vhodn4, preto bude
nutné vynaloZit nesmierne usilie pri nahradzani STR genotypizacie sek-
venaciou druhej generacie, ¢i uz pri update databazach, ako aj pri zbiera-
ni redundantnych informacif o genotypoch v nadchadzajicej prechodnej
faze.8

7 MEYERSON, M, S. GABRIEL a G. GETZ. Advances in Understanding Cancer Genomes
through Second-Generation Sequencing. Nature Reviews Genetics [online]. 2010, vol. 11,
no. 10, s. 685-696 [cit. 2014-02-03]. ISSN 1471-0064. Dostupné na: http://www.nature.
com/nrg/journal/v11/n10/full/nrg2841.html.

8 Ibidem.
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Obrazok 5 Zachyt, sekvenacia a porovnanie DNA pochadzajicej z mutovaného (karciném)
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Pramen: MEYERSON, M., S. GABRIEL a G. GETZ. Advances in Understanding Cancer Ge-
nomes through Second-Generation Sequencing. Nature Reviews Genetics [online].
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2010, vol. 11, no. 10, s. 685-696 [cit. 2014-02-03]. ISSN 1471-0064. Dostupné na:
http://www.nature.com/nrg/journal/v11/n10/full/nrg2841.html.

Vyhody, ktoré poskytuje SGS, pokial ide o analyzu degradovanych
vzoriek pritomnych vo vel'mi malych mnozstvach, zjednodusenie labora-
toérnych procedur, vacsie mnozstvo ziskanych dat, ako aj presnejsie urce-
nie variabilnych oblasti si argumentmi, ktoré jednoznacne hovoria
v prospech SGS pri forenznych analyzach.

Chromozomy Y

V d’alSej z aktualnych studii boli prostrednictvom SGS analyzované muz-
ské chromozémy Y, medzi ktorymi bol rozdiel 13 generacii. Pre kazdua
generaciu bola objavena priblizne jedna mutdcia, takze je mozné extrapo-
lovat a predpokladat, Ze kazdy jednotlivy chromozém Y je odliSitel'ny
prostrednictvom sekvenacie.?

Tento vysledok je prisl'ubom pre forenzné aplikacie, kedze Y-STRs
pouzivané na identifikaciu pachatel'ov muzov v ramci vzoriek obsahuju-
cich stopy viacerych individui, i napriek sicasnému rychlemu rozvoju
a pokroku v rozliSovani siborov znakov, maju relativne nizku rozliSova-
ciu schopnost medzi blizkymi pribuznymi. V ostatnych rokoch asocia¢né
Studie celého genému (Genome-Wide Associacion Studies - GWAS) pri-
niesli moZnosti rozoznania SNPs, pomocou ktorych je pravdepodobna
predpoved etnickej prislusnosti, ako aj vyzorovych znakov. Forenzny
vyznam takychto predpovedi poskytuje ohromujuici potencial identifika-
cie pachatela (nardzajici na legislativne problémy) bez potreby refe-
rencnej vzorky. Mnohé z fenotypovych (fenotyp = genotyp + prostredie)
znakov, vratane farby oci, vlasov a odtienla pokozky, je uZ dnes moZné
predpovedat s 80 - 90 % presnostou. Predvidanie napr. telesnej hmot-
nosti avysky je predbeZne menej presné. Aj v ramci prave uvedeného
pouzitia je mozné prostrednictvom sekvenacie genému in toto zvysit
Specificitu analyz (predovsetkym) vd'aka informaciam (datam) tykajicim
sa markerov, ktoré nie st obsiahnuté na genotypizujtcich ¢ipoch.10

9 BERGLUND, E. C, A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

10 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223; a ODLEROVA, J. Vyuzitie Y-STR polymorfizmov
vo forenznej praxi. In: Pokroky v kriminalistike 2005. 1. vyd. Bratislava: Akadémia Policaj-
ného zboru v Bratislave, 2005, s. 123-134. ISBN 80-8054-359-3.
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Novovyvijané systémy schopné citania dlhych (tzv. ,Sirka“) usekov
DNA z jedinej bunky (sekvenacia tretej generacie - Third Generation Se-
quencing - TGS) budd mimoriadne uzito¢né pre forenznu genetiku. Typi-
zacia dlhych fragmentov umoZzni priamo urcit haploskupiny mitochon-
dridlnej DNA za pritomnosti mnohych variantov v ramci jednej analyzy.
TGS ul'ahdi takisto identifikaciu viacerych jednotlivcov (donorov) v zmie-
sanych vzorkach.1!

Dal$ou z atraktivnych moZnosti pri nardbani s kontaminovanymi
vzorkami je ich obohatenie o l'udsky alebo mtDNA materidl, vyuzivajic
tzv. zachyt (target capture) ciel'ovej vzorky, podobne ako DNA. H. Nean-
derthal bol obohateny v kontaminovanych vzorkach za pouzitia ,vychy-
tavania za pomoci extenzie primerov“, ¢i zachytu za pomoci ,arrays*
(mikrocipov).12

Inzeréno-dele¢né polymorfizmy (indels)

Indels st polymorfizmy tykajtice sa dizky retazca, ktoré si vytvorené vlo-
Zenim alebo vynatim segmentov DNA v rozsahu jedného az niekolkych
stoviek nukleotidov. Podobne, ako v pripade STRs, ovplyviiuju indels vel'-
kost fragmentov aje mozZné ich typizovat prostrednictvom kapilarnej
elektroforézy. Takisto ako SNPs, st bialelické a maju presne definovanu
variabilitu kratkych intervalov pre alelu. Kombinaciou niektorych z po-
zadovanych vlastnosti STRs a SNPs indels moézu v urcitych pripadoch
premostit medzeru medzi uz Standardizovanymi stratégiami. Samozrej-
me, st hojne rozloZzené pozdiZ celého genému a maji aj $tatisticky vyz-
namnu frekvenciu rozdielnych aliel medzi populaciami. NavySe mozu byt
analyzované prostrednictvom amplifikdcie kratkych usekov (kratkych
amplikénov), ¢im dovoluji vysokokapacitné mnohopocetné Sirokospek-
tralne analyzy, ako aj zvySenie moznosti ispeSnej amplifikacie vel'mi de-
gradovanych vzoriek DNA. Jeden zposlednych multiplexov zahfiia
38 bialelickych indels markerov, ¢im predstavuje délezitu a i¢innu alter-
natfvu pre SNPs a STRs.13

11 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

12BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative
Genetics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

13 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.
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Haploblok

Dal$ou z tried forenznych markerov uvedenych do praxe iba v nedavnej
minulosti je tzv. blok haplotypu. Pod pojmom haplotyp sa rozumie kom-
binicia aliel na viacerych miestach (locus, -i), ktoré st prendSané gene-
racne spolu na tom istom chromozdéme. Ludsky geném je tak organizova-
ny vo viacerych ,blokovanych” segmentoch, oddelenych rekombinacnymi
bodmi (recombinant hotspots = miesta, na ktorych prichadza k rekombi-
nacii (premiesaniu) s vy$Sou pravdepodobnostou). Tieto loci predstavuju
priblizne 60 % vSetkych rekombindcii vI'udskom genéme, pricom zabe-
raju priblizne len 6 % z celkovej dizky. Tym padom je geneticka variabili-
ta medzi réznymi (aj pribuznymi) individuami désledkom haplotypov
(markerovych setov) skor ako jednotlivych variantov. Set markerov
oznacuje blokovanu oblast (haploblok) a kazdy z haploblokov méze ob-
sahovat mnohé z moznych haplotypov, v zavislosti od kombinacie aliel
na kazdom SNP. Haplotypy pozorované na urovni populdcie maju vacsi
diskrimina¢ny potencial (DP) v porovnani s jednotlivymi SNPs obsiahnu-
tymi v bloku. Teoreticky je kazdy jeden haploblok v DP ekvivalentny STR
markeru. Pozorovany haplotyp bude teda analégom aliel na jednotlivych
STR loci. Podl'a Novelli et al. (autorov jednej z predl6h), hoci tato trieda
markerov nie je vhodna na testovanie identity vd'aka mnoZstvu jednotli-
vych markerov na testovanie, nizka heterozygozita i vysoky koeficient
kriZenia (t.j. nizka heterogenita populacie) je mimoriadne vhodnou po-
mockou pri odhade etnickej prislusnosti neznamych vzoriek a pri analyze
pribuzenstva.l4

Mikrobialne vzorky

V porovnani s l'udskymi vzorkami, pri ktorych je zvycajne postacujici
obmedzeny subor predurcenych markerov DNA, vzorky mikrobialnych
nuklearnych kyselin su d'alSou z vyziev forenznej genetiky, ked’ze marke-
ry su vacSinou nezndme a Specifické pre jednotlivé pripady. Toto podo-
dvetvie forenznych analyz sa donedavna opieralo o Sangerskd sekvena-
ciu. Tak to bolo napriklad aj v pripade urcenia pévodu baktérif, ktoré boli
pouzité v neslavne znamom pripade utoku antraxom (baktériou slezinnej
sneti) na USA v roku 2001. Pri rieSeni daného pripadu boli z tisicov kol6-
nii manudlne vybrané pre nacitanie sekvencie celého genému (Whole

14 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.
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Genome Sequencing - WGS) tie, ktoré sa morfologicky mierne odliSova-
1i.15

Na zaklade identifikovanych polymorfizmov boli navrhnuté styri tes-
ty, ktoré boli pouzité pri screeningu viac nez tisicky vzoriek izolovanych
z roznych laboratorif.

Vroku 2001 predstavoval kazdy gendm antraxu cenu priblizne
140 tisic USD. Na porovnanie, pri nedavnej analyze Styroch kmenov Ba-
cillus anthracis pomocou systému SOLiD bola cena reagentov nizsia ako
1000 USD za jeden geném. Pridrziavajiic sa manudlu pristroja Illumina
HiSeq 2000, priblizne 300-nasobné pokrytie 384 rozli¢nych B. anthracis
kmenov je mozné uskutocnit v priebehu jediného experimentu za cenu
reagentov nizsiu ako 50 USD v prepocitani na jeden geném.16

Sekvenacia jedinej molekuly DNA

Niekedy sa oznacuje aj ako sekvendcia tretej generacie. Nepredpoklada
amplifikaciu predchadzajicu samotnej sekvenacii vzorovej molekuly.
Tieto technolégie vyZaduju zdokonalenie kvantitativnej presnosti elimi-
nujucej rizika vzniknuté skreslenim pocas pripravy kniznic na sekvena-
ciu. Tato generacia dovoluje aj priame urcenie sekvencii RNA, zistovanie
chemicky modifikovanych baz (napr. metylovanych), ako aj ,Citanie“ dlh-
Sich retazcov. Posledné z menovanych je uzitocné najma pri projektoch
sekvenacie de novo, ako aj pri experimentalnom urcovani fazy (urcenie
pritomnosti aliel na tom istom chromozdéme), namiesto dnes pouZzivané-
ho Statistického prirad’'ovania fazy.1”

V systéme od Helicos Biosciences (Cambridge, MA, USA)!8 Heliscope
Single Molecule Sequencer poly(dT) oligonukleotidové primery su pri-
pevnené v prietokovej komore a knim st pripevnené templaty s po-
ly(dA)koncami. V kazdom cykle je pridany a polymerazou inkorporovany
jeden reverzibilne fluorescentne oznaceny nukleoid, potom sa sklicko
zobrazi a omyje, pricom farebnd etiketa je odstranena. Tato technolégia

15 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.

16 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

17 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

18 Helicos BioSciences [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://www.helicosbio.com/.
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vygeneruje priblizne 35 Gb pre kazdu sekvenciu pri priemernej dizke
35 nukleotidov.1?

Pacific Biosciences (Menlo Park, CA, USA)20 vyvinula systém, ktory
nazvala sekvendcie jedinej molekuly v redlnom c¢ase (SMRT - Single Mo-
lecule Real Time), za pouzitia polymerazy DNA upevnenej na sklenom
povrchu nukleotidov oznacenych fluorochrémami, ktoré sa odstepuju za-
roven s inkorporaciou samotnych nukleotidov. Sekvenacna reakcia sa tak
odohrava v tzv. nulovom moéde vinovo-riadenom nanosStruktirovanom
teste. Inkorporiacia svetelne oznacenych nukleotidov sa monitoruje v re-
alnom case, ¢o dovol'uje velmi kratke Casy jednotlivych testovacich kol.
Pomocou tejto technoldgie sa ziskali sekven¢né dizky viac ako 1 000 baz.
Vysoky pomer chyb a nizky vykon, aktudlne obmedzeny na 0.1 Gb, st jej
nevyhodou. Tento systém sa uspesne pouZil pri rychlej analyze druhov
Vibrio cholera pri prvom haitskom prepuknuti epidémie.?!

Mnohé nové technolégie pre sekvenacie jednej molekuly st vo vyvoji.
Nanopore Sequencing Technologies (Oxford Nanopore, Oxford, UK),22
NABsys (Providence, RI, USA)23 su zalozené na priamej detekcii priro-
dzenych elektrochemickych rozdielov medzi nukleotidmi a nevyZaduju
oznacovanie fluorescentmi. Starlight System (Life Technologies) dispo-
nuje technoldégiou v redlnom case s pouZitim quantum-dot-labeled poly-
merazy a osobitne oznacenych fosforeskujucich nukleotidov. Dnes eSte
nie je celkom jednoznacné, ktory z principialne rozli¢nych systémov, co
sa tyka reakcie i detekcie, vyvijanych v radmci tretej generacie sekvenacie
jadrovych kyselin, dosiahne kapacitu a presnost pozadovanu kazdoden-
nymi aplikdciami ,real life“.24

19 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

20 Pacific Biosciences [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://www.pacificbioscien-
ces.com/.

21 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.

22 Oxford Nanopore Technologies [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: https://www.
nanoporetech.com/.

23 Nabsys [online]. [cit. 2014-02-03]. Dostupné na: http://www.nabsys.com/.

24 BERGLUND, E. C., A. KIIALAINEN a A.-Ch. SYVANEN. Next-Generation Sequencing Tech-
nologies and Applications for Human Genetic History and Forensics. Investigative Genet-
ics. 2011, vol. 2, no. 23. ISSN 2041-2223.
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Iné biomakromolekuly v ramci identifikacie

»Liezol mi v noci do spalne zlodej cez otvorené stresné okno, ked' tu zrazu
mu kvapol hlien z nosa na rimsu, a tak sa prezradil.“ V pripadoch, ked’ nie
je k dispozicii geneticky materidl, forenzné laboratérium musi pracovat
so stopami obsahujucimi iné makromolekuly pouZzitel'né na identifikaciu
pachatela. Jednymi z nich su proteiny, ktorych terciarna (priestorova)
Struktdra zavisi o.i. od poradia aminokyselin v retazci. Ta je odhalitel'na
pomocou mnohych technolégii: magnetickd rezonancia, hmotnostna
spektrometria, X-rays ¢i modernejsie pristroje, ktoré si schopné rozliso-
vat tzv. ,arrangement” proteinov. Za pomoci softvérového modelovania
je mozné postupne z informacii o 3D rozloZeni jednotlivych podjednotiek
zistit primarnu Strukturu bielkovin. T4 je menej jedine¢na ako zloZenie
tripliet DNA (pripominame, Ze niektoré z dvadsiatich aminokyselin mozu
byt kodifikované viacerymi kombinadciami trojic nukleotidov), ale za
predpokladu, Ze analyzujeme dostatocny pocet aminokyselin, tieto mézu
mat’ vypovednud hodnotu o identite.25

Obrazok 6 3D modely najjednoduchsej z aminokyselin Glycinu (A), retazca aminokyselin
(tzv. sekundarnej Struktiry proteinu - B), ako aj terciarnej struktury enzymu (C)

Prameri: S vd'akou Mgr. Jakubovi Kollarovi z Farmaceutickej fakulty Univerzity Komenské-
ho v Bratislave.

25 STRAUS, J. et al. Kriminalistickd technika. 2. rozsit. vyd. Plzen: Ales Cenék, 2007. 430 s.
ISBN 978-80-7380-052-9.
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Forenzna analyza anorganickych stop nie je predmetom tohto pri-
spevku.

Vyuzitie analyzy DNA pre identifika¢né tcely

Analyza DNA predstavuje velmi Ucinny ndastroj pri identifikacii osob.
Kriminalisticka geneticka expertiza dnes patri medzi pomerne Casto vyu-
zivané identifikacné metddy. Vyuzivanie tejto metddy pri vySetrovani
trestnej Cinnosti sa rozsirilo vd'aka neustdlemu technickému pokroku,
unifikacii molekularnych genetickych identifikacnych metéd aich po-
merne vysokej presnosti. Identifikacné skiimanie 'udskej deoxyribonuk-
leovej kyseliny (DNA) vedie za optimalnych podmienok az k individual-
nej identifikacii cloveka. Pre ucely skimania DNA a naslednej identifika-
cie Cloveka mozu byt vyuzité rozne biologické stopy, napr. krv, ejakulat,
kosti, vlasy a pod. Z trestnopravneho hl'adiska je nutné zdoraznit, Ze in-
formacie ziskané metédami forenznej genetiky mozu byt podkladom pre
rozhodnutie pri odhal'ovani a vySetrovani trestnej ¢innosti len vtedy, ak
boli zaistené a zabezpecené orgdnom Cinnym v trestnom konani len za-
konom stanovenym sposobom. NajcastejSim sposobom zaistenia stdp je
obhliadka, ¢i uz obhliadka miesta Cinu, veci alebo prehliadka tela osoby.
Stopy za ucelom genetického skimania je mozné zaistit' aj na veciach,
ktoré boli zaistené zaistovacim tkonom. Samotné zaistenie biologickych
stop z tychto predmetov je vykonavané prislusnymi technikmi krimina-
listicko-expertizneho Ustavu. Nasledne po zaisteni stop, krokom ¢islo dva
je zaistenie porovnavacich materialov za ti¢elom zistenia totoZnosti oso-
by. Za zistovanie totoZnosti osoby sa povazuje kazdé objasfiovanie sme-
rujdce k identifikacii osdb, ktoré sa zdrZiavali na mieste ¢inu, teda aj ur-
Covanie, komu patria odtlacky prstov najdené na mieste ¢inu. Do uvahy
prichadza okrem odobratia daktyloskopickych odtlackov aj odber krvi ¢i
biologického materidlu za ticelom genetického skimania. Dékazy pro-
strednictvom metdd forenznej genetiky su ziskavané formou odborného
vyjadrenia alebo znaleckého posudku.26

Srozvojom metdd, ktoré umoZnili zapis a porovnavanie vysledkov
analyz DNA v alfanumerickej podobe (DNA profil), sa objavila myslienka
vytvorenia databaz DNA v zaujme ul'ahc¢enia prace policie pri vySetrovani
trestnej ¢innosti. Rada Eurépy prijala Odporudcanie ¢. R (92) Vyboru mi-
nistrov ¢lenskym Statom o vyuzivani analyzy deoxyribonukleovej kyseli-

26 KOZINA, J. Pravni aspekty vyuZiti analyzy DNA pro identifikaéni ucely. Kriminalistika.
2011, ro¢. 44, ¢. 1,s. 27-38. 1SSN 1210-9150.
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ny (DNA) v ramci systému trestnej justicie, na zaklade ktorého je mozné
vyuzivat analyzu DNA pre vySetrovanie trestnych Cinov bez ohl'adu na
ich zavaznost. Sucasne je potrebné uviest, Ze v ¢l. 8 pozaduje likvidaciu
vzoriek DNA a z nej odvodenych informacii, akondhle nebudu d’alej po-
trebné pre ucely, na ktoré boli pouzité. Zaroven vSak predpoklad3, ze vy-
sledky analyzy DNA a z nej odvodené informacie mozu byt uchované, ak
bol dotknuty jednotlivec odsudeny za zavazné trestné Ciny ohrozujice
zZivot, zdravie alebo bezpecnost o0s6b. Pre takéto pripady musia vnutro-
Statne pravne predpisy stanovit presni dobu uchovavania. V Slovenskej
republike zakon ¢.417/2002 Z.z. o pouzivani analyzy deoxyribonukleo-
vej kyseliny na identifikdciu oséb upravuje v § 8 likvidaciu udajov z data-
bazy po uplynuti 100 rokov od narodenia dotknutej osoby.2?

Etické problémy

Je zrejmé, Ze zo samotnej podstaty kriminalistickych evidencii vyplyva
poziadavka dlhodobého uchovavania informdcii v nich obsiahnutych,
ktord sa dostava do konfliktu s ochranou l'udskych prav, najma prava na
sukromie. NajdoleZitejsim hl'adiskom, ktoré sa tyka l'udského prava na
sukromie, je zadrzanie vzoriek DNA alebo jej profilov na dobu neurdcitu.
V suCasnosti Narodné databazy DNA obsahuju priblizne 5 miliénov osob-
nych profilov a/alebo vzoriek DNA. Hoci uzito¢nost uchovavania samot-
nych vzoriek DNA, okrem profilov, je diskutabilna aj v pripade odstude-
nych pachatel'ov, osobny nazor autorov jednej z predloh je, Ze v pripade,
Ze sa jedna o STR profily, st nesmierne potrebné pre pripad spochybne-
nia/dodato¢ného dokazovania €i pri aktualizacii prostrednictvom novych
molekularnych technik, ktoré eSte mozu byt vyvinuté v budtcnosti.28 Au-
tori veria, Ze maju rieSenie pre etické problémy, ktoré nastolilo zavedenie
avyvoj NDNAD. Osobitne je potrebné, aby sa NDNAD (Narodné databazy
vzoriek DNA) riadili pravnymi predpismi, ktoré respektuju dohovory
o 'udskych pravach.z?

27 KRAJNIK, V. et al. Kriminalistika. 1. vyd. Bratislava: Akadémia Policajného zboru v Brati-
slave, 2005. 356 s. ISBN 80-8054-356-9.

28 GIARDINA, E., A. SPINELLA a G. NOVELLI. Past, Present and Future of Forensic DNA Typ-
ing. Nanomedicine. 2011, vol. 6, no. 2, s. 257-270. ISSN 1748-6963.

29SIMOVCEK, 1. et al. Kriminalistika. 1. vyd. Plzefi: Ale§ Cenék, 2011. 405 s. ISBN 978-80-
7380-343-8; a SABO, M. a T. HAJDUKOVA. Identifikicia po¢tu pachatel'ov analyzou DNA.
Kriminalistika. 2012, ro¢. 45, ¢. 2,s. 142-147. ISSN 1210-9150.
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Zaver

Vyvoj analyz DNA pre forenzné ucely prekonal v pomerne kratkej dobe
rapidne zmeny v sposobe vykonavania a vyhodnocovania analyz. V histo-
rickom kontexte i$lo o metédy oznacované skratkami RFLP, PCR ¢i v su-
Casnosti STR. V ¢lanku rozpracované najmodernejsie technolégie tzv. se-
cond generation sequencing predpokladaju desifrovanie celého genému
jedinca, preto st omnoho komplexnejsie a iplné, v porovnani so starSimi
metddami. Predmetna metdéda predstavuje revolucny krok v analyze
DNA. Prinos nasho prispevku vidime najma v zhrnuti jednotlivych metdéd,
ktoré su v sucasnosti k dispozicii v sidnej genetike, ako aj v nacrtnuti
moznych smerov, ktorymi sa bude uberat sidna genetika v buddcnosti.

Uvedomujeme si, Ze analyza DNA predstavuje mimoriadne Gc¢inny
nastroj pri identifikacii os6b. Vyuzivanie kriminalistickej genetickej ex-
pertizy pri vySetrovani trestnej ¢innosti sa rozsirilo vd'aka neustidlemu
technickému pokroku, unifikacii molekuldrnych genetickych identifikac-
nych metdd aich pomerne vysokej presnosti. Nakolko identifika¢né
skimanie I'udskej deoxyribonukleovej kyseliny (DNA) vedie za optimal-
nych podmienok aZ k individualnej identifikacii ¢loveka, povazujeme ne-
ustale napredovanie v poznatkoch analyz DNA za nevyhnutné.

Pod'akovanie: Autori by sa radi podakovali Emilianovi a Ann-Christine,
autorom predI6h, za dovolenie prekladu i adaptdcie, ako aj pani Mgr. Jane
Odlerovej, vediicej Oddelenia bioldgie a genetickej analyzy, Odbor prirodo-
vedného skiimania a kriminalistickych analyz, Kriminalisticky a expertizny
ustav PZ SR, za konstruktivne a kritické pripomienky k prispevku. Takisto
d'akujeme pani PhDr. Eve Risovej za trpezlivost’ pri jazykovej tiprave.
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