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FUREDI SANDOR

A magyarorszagi biiniigyi DNS-profil nyilvantartas
talalatkeresési modszerének fejlesztése

Absztrakt

Az igazsagiigyi DNS-vizsgalatok érzékenységének az elmult évtizedben
megvalosult folyamatos ndvekedése a Nemzeti Szakeértdi és Kutaté Koz-
pontban is lehetévé tette nagyon kis mennyiségi, akar latens vagy bomlott
bioldgiai anyagmaradvanyok rutinszer(i szakértdi vizsgalatat. A kirendeld
hatésagok részérdl is egyre nagyobb az igény az ilyen tipusu, példaul érin-
tési, érintkezési, megragadasi nyomok DNS-elemzésére. Ugyanakkor az is-
meretlen személyi eredetic DNS-profilok egyre nagyobb hanyada a biin-
iigyi nyilvantartdsunkban jelenleg automatikusan nem kerestethetd. Ennek
f6 oka az, hogy a nyilvantartasi szoftveriink (CODIS) kizarolag csak a
DNS-profilalkot6 tulajdonsagok (allélok) szamszeri egyezését vizsgalja.
Az éltalam kidolgozott Ujszerli eljarassal a taldlatkeresés é€s -hitelesités
modszerét tovabbfejlesztettem oly modon, hogy az elemzés mar nemcsak
az allélszamok egyezését, hanem az egyezést mutato alléltulajdonsadgok né-
pességben valo eléforduldsanak gyakorisagat és az allélok intenzitasat is
vizsgalja. E valoszinliségi alapt (probabilisztikus) talalatkeresési modszer
alkalmazasdval a nyilvantartdsba keriild ismeretlen, egy vagy tobb sze-
mélytdl szarmaz6 DNS-profilokra kapott, személyazonosit6 CODIS-tala-
latok szamat jelentésen meg lehetett novelni.

Kulcsszavak: blintigyi DNS-vizsgalat, tobbszemélyi eredetii (kevert) bio-
l6giai anyagmaradvanyok, DNS-profil nyilvantartas, talalatkeresés

Abstract
The steady increase in the sensitivity of forensic DNA analysis over the
past decade has also enabled routine forensic testing of very small amounts
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of even latent or degraded biological traces at the Hungarian Institute for
Forensic Sciences. There is also an expanding demand from the authorities
for DNA analysis of this type of evidence, e.g. touch, contact, grasp samp-
les. However, an increasing proportion of unidentified DNA profiles are
currently not automatically searchable in our criminal records. The main
reason for this is that our databasing software (CODIS) only checks for
numerical matches of DNA profile characteristics (alleles). The presented
novel procedure for searching and validating matches now also looks at the
peak intensity and the population frequency of matching alleles. By app-
lying this probabilistic searching method, the number of CODIS matches
obtained for unknown single source and mixed DNA profiles could be sig-
nificantly increased.

Keywords: forensic DNA analysis, mixed biological traces, DNA data-
base, database search

Bevezetés

A Renddrség Tudoményos Tanacsanak 2023. évi palyazatan II1. helyezést
elért palyamilivem szerkesztett valtozatat tartja a kezében vagy latja a kép-
ernydjén a Tisztelt Olvasd. Formai okoknal fogva és a gordiilékenyebb ol-
vashatosag érdekében az igazsagiligyi DNS-profil vizsgalatok és a magyar-
orszagi DNS-profil nyilvantartasok bemutatasarol szolo fejezeteket e tanul-
many fiiggelékébe helyeztem at. A fliggelék tanulmanyozasa segitheti a la-
ikus olvasot a {6 szovegben hasznalt szakkifejezések, szakmai fordulatok
értelmezésében.

Az igazsagiigyl DNS-vizsgalatok érzékenységének az elmult évtizedben
megval6dsult folyamatos novekedése a Nemzeti Szakértdi és Kutatdo Koz-
pontban (NSZKK) is lehetdvé tette nagyon kis mennyiségii, akar szabad
szemmel nem lathat6 (latens) vagy bomlott bioldgiai anyagmaradvanyok
rutinszerll szakértd1 vizsgalatat. A kirendeld hatosdgok részérdl is egyre
jobban ndvekszik az igény az ilyen tipusu, példaul érintési, érintkezési,
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megragadasi nyomok DNS-elemzésére. A vizsgalt blinjeltargyak sokszor
tartalmaznak mar a blincselekmény el6tt rajuk keriild, tigynevezett hattér
vagy rendszeres hasznaloi DNS-t is (Gill et al., 2020). Ezek miatt azonban
a szakértOi vizsgalatra keriild biologiai anyagmaradvanyok jelentds részé-
bdl egyre ndvekvo aranyban rossz mindségii egyszemélyi, illetve tobb sze-
mélytél szarmaztathatd (igynevezett kevert) DNS-profil mutathato ki. En-
nek megfeleléen az ismeretlen személyi eredetti DNS-profilok egyre na-
gyobb hanyada a blinligyi nyilvantartasunkban jelenleg automatikusan nem
kerestethetd. Ennek f6 oka, hogy a nyilvantartasi szoftveriink (CODIS)
(URL1) kizérélag csak a DNS-profilalkoto tulajdonsagok (allélok) szam-
szerli egyezését vizsgalja. Az ilyen tipust egyszer( keresés azonban rossz
mindségl, illetve kevert bioldgiai anyagmaradvanyok esetén nagyon sok
véletlen (téves) egyezéssel jarna egylitt, amely problémara az Europai Fo-
renzikus Intézetek Halozatanak (ENFSI) jelenleg érvényben 1év6 szakmai
ajanlasa (URL2) is felhivja a figyelmet. A téves talalatok varhatdo magas
gyakorisaga miatt a nyilvantartasunkban sem a multban, sem jelenleg rossz
mindségll egyszemélyi, illetve tobbszemélyi ismeretlen DNS-profilra, pro-
filkomponensre nem végeztiink és nem végziink automatikus talalatkere-
sést. A probléma megoldasa érdekében az elmult évtizedben a szakteriilet
kutatoi kidolgoztak és folyamatosan fejlesztenek olyan modszereket, ame-
lyek a taldlatkeresés soran mar nemcsak az allélszdmok egyezését, hanem
az egyezést mutatd alléltulajdonsagok népességben vald eléfordulasanak
gyakorisagat is vizsgaljak (Bright et al., 2014; Benschop et al., 2017; Tay-
lor et al., 2021). Ezen mddszerek alkalmazasa soran minél ritkabb allélokat
érint egy talalat, értelemszeriien annal valdszinlibb a szarmazas valddisaga,
¢s igy az ilyen egyezés — mint a legvaloszinlibb — a taldlati lista elejére
keriilhet. E valosziniiségi alapu talalatkeresési modszerek [példaul Smart-
Rank (Benschop et al., 2017)] felhasznalhatosagat mar az elébb hivatkozott
ENFSI-ajanlas is emliti. Jelenleg az NSZKK Genetikai Szakértoi Intézeté-
ben két olyan szoftverrel rendelkeziink {Familias (URL3), DNAXxs
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nevezett likelihood ratio, LR) alapu talalatkeresésre. A Familias szoftver —
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a rutin rokonsagvizsgalataink alapszoftvere — képes elvégezni a valoszinii-
ségi talalatkeresést félfolytonos (kvalitativ) statisztikai modellii LR-szami-
tassal. Ehhez viszont az sziikséges, hogy mind a vizsgalt tigybdl, mind a
CODIS-bol ki kell exportalni az érintett profilokat, és azokat be kell tolteni
a Familias programba az egyszeri talalatkeresés céljabol. A kevert DNS-
profilok talalatkeresési projektjének elinditasakor meg kellett teremteni an-
nak a lehetéségét, hogy a Familias szoftver kezelni tudja a CODIS-profilo-
kat. Mindezek mellett a statisztikai szamitasokhoz sziikséges populacios
allélgyakorisagi adatbazist is 1étre kellett hozni és folyamatosan bdviteni a
Familias program szamara. Tekintettel arra, hogy a talalatkeresést nagy-
szamu (tobb, mint 200 000) CODIS személyi DNS-profil kozott, tomeg-
szlirésszerlien terveztem elvégezni, a valdsziniisitési alapu taldlatkeresés
ellenére szamolni kellett a véletlen (azaz nem valoés nyomhagyasbol eredo)
egyezések eldfordulasara is. Ezek hatékony kisziirésére lehet felhasznalni
a DNAXs szakértdi szoftver rendszert oly modon, hogy a Familias altal mu-
tatott kvalitativ egyezés a DNAXs-ben kvantitativ LR-statisztik4val is visz-
szaellenOrzésre keriil. Amennyiben az allélintenzitasok figyelembevétele-
vel kapott LR-érték is kellden magasnak bizonyul, illetve a szamitas at-
megy a modellilleszkedési validacids teszten, akkor a beazonositott sze-
mély nyomhagyédsa a genetikai bizonyiték révén megerdsithetd. Ehhez
ugyanakkor a DNAXs szoftver hasznalatat az ENFSI vonatkozo6 legjobb
gyakorlata (URL4) szerint Intézetiinkben verifikalni kellett, amely a tala-
latkeresési tudoményos projekttel parhuzamosan megvalosult (Fiiredi,
2023).

A kevert mintak talalatkerestetési projektjében a vizsgalandd6 DNS-pro-
filok korét két csoportra osztottam. Az egyik csoportba azok a profilok ke-
riltek, amelyeket a bliniigyi DNS-profil nyilvantartasba korabban mar fel-
toltottek. Ennek a nyilvantartotti csoportnak a vizsgalata harmas célt szol-
galt. Az eddig ki nem mutatott egyezések megtalalasan tal kivancsi voltam
arra, hogy az LR-alapu talalatkeresési modszerrel szintén kimutathatok-e
azok az egyezések, amelyeket a CODIS ebben a csoportban mar korabban
beazonositott. Erre a CODIS-ban azért volt lehetdség, mivel ebben a DNS-
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profil csoportban CODIS-talalatkeresésre is alkalmas, egyszemélyi profil-
komponenst tartalmazo, ugynevezett kijelolt keverékek (assigned mixture)
is voltak. A Familias szoftver ugyanakkor az ilyen tipust LR-alapt keres-
tetésben nem tudja figyelembe venni az egyszemélyi DNS-profilkompo-
nenseket, mint tobbletinformaciot, mivel a CODIS-szoftverbdl a profilok
ezzel a tobbletinformacioval nem exportalhatok ki. Amennyiben ennek el-
lenére a Familias program a tobbletinformacio nélkiil is képes megtalalni
azt az egyezést, amit a CODIS kordbban mar kimutatott, akkor ez bizonyit-
hatja a kevert DNS-profilokban a magyarorszagi bliniigyi DNS-profil nyil-
vantartas terhelti DNS-profiljaival elvégzett LR-alapu, tomegszlirés szintii
talalatkeresési modszer alkalmassagat €s 1étjogosultsagat. Tekintettel arra,
hogy a CODIS adatbazisaban nemcsak a kevert DNS-profilok egy része,
hanem a rossz mindségli egyszemélyi profilok sem vesznek részt a folya-
matos ¢és automatikus talalatkeresésben, ezért célul tliztem ki azt is, hogy
az LR-alapt modszerrel ezekre a profilokra is rdkeressek. A rossz mind-
ségii egyszemélyi DNS-profilokban az artefaktumok (az tiigynevezett allél-
kiesés €s -beesés) lehetdsége olyan szintli, hogy ezeket a profilokat az
iigyekben eljard szakértdk a CODIS tipusu 0sszehasonlitasokra alkalmat-
lannak talaltak, és az ennek megfeleld6 CODIS-indexbe kezdeményezték a
nyilvantartas kezeldjénél a profilok adatbazisba vételét. Ahogy azonban a
fliggelékben szerepelt, a fél- és teljesen folyamatos statisztikai modelli ta-
lalatkeresés figyelembe tudja venni az allélbe- és -kieséseket, kimutatva
azokat a részleges egyezéseket is, ahol az 6sszehasonlitasra keriild6 DNS-
profilok az eldbbiekben emlitett okok miatt nem teljesen azonosak.

A kevert mintak talalatkeresési projektjében a vizsgalandé6 DNS-profi-
lok masik csoportjat értelemszeriien a még nem nyilvantartott, részben
vagy teljes egészében ismeretlen személyi eredetii kevert DNS-profilok al-
kottak. Ezek a DNS-profilok ugyan az tigyviteli és laboratdriumi informa-
cidomenedzsel0 szoftverrendszeriink (LIMS) részét képezik 2007 6ta, azon-
ban ezek a profilok nem a CODIS-nak megfelel6 (példaul kevert) indexek-
ben vannak tarolva, hanem azokhoz az ligyekhez vannak csatolva, amelyek
szakértése soran meghataroztak Oket. Tekintettel arra, hogy ilyenforman a
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kerestetésre alkalmas és indokolt, varhatoan nagy szamu kevert DNS-profil
LIMS-bdl torténd kinyerése rendkiviil munka- és idoigényes, illetve a 2019
elott Intézetiinkben vizsgalt azon biiniigyeknek a jelentds része, ahol a leg-
tobb talalat varhat6 (vagyon elleni biincselekmények), mar valdsziniileg el-
éviilt, ezért a vizsgalandé nem nyilvantartott kevert DNS-profilokat tartal-
mazo ligyek korét az Intézetiinkbe 2019-t61 beérkezett ligyekre sziikitet-
tem. Az volt a célkitlizésem, hogy éves bontasban (2019, 2020, 2021 és
2022) dolgozom fel a szoba jové DNS-profilokat és értékelem ki a kapott
talalatokat a Familias és a DNAXS szoftver segitségével.

A vizsgalt DNS-profilok

A vizsgalt DNS-profilok darabszdmra vonatkozo adatait az 1. szamu tabla-
zat mutatja be. A nyilvantartasban 1év6 személyi (terhelti) DNS-profilokat
harom idépontban (2022. 11. 29., 2023. 07. 06. és 2023. 08. 24.) bocsatotta
a nyilvantartds a rendelkezésemre. Lathato, hogy az id6 elérehaladtaval a
nyilvantartasban tarolt személyi profilok szama novekszik. A teljesség igé-
nye miatt az altalam megkapott személyi DNS-profilok egy része tobb, ese-
tenként kiilonbozdé lokuszkészletli valtozatban is megtalalhaté volt a
CODIS-bol kinyert adatsorban. Ezek olyan multiplikdtumok, amelyek
ugyanazoknak a személyeknek kiilonb6zd idépontban és/vagy kiilonb6zo
kittel torténd DNS-profil vizsgélati eredményei. A multiplikatumok egy-
egy DNS-profil kivételével nem vesznek részt a CODIS automatikus tala-
latkeresésében, ugyanakkor hasznosak lehetnek a kevert profilok tomeg-
szlirés szintli kerestetésében. A tablazatban azonos szinnel (kék, z6ld vagy
sarga) vannak jelolve azok a személyi és biologiai anyagmaradvany DNS-
profilok, amelyeket egymassal dsszehasonlitottam.
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Nyilvintartott DNS-profil (db) | 0% Wyilvantartott | . 1vi DNS-profil (db)
kevert DNS-profil (db)
Idészak Kevert Rossz mm‘?sefﬂ'“
egyszemélyi

- 2022.11.29. 5181 581 284 450

- 2023.07.06. 296 481
-2023.08.24. 298 243

2019 528

2020 669

1. szamu tablazat
A vizsgalt DNS-profilok szamadatai

A CODIS-adatbazis megfeleld indexeibdl a DNS-profilok tomegével ki-
exportalhatok ugynevezett xml fajlformatumba. Az xml fajl egy olyan sz6-
vegfajl, amelyben egymas utdn egyes sorok, illetve sortombok kodoljak a
DNS-profilokra vonatkozo informaciokat. Egy DNS-profil CODIS xml
fajlja a kovetkezOképpen néz ki (csak 1 db lokusz adatait tiintettem fel):

<?xml version="1.0"?>

<CODISImportFile xmIns="urn:CODISImportFile-schema">
<HEADERVERSION>3.3</HEADERVERSION>
<MESSAGETYPE>Import</MESSAGETYPE>
<DESTINATIONORI>HUFSD1087</DESTINATIONORI>
<SOURCELAB>HUFSD1087 </SOURCELAB>
<SUBMITBYUSERID>[...]</SUBMITBYUSERID>
<SUBMITDATETIME>2023-08-24T11:58:00</SUBMITDA.-

TETIME>
<SPECIMEN SOURCEID="Yes" CASEID="DN KODDAL" PAR-

TIAL="false">
<SPECIMENID>XX/YYYYYYY</SPECIMENID>
<SPECIMENCATEGORY>Convicted Offender</SPECI-
MENCATEGORY>

<SPECIMENCOMMENT>--Nyilvantartasba véve "DN" kod-
dal</SPECIMENCOMMENT>
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<ALLELE>
<ALLELEVALUE>12</ALLELEVALUE>
</ALLELE>

[...]
</SPECIMEN>
</CODISImportFile>

A CODIS xml f4jl tartalmanak sszetartozo részeit a fenti szovegben azo-
nos szinnel tiintettem fel, illetve a felhasznaloi értelmezés szempontjabol
legfontosabb elemek félkovér betlitipussal vannak jelezve, és a jelentésiik
a kovetkezo:

SOURCELAB: A nyilvantartas kezeldjének a kodja, ez aktualisan a ma-
gyarorszagi igazsagiigyi DNS-profil nyilvantartasé
SPECIMEN: Egy DNS-profil leirasanak kezdo- és végpontja
SPECIMENID: Az anonim DNS-profil azonosit6 kodja
SPECIMENCATEGORY : A DNS-profil CODIS indexneve (a példaban
elitélt)
ﬂ)kusz leirdsanak kezdo- és végpontja

. A lokusz tudomanyos neve

ALLELE: Egy allél leirasanak kezdd- és végpontja
ALLELEVALUE: A lokusz alléljanak a tipusa

A teljes DNS-profil leirasanal a zolddel és kékkel jeldlt elemek annyi-
szor ismétlédnek megfeleld tartalommal, ahany alléleredményt tartalmazo
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lokuszbol &ll a DNS-profil. Ehhez hasonléan tobb DNS-profil egyiittes le-
irasanal a sarga-zold-kék blokk ismétlédik a konkrét DNS-profilok adatai-
val. Amint a fenti példabdl lathato, a CODIS xml f4jl az allélintenzitasi
értékeket nem mutatja, mivel azokat a CODIS-adatbazis nem tarolja.

A blinligyekben szakértdi vizsgalat ala esd biologiai anyagmaradvanyok
nem nyilvantartott, kevert DNS-profiljait az ligyviteli LIMS szoftveriink-
b6l nyertem ki. Mind a CODIS, mind a Familias szoftver a vizsgalati (re-
ferencia- és biologiai anyagmaradvany) mintak dsszehasonlitasat kizarolag
egy-egy darab DNS-profil 6sszehasonlitasaval végzi el, azaz a vizsgalati
mintat csakis egyetlen profil képviselheti. Ugyanakkor mindségbiztositasi
okokbdl, illetve az alacsony DNS-tartalmu, kevert és/vagy bomlott anyag-
maradvanyok esetében gyakran és véletlenszerlien eléforduld, kordbban
részletezett allélbeesések és -kiesések miatt a vizsgalati mintakbol legalabb
két darab (gynevezett replikalt) DNS-profilvizsgalatot végziink. Biologiai
anyagmaradvanyok analizise soran gyakran eléfordul, hogy az egy minta-
bol meghatarozott DNS-profil replikatumok alléltipusaikban és allélinten-
zitasaikban részben eltérnek egymastol. Az ilyen esetekben a szakértdi ér-
tékelés utan a DNS-profiloknak az 6sszes alléltipusa (agynevezett kompo-
zit DNS-profil), vagy csak a megfeleléen reprodukalddott (altalaban az ese-
tek tobb mint felében detektalasra keriild) része (igynevezett konszenzus
DNS-profil) keriil a DNS-profil nyilvantartasba feltdltésre vagy a Familias
szoftverben Osszehasonlitasra (Bekaert, Van Geystelen, Vanderheyden,
Larmuseau & Decorte, 2012).

E tanulmany irdsédnak idépontjaig az Intézetiinkbe 2019-ben és 2020-
ban beérkezett tigyeket tudtam feldolgozni. Ehhez 706 és 870 db, 2019-
ben, illetve 2020-ban Intézetiinkbe beérkezett olyan iigy adatait tekintettem
at egyenként, amelyekben kevert DNS-profil volt kimutathat6. Az érintett
ligyszamokat és DNS-profil kodokat Intézetiink informatikusa a LIMS-
iinkbdl annak alapjan tudta szdmomra kilistazni, hogy kimutathato-e az
tigyben olyan DNS-profil, amelyben legaldbb négy lokuszon legalabb 3 al-
1¢1 volt detektalhato. A ritka ugynevezett triallélias (Clayton, Guest, Urqu-
hart, & Gill, 2004) és az allélbeesési esetek kivételével egy személy egy
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autoszémas STR-markeren legfeljebb két alléllal — egy apai és egy anyai
tipussal — rendelkezhet, igy egy profilban tobb lokuszon legalabb harom db
allél jelenléte mar a biologiai anyagmaradvany tobbszemélyi eredetét je-
lentheti. Az ligyekben elbterjesztett genetikai szakértéi vélemények és
DNS-nyilvantartasi talalati tdjékoztatasok attanulmanyozasaval tudtam azt
megallapitani, hogy a kérdéses kevert DNS-profil kordbban mar személy-
azonositva lett-e. A kordbbi személyazonositds [pontosabban a nyomha-
gyas feltevésének genetikai bizonyitékkal torténd (statisztikai) aldtdmasz-
tasa] mar megtorténhetett az eljard hatdsag altal megnevezett, feltételezett
nyomhagyo (POI-) személy DNS-profiljaval torténé Osszehasonlitassal,
vagy a kevert DNS-profil kijelolt egyszemélyi komponensének nyilvantar-
tasba valo feltoltése utan kapott hidegtaldlattal. Amint az 1. szdmu tabla-
zatban lathato, a két év ligyeiben 528 és 669 db, addig még be nem azono-
sitott kevert DNS-profilt talaltam, néha ligyon beliil tobbet is. Ezeket a pro-
filokat xml fajlba tigyenként tudtam kiexportalni a LIMS szoftveriinkbdl.
Ez ugy volt lehetséges, hogy kordbban kérésemre Intézetiink informatikusa
¢s egyben a LIMS-iink programozoja be tudta kodolni az iigyviteli szoft-
verlinkbe ezt a DNS-profil export lehetdséget is. Az ligyenként torténd pro-
filkinyerés ugyanakkor azt is jelentette, hogy a két év iigyeibdl dsszesen
696 db xml DNS-profil fajl keletkezett, melyeknek a Familias szoftverbe
valo betdltése gyakorlatilag kivitelezhetetlen lett volna, mivel a szoftver
egyszerre csak 1 db f4jl adatait tudja beolvasni. Szerencsére a Windows
Parancssoraban (Command Prompt) az xml fajlok a copy /b *.xml final.xml
paranccsal binarisan egy fajlla 6sszeflizhet6k, amely a Familias szoftverrel
mar kényelmesen kezelhetd.

Talalatkeresés a Familias v3.3.1 szoftverrel

A Familias program az igazsagiigyi autoszomas genetikai rokonsagvizsga-
latokban leggyakrabban hasznalt ingyenes statisztikai szoftverek egyike. A
szoftver tulajdonképpen egy tobb modulbdl allé programcsomag, melynek
egyik része az ugynevezett rokonkeresési (Familial Searching) modul. A
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rokonkeresési modul lehetdséget nyljt autoszomas genetikai profilok ko-
zott meglévo kozeli rokoni kapcesolatok (példaul sziilé/gyermek, édestest-
vér, féltestvér) statisztikai (LR-) alapt, tomegszlirés szintli valdsziniisité-
sére. A szoftver programozodja a rokonkeresési modulban ezek mellett le-
hetdvé tette azt is, hogy az dsszehasonlitasra keriilé profilok kzds szemé-
lyi eredetét, a kozvetlen egyezést (direct match) is ki lehessen mutatni fél-
folytonos (kvalitativ) modelll statisztikai LR-szamitas révén. A tomegszii-
rés szintli direct match vizsgalat csak egyszemélyi DNS-profilok, vagy
egyszemélyi és tobbszemélyi profilok kozott lehetséges, tehat tobbszemé-
lyi profilok igy nem hasonlithatok 6ssze egymassal. Az §sszehasonlitdsban
van egy felsd korlat az alléltipusok lokuszonkénti darabszaméban, amely
jelenleg nyolc, azaz négy személynél tobb személytdl szarmazd bioldgiai
anyagmaradvany DNS-profiljaval csak akkor végezhetd elemzés a szoft-
verrel, ha a személyek alléljainak atfedése miatt a lokuszonkénti alléltipu-
sok szama nem haladja meg a nyolcat. A Familias szoftver 2014 el6tt nem
tudta a CODIS xml fajlokat kezelni. Kérésemre a program fejlesztdje, Da-
niel Kling lehet6vé tette a DNS-profiloknak xml fajlbdl torténd tomeges
betoltését, amivel megvaldsithato valt a CODIS adatbazisok DNS-profilja-
ival torténd tomegsziirés rokonkeresési (Kling & Fiiredi, 2016) €s direkt
talalatkeresési célokbdl is.

A Familias-nak e tanulmanyban bemutatott talalatkereséshez hasznalt
3.3.1 verzidjaval valé munka els6 1épéseként a programhoz létrehoztam és
folyamatosan bdvitettem a vizsgalt lokuszok populacios allélgyakorisagi
adatbazisat. Ez az adatbazis a publikus europai STRIJER 2.0 all¢lfrekven-
cia adatbazison (URLY) alapul, amelyet folyamatosan kiegészitettem az al-
talunk megfigyelt j (azaz a STRIJER adatbazisabdl hianyzo), ritka allélok
adataival. A Familias-ba beimportalt allélgyakorisagi adatok kiilon projekt-
(.fam kiterjesztési) fajlba kimenthetdk, és a konkrét talalatkeresési vizsga-
lat el6tt kényelmesen visszatdlthetok a szoftverbe.
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File Edit Tools Window Help
NEd B85 £% HoM ©L
- Familias1 x -

*s" Megnyitas X
&« v 4 <« Familial Search » CODIS_témegszdrés _2022_11 » v |0 Keresés: CODIS_témegszirés .. 0
Rendezés = Uj mappa =~ [ @

3§ 3D objektumok ol Néw Médositas datuma  Tipus
I Asztal 22-28508_test Faijirm
=] Dokumentumok "e" Mixture Famil
| Képek " Mixture_2 Famil
- Letdltések " Mixture_3_2017-2022_part Famil
m Videok s STRIidER_v2_R2_Familias_input_plus_COD... Famnil
J’! Zene
‘i Helyi lemez (C2)

s Data (D:)
= F(F)
== FSandor (\\gszi-file\o\Users) (N:)
= 0(0)
LY O e
Féjlnév: | STRIdER_v2_R2_Familias_input_plus_CODIS_LIMS _alleles_42 V| Familias files (*.fam) ~

CAP NUM| SCRL I

1. szamu abra
Az aktualis populacids allélgyakorisagi adatbazis projektfajl betdltése
a Familias v3.3.1 szoftverbe a File/Open parancs segitségével

A talalatkeresésben vizsgalt személyi DNS-profilok a szoftver Tools / Fa-
milial searching meniipontjaval vagy az B ikonnal megnyithaté adatbazis
ablak Import gombja segitségével tolthetdk be (2. szamu abra).

Az ablak a nyilvantartott biologiai anyagmaradvany DNS-profilok ke-
restetéséhez hasznalt, betoltott 284 450 db személyi DNS-profil elsé 21
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tagjat mutatja. Adatvédelmi okok miatt a személyi profilok nyilvantartasi
kodjai ki lettek takarva.

s
.
File Edit Tools Window Help

NEH BRELE Sl @

|/ STRIdER_v2_R2_Familias_input_plus_CODIS_LIMS _alleles 42 x \ v
Familial searching - Import database X

Database size: 284450

D | Gender | category [ DNA data A EditPerson
Female Convicted Offender CSF1PO: 11,12; D13S3
Male Suspect, Known SE33: 19,20; CSF1PO: Edit DNA
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,11; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 11,12; D13S3 Remove
Male Convicted Offender  SE33: 27.2,31.2; CSF1
Male Convicted Offender CSF1PO: 9,10; D13531 Com

pare

Male Convicted Offender CSF1PO: 10,10; D13S3
Male Suspect, Known CSF1PO: 10,12; D13S3 Find
Male Convicted Offender SE33: 18,28.2; CSF1PC s
Male Convicted Offender CSF1PO: 9,10; D13531
Male Convicted Offender CSF1PO: 11,12; D13S3
Male Suspect, Known CSF1PO: 10,10; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,11; D13S3
Female Convicted Offender CSF1PO: 10,12; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,12; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,11; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,12; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,13; D13S3
Male Convicted Offender CSF1PO: 10,10; D13S3
Male Convicted Offender  CSF1PO: 11,12; D1353 Blind search
Male Suspect, Known CSFIPO: 12,12; D13S3 v

< > Import

Al

dd person to database o
Enter name... @ Male Add
¢ Femal
I Is mixture s
|
Close Next ->
Ready CAP NUM SCRL

2. szdmu éabra
A Familias v3.3.1 szoftver Familial Searching moduljanak személyi DNS-profilok
betoltésére szolgaldé Import database ablaka

A Next gomb megnyomasaval megnyilo Options ablakban importalha-

tok be a bioldgiai anyagmaradvanyok DNS-profiljai az Import gomb segit-
ségével.
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Az ablak bal oldala a bet6ltott, nyilvantartott anyagmaradvany profilok
els6 12 tagjat mutatja. Az ablak jobb oldalan 1évo beallitasok leirdsa a szo-
vegben talalhato.

Familial searching - Options X

Profiles/Persons Search options Allele sharing :':
Relationships | Comment
D [ Gender [ ONAdata ~  EditPerson R threshold B| e ERTE F-'ar'ent-«:i‘nh:lD ko=0
014363... Male D135317: 11,14; D18S51: 11,14 1000000 Percentage (%) of Siblings kD=0,
7000-1.. Female D135317: 8,11,12; D18551: 15, Edit DNA Theta (Fst) alleles shared Half-siblings kD=0, |
F000-1... Male D13S317: 8,11,12; D18S51: 15, [oos Cousins k0=0.75, k1=l
7000-1.. Male  D13S317:8,12; D18S51: 14,15; Remove 0018 Double cousins  kD=0.5625, k1
7000-1... Male D135317: 8,9; D1855L: 10,14,1  ———|| || Direct match Direct match
F000-1... Male D13S317: 8,12,13; D18S51: 11, Set known Dropin parameter r e >
7000-1... Male D135317: §,12,13; D18S51: 11, contributor [eos
05-129.., Male CSF1PO: 11,11; D135317: 11,1 Dropout probabilty Scale versus
~ . . . Evaluate ropout probabili * Unrelated

05-133... Male D13S317: 10,11,12; D21S11: 28 valua I Examine kinships inrelat
05-233... Male D135317: 11,12; D18S51: 15,18 0.1 " 2nd cousins

05-290... Male  D13S317: 9,11,12; D18551: 12, Fre  Cousing
05-357... Male SE33: 18,21,25.2; D135317: 9,1 %

Add person 7 Information
G(in = The ko, k1 and k2 values corresponds to IBD probabilities.
Enter name... Male Add
1 o " Female By activating the IBS filter you will force the spedfied allele sharing.
s mix

By activating Examine kinships, Familias will find the most likely k0, k1 and k2 values.

<-Prev Close Mext -

3. szamu abra
A Familias v3.3.1 szoftver Familial Searching moduljanak bioldgiai anyagmaradvany
DNS-profilok importjara szolgal6é Options ablaka

A 3. abran lathato Options ablak jobb oldala talalatkeresési beallitasokra
szolgal. A jobb felsd panelben kivalaszthat6 direkt taldlatok (Direct match)
felfolytonos (kvalitativ) statisztikdji LR-szamitasdhoz az allélbeesés valo-
szinliségét a sajat modszerverifikdcionk soran kapott maximum értékre,
0,03-ra (3%) allitottam, az allélkiesés valdszinliségének pedig a nemzetko-
zileg hasznalt standard értéket, 0,1-et (10%) valasztottam. Annak érdeké-
ben, hogy minimalizaljam a nem valos (véletlen egyezésen vagy hasonlo-
sagon alapulo) talalatok szamat, az LR-kiiszobértéknek egy kelléen magas
szamot, egymilliot hasznaltam. A szoftver igy csak azokat a DNS-profil
parokat listazta ki, amelyek statisztikai 6sszehasonlitdsa egymillids, vagy
annal nagyobb LR-értéket eredményezett. Az LR =1 000 .000 azt jelenti,
hogy a bioldgiai anyagmaradvany DNS-profiljanak kimutatasi valészinii-
sége egymillidszor nagyobb akkor, ha az agyagmaradvany a POI (esetiink-
ben az egyezést mutatd nyilvantartott) személy DNS-ét tartalmazza ahhoz
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képest, hogy vele rokonsdgban nem 1év6 ismeretlen személy a nyomhagyo.
A ko6z06s leszarmazasi egyiitthatonak (Theta vagy Fst) a magyarorszagi né-
pességre korabban meghatarozott értéke (0,015) (URL6) szintén a nem va-
16s talalatok kisziirését szolgalta, mivel a theta (Fst) cs6kkenti a kiszamitott
valdsziniiségi hanyadost. A Next gomb megnyomasaval nyilik meg a tala-
latkeresé Perform search ablak (4. szamu abra). Itt a Search gomb megnyo-
masaval indithat6 a talalatkeresés.

Az ablak a nyilvantartott biologiai anyagmaradvany DNS-profilokra ka-
pott talalatokat mutatja. A talalati oszlopok jelentését a szovegben irtam le.
Adatvédelmi okok miatt a személyi profilok nyilvantartéasi kodjai ki lettek
takarva.

Database search - Perform search *®
Database size: 284450 Number of matches: 13
= - - Search

Profile/Trace ] Candidate | Index I Gender | Relationship \ LR ‘ Exdlusions | Overla

22-26059-002-01-H-LT/0-1 (mixture) 162384 Male Direct-match 9.5940523e+019 0 Search

22-28696-002-05-H-LT/2-1 (mixture) 283506 Male Direct-match  5.5464306e+018 o

22-28503-001-01-H-LT/3-1 (mixture) 59081 Female Direct-match 8.5933524e+016 (] Sort

22-29166-001-01-H-LT/0-1 126858 Male Direct-match  1.1810234e+016 [

22-25468-001-04-H-LT/0-1 (mixture) 276635 Female Direct-match 2.0112351e+015 (] Subset

22-26988-002-01-H-LT/0-1 (mixture) 5896 Male Direct-match  6.46443%9+013 1]

22-26988-002-01-H-LT/0-1 (mixture) 128363 Male Direct-match  4.344388e+012 1] Display

22-35822-002-01-H-LT/1-1 (mixture) 143574 Male Direct-match 4.1015421e+012 1] —_—

22-25463-001-02-H-LT/0-3 (mixture) 276635 Female Direct-match 4.2497327e+011 1] Match

22-30251-002-02-H-LT/0-1 (mixture) 69885 Male Direct-match 2.6857077e+009 1

22-29155-001-01-H-LT/0-1 (mixture) 165508 Male Direct-match  8.3449146e+008 2 View match

22-25468-001-04-H-LT/1-1 (mixture) 276635 Female Direct-match  2.9950284e+008 1]

22-30306-003-01-H-LT/0-1 (mixture) 268313 Male Direct-match 2.0318851e+008 1] Report match
Remove

Save summary
< > Export list
<~ Previous
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Database search - Perform search X
Database size: 234450 Number of matches: 13
Search
[ Exdusions | Overlapping markers l Shared alleles | IBS=2 | 1Bs=1 ‘ 1BS=0 | Kinship | Kappal 1 Kappal | Kappa2 |
3e+019 0 21 66.7% 38.1% 57.1% 48% Search
6e+018 0 21 78.6% 66.7% 23.8% 9.5%
4e+016 0 22 52.3% 22.7% 59.1% 18.2% Sort
4e+016 6 17 82.4% 64.7% 353% 0.0%
1le+015 0 21 69.0% 42.9% 324% 48% Subset
Be+013 0 21 42.9% 143% 57.1% 28.6%
Be+012 0 21 54.8% 23.6% 52.4% 19.0% Display
le+012 0 15 686.7% 33.3% 86.7% 0.0%
7e+011 0 20 70.0% 50.0% 40.0% 10.0% Match
7e+009 1 20 67.5% 50.0% 35.0% 15.0% =
Foe +008 2 21 61.9% 33.3% 57.1% 9.5% View match
4e+008 0 11 7.7% 45.5% 545% 0.0%
124008 0 15 46.7% 20.0% 53.3% 26.7% Report match
Remove
Save summary
< > Export list
<= Previous

4. szamu abra
A Familias v3.3.1 szoftver Familial Searching talalatkeresésre szolgalo Perform search
ablaka két részletben

A 4. abran lathato talalati lista elsd, Profile/Trace oszlopa azoknak a bi-
ologiai anyagmaradvany DNS-profiloknak a kddjait mutatja, amelyekre
LR-kiiszobérték feletti egyezést (Relationship oszlopban Direct-match)
adott a Candidate oszlopban nyilvantartasi koddal szerepl6 személy DNS-
profilja. E személyek genetikai nemét a Gender oszlop jeleniti meg. A ge-
netikai nem az autoszomas DNS-profil vizsgalatokhoz tarsitott Amelo-
genin lokusz analizisén alapul (Akane et al., 1991). Az Amelogenin lokusz
az ivari kromoszoéméakon helyezkedik el, és az Y-kromoszomas allélja
hosszabb, mint az X-kromoszoémas parja, amely méretkiilonbség lehetévé
teszi a két alléel DNS-fragmensanalizissel torténd elkiilonitését, és igy a
mintaadé/nyomhagyo személy genetikai nemének meghatarozasat. A tala-
latok aktualis LR-értékét az LR oszlop mutatja. Az Overlapping markers
oszlop az dsszehasonlitott két DNS-profil alléleredményt tartalmazo k6zos
(atfedd) autoszomas lokuszainak szamat jeleniti meg. Az Exclusions 0sz-
lopban 1év6 szdm pedig annak az alléltipus szamnak felel meg, amennyi
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személyi minta allél hidnyzik a bioldgiai anyagmaradvany eredményt mu-
tato lokuszaibol. A talalati ablakban szerepl6 tobbi adat jelen munka szem-
pontjabdl nem bir jelentéséggel. Az ablakban szerepld taldlati lista az Ex-
port list gombbal szovegfajlba kiexportalhato, amely aztan tablazatkezeld
programok (példaul Excel) segitségével tovabb értékelhetd.

Az e tanulményban leirt talalatkereséseket harom adagban végeztem el
a nyilvantartott, valamint a 2019. és 2020. évi ligyek nem nyilvantartott
biologiai anyagmaradvany DNS-profiljain a Familias szoftver segitségé-
vel. Tekintettel arra, hogy a legtobb, nyilvantartott bioldgiai anyagmarad-
vanyt érinté DNS-profillal torténd paros 6sszehasonlitds mintegy 1,64 mil-
liard db statisztikai LR-szamitast igényelt, és ehhez legerdsebb asztali sza-
mitogépként egy Intel Core 15-10500 CPU @ 3.10 GHz kdzponti procesz-
szoru PC allt rendelkezésemre, igy ez a szamitassorozat tobb, mint egy ho-
napot vett igénybe. A Familias szoftver sajnos csak egy CPU magon tud
szamolni, és a kalkulaciokhoz nem tudja igénybe venni a grafikus procesz-
szort, ugyanakkor kiilonalléan parhuzamosan tobb Familias is egyiitt tud
futni az egyes CPU magokon, igy — a rendelkezésre allo belsé memoria
méretétdl fliggden — tobb szamitassorozat is elindithatd ugyanazon a sza-
mitogépen.

A talalatok statisztikai visszaellendrzése a DNAxs v2.5.8 szoftverrel

A teljesen folytonos (kvantitativ) statisztikai modelliit DNS-profil kiérté-
kel6 DNAXs szakértdi szoftverrendszer (Benschop, 2019) rutin szakért6i
gyakorlatban torténd felhasznalasanak lehetdségeit a holland fejlesztoknek
egy 2020-ben tartott webindriumén ismertem meg. A szoftver modularis
felépitésénél fogva a maga nemében egyediilalld igazsagiigyi szakértdi
szoftvercsomag (forensic expert system), mivel a laboratoriumi elemzés
soran meghatarozott nyers DNS-profilok iigyekbe rendezve kezelhetdk és
értékelhetok a segitségével. Az értékelési lehetdségek és eszkdzok egyebek
mellett magukban foglaljak a DNS-profilok replikatumainak egyiittes ke-
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zelésével torténd profilvalidalast, a kompozit DNS-profil és annak kon-
szenzus, illetve dominalé (major) komponensének meghatarozasat, a pro-
filok alléltipus alapjan torténd tomeges Osszehasonlitasat, valamint a kva-
litativ és kvantitativ statisztikaji személyazonositasi szamitasokat €s azok
eredményeinek modellilleszkedési teszten alapuld hitelesitését. Javasla-
tomra a DNAXs szoftvert Intézetiink beszerezte, €s a program hasznalatat
bevezette a rutin szakértéi gyakorlatunkban (Fiiredi, 2023).

Amint az a fiiggelékben olvashato, a valdszinlisitésen alapul6 statiszti-
kai genetikai személyazonositas nem tudja kategorikusan kizarni a véletle-
nen alapulé6 DNS-profilegyezés lehetdségét. Ez a probléma, mint II. tipusa
(mésodfaju) hiba tdmegsziirés esetén fokozott mértéki lehet még félfoly-
tonos statisztikai modellii LR-szamitason alapul6 talalatkeresés esetén is.
A talalat hitelesitésének egy hatékony mddszerét az allélintenzitasok figye-
lembevételével torténd statisztikai analizis jelentheti, mivel a kvalitativ
szamitassal kapott LR-érték csak akkor marad megfelelden magas szinten,
ha a bioldgiai anyagmaradvany DNS-profiljaban az egyezést mutato felté-
telezett nyomhagyd személy alléljainak intenzitdsa 6sszhangban van azon
alléloknak egy személytdl vald szarmaztathatosagaval. A megfigyelt és
vart allélintenzitdsok jelentds kiilonbsége nemcsak az LR-értéket csok-
kenti, hanem a DNAXs modellilleszkedésre vonatkozo teszteredményét is
negativan befolyasolhatja.

Intézetiink informatikusa kérésemre lehetdvé tette a bioldgiai anyagma-
radvany DNS-profiloknak a LIMS-tinkb6l DNAXs szoftverrel kompatibilis
formaban torténd kiexportalasat. A kinyert szoveges formatumu adatf3jl a
DNS-profilok mintakodjan, lokusz- és alléltipus adatain kiviil az allélok
detektalt jelerdsségét is tartalmazza. A bioldgiai anyagmaradvanyok DNS-
profiljai a DNAXs szoftver féablakanak bal felsé részén 1évé Traces panel-
jében tolthetok be (5. szamu abra). A betoltott DNS-profilra vonatkozo
szakmai adatok (példaul az elvégzett DNS-profilvizsgalat tipusa, az anyag-
maradvany feltételezett nyomhagyoinak szama) a féablak kozepén jelenik
meg, mig a DNS-profilnézetben jobb oldalon a DNS-profil lokuszainak al-
l¢loszlopdiagramjai lathatok. Minden oszlop egy-egy alléltipust képvisel,
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az oszlopok magassaga pedig az allélok detektalt intenzitdsat mutatja. Ha
egy DNS-profil tobb replikatumbol all, akkor az azonos alléltipusu ered-
mények oszlopait egymasra helyezi a szoftver, igy kumulalva azok allélin-
tenzitasait, de kozben vizszintes hatarold vonallal jelezve az egyes replika-
tumok allélintenzitdsainak nagysagat. A DNS-profil megfeleléen replika-
lodott (konszenzus) allélkomponensét zolddel, a dominaldan replikalddott
(major) komponensét kékkel mutatja a szoftver. A nem megfelelden repli-
kalodott allélok oszlopai piros szint kapnak. A személyi (egyszemélyi)
DNS-profilok a DNAXs féablakanak bal oldali k6zéps6 Persons paneljében
tolthetdk be. Ez a panel —a Traces panelhez hasonléan — egyeldre nem ké-
pes CODIS xml formatuma DNS-profilokat befogadni, ezért az Intézetiink
informatikusa segitségével megvalositottam a LIMS tigyviteli szoftvertiin-
kon keresztiil a CODIS xml DNS-profiloknak a DNAXxs-szel kompatibilis
konverziojat.

0 DI0Si248
15308,
raaoe]

o

0 " 2

N " 15 % L
e  —— .

S8 . -1
6. szamu abra
A DNAXs v2.5.8 szoftver DNS-profilnézeti féablaka
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A DNAXs-ben az MLE moédszerii kvantitativ statisztikai szamitasok a
féablak bal oldalan 1évé Weight of Evidence panel + gombjanak megnyo-
masaval és az MLE mddszer kivalasztasaval indithatok el. A felugro ablak
(7. szamu abra) Trace soraban valaszthatjuk ki a listabol a vizsgalni kivant
bioldgiai anyagmaradvanyt. Az ablak also fele mutatja a kivalasztott DNS-
profil laboratoriumi meghatarozéasara és replikatumaira vonatkozo kodo-
kat. A Next gombbal nyithatjuk meg a feltételezett nyomhagyd sze-
mély(ek) (Person) megadasat és a statisztikai szamitds hipotéziseinek fel-
allitasat szolgalo ablakot (8. szamu abra). Az dbran bemutatott példaban a
kivalasztott személyt nyomhagyonak (DNS-donornak) tekintjiik a H1 fel-
tevésben, mig az ellenhipotézisben (H2) 6 nem nyomhagyo. Az ablak aljan
bedllithatjuk az 0Osszes nyomhagyo személy feltételezett szamat (Set
number of contributors), ami ebben az esetben kettd volt mindkét hipoté-
Zisre.
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Set up a MLE weight of evidence calculation xX

Please select a trace

Trace: 001-01-H-LT-19-03887 -

Please select the kit, CE settings and threshold to use

Kit / CE setting / Threshold

[ B= GlobalFiler / GF_3500_FT_AC_LCN / GF_3500_TT

B omoTi1
B omoT21

B oMot

Next »

7. szamu abra
A DNAXs v2.5.8 szoftver bioldgiai anyagmaradvany kivalasztasara szolgalo ablaka az
MLE modszerii kvantitativ statisztikai szamitashoz

23



Fiiredi Sandor: A magyarorszagi biintigyi DNS-profil nyilvantartas talalatkeresési mod-
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Set up a MLE weight of evidence calculation x

Please add persons from the menu (if applicable)

Person: SIN -
' Contributed to H1 Contributed to H2
Person
4 O
23-99301-013-01-1-5T23-99301-013-01 W™ 0O Eﬁ

Hypothesis parameters

Approach: Set number of contributors -

H1: 2

1»
b

« Previous Advanced settings » Calculate

8. szamu abra
A DNAxs v2.5.8 szoftver MLE modszeri kvantitativ statisztikai szamitasaba bevonando
POI személy(ek) megadasara és a szarmazasra vonatkozo hipotézisek felallitasara
szolgalo ablak

A statisztikai szamitas elinditasa el6tt az Advanced settings gomb meg-
nyomasaval felugr6 ablakban (9. szdmu abra) kivélaszthatjuk és beallithat-
juk a kovetkezd statisztikai modelleket €s paramétereket (az e tanulmany-
ban leirt vizsgalatokhoz az abran lathat6 beallitast hasznaltam):

— degradacids modell be- és kikapcsolasa;
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stutter (Ggynevezett dadogasi PCR-artefaktum) modellek be- és ki-
kapcsolasa;

a populacioés allélgyakorisagi adatbazis kivalasztasa;

a koz0s leszarmazasi egyiitthato értékének megadasa;

a ritka (a populacids adatbazisban nem szerepld) allélok eléfordu-
lasi gyakorisaganak megadasa;

az allélbeesés (Drop-in) valoszintisége;

annak az esélye, hogy egy beesett allél intenzitasa éppen megegye-
zik az alléldetektalasi kiiszobértékkel.

Set up a MLE weight of evidence calculation x

Please set the weight of evidence parameters

Degradation: 4
Backward stutter: (4
Forward stutter a
Population: STRIJER_surope_2019-08-02 -
Coancestry coefficient: 0.015 -
Rare allele frequency: 0.001 -
Drop-in probability 0.03 -
Drop-in peak height 001 -

« Previous Calculate

9. szamu abra

A DNAXxs v2.5.8 szoftver MLE modszerii kvantitativ statisztikai szamitasahoz sziikséges
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A statisztikai szamitas a Calculate gombbal indithato el. A szamitas id6-
igénye atlagos személyi szamitégépen néhany masodperctdl néhany o6raig
terjedhet attol fliggden, hogy mennyire Osszetett a bioldgiai anyagmarad-
vany DNS-profilja, és hany db replikatummal kell a kalkulécidkat elvé-
gezni. Az atlagos szamitogépek szamitasi korlatai miatt négynél tobb sze-
mélytol szarmaztatott DNS-minta teljeskort statisztikai elemzése a DNAXS
szoftverrel sem lehetséges.

A statisztikai szamitasok eredményei a korabban emlitett Weight of Evi-
dence panel L4 gombjanak megnyomasaval jelenithet6k meg a megnyilo
Weight of Evidence ablakban (10. szamu abra). Az ablakban sorokba ren-
dezetten lathatok az egyes szamitasokra vonatkozé adatok és eredmények,
koztiik:

— a biologiai anyagmaradvany (Source) kodja;

— a felallitott hipotézisekben (Hypothesisl, 2) szereplé nyomhagyo
személy(ek) kodja;

— a megallapitott LR-¢érték;

— az alkalmazott statisztikai szamitds modszere (Calculation, ese-
tiinkben MLE).

@ n 00w woowns  GF_3500_TT 2260418
10. szamu abra
A DNAXxs v2.5.8 szoftverrel végzett statisztikai szamitasok eredményeit dsszesité We-
ight of Evidence ablak

Egy Weight of Evidence eredménysorra torténé dupla egérkattintassal a
DNAXs féablakanak kozépso €s jobb oldali részébe betdltddnek az adott
statisztikai szamitasra vonatkozo részletes eredmények. Ez az ablak tobbek
kozott az egyes lokuszokra kiilon szamolva is megmutatja azok LR-érté-
keit, illetve a felallitott két hipotézisre kiszamolt paraméterértékeket, koz-
tilk — kevert DNS-profilok esetében — az ismert és ismeretlen nyomhagyo
személyek DNS-ének becsiilt relativ aranyat a tobb személytdl szarmazo
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bioldgiai anyagmaradvanyban. A talalatkeresés eredményének statisztikai
hitelesitése szempontjabdl ezen eredményablak Validation panelje a leg-
fontosabb, amely megmutatja, hogy vajon az elvégezett statisztikai szami-
tas atment-e a modellilleszkedési validacios teszten (11. szamu abra).

Validation -

Model fitting: Passed

lterations H1: 3 Outliers H1 0
Outliers H2 0

lterations HZ2: 3

11. szamu abra
A DNAXxs v2.5.8 szoftver MLE modszer(i kvantitativ statisztikai szamitasahoz tartozo
modellilleszkedési validacios teszteredményt bemutat6 panel

Amennyiben a Modell fitting vizsgalat Passed vagy Warning eredményt
mutat, akkor a modellilleszkedés megfeleldnek tekinthetd. Ezekben az ese-
tekben a lokuszokon megfigyelt allélintenzitasok (pontosabban azok ku-
mulalt valosziniiségi értékei) — legfeljebb 2 lokusz kivételével — nem térnek
el szignifikansan a két hipotézishez megbecsiilt, elvart intenzitasértékektdl
(12. szamu abra).

A kék pottyok a vad (H1) és a védelem (H2) feltevéséhez kiszamolt al-
I¢lintenzitasi valoszintiségek lokuszonként abrazolva. A vizszintes tengely
a vart, a fiiggdleges tengely a megfigyelt all¢lintenzitasokra szamolt valo-
szinliségeket mutatja. A piros pottyozott vonal altal hatérolt tertilet a mo-
dellhipotézistdl szignifikdnsan nem eltéré megfigyelések régioja.
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12. szamu abra
A DNAxs v2.5.8 szoftver MLE modszer(i kvantitativ statisztikai szamitasahoz tartozo
modellilleszkedési validacios teszteredmény grafikonjai

A Modell fitting vizsgalat Failed eredménye arra utal, hogy a felallitott
hipotézisiink (példdul a nyomhagyod személyére vagy a nyomhagyo szemé-
lyek szamara vonatkozoan) téves, vagy a DNS-profil rossz mindségénél
fogva nem alkalmas kvantitativ modell{i statisztikai elemzésre.

A kevert vagy rossz mindségii, egy személytol szarmazo bioldgiai anyag-
maradvanyok nyilvantartott DNS-profiljaira kapott taldlatok

2022. november 29-én a biiniigyi DNS-profil nyilvantartas CODIS adatba-
zisaban szerepld Osszesen 5 762 db kevert vagy rossz mindségli, egy sze-
mélytdl szarmazo bioldgiai anyagmaradvany DNS-profiljanak a Familias
szoftverrel torténd kvalitativ LR-statisztikai alapu talalatkeresésének ered-
ményeképpen 1 024, illetve 67 db egyezést kaptam LR = 1 000 000 kii-
szobérték folott 284 450 db személyi DNS-profillal torténd dsszehasonli-
tasban (2/a. szamu tablazat).
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a)
Nyilvdntartott biolégiai|Osszes DNS- |Talalatot mutaté % Még kiadatlan|Osszes profilhoz |Osszes taldlathoz
anyagmaradvany profil (db) DNS-profil (db) ° |talélat (db) képest (%) képest (%)

Kevert (tdbbszemélyi)

5181

1024

20%

350

6.8%

34%

Rossz mingségl

581

67

12%

28

4.8%

42%

egyszemélyi
Nyilvantartott bioldgiai|Kiadatlan vagyon |Kiadatlan élet
anyagmaradvany elleni taldlat (db) |elleni taldlat (db)

Kevert (t6bbszemélyi) 269 81

Rossz min&ségli

s 28
egyszemélyi

2. szamu tablazat
5762 db kevert vagy rossz mindségii, egy személytol szarmazo biologiai anyagmarad-
vany DNS-profiljaira kapott talalatok dsszesitett adatai

Egyes anyagmaradvany DNS-profilok tobb referencia DNS-profillal is
egyezést mutattak az LR-kiiszobérték folott, ezekben az esetekben csak a
legmagasabb LR-értéket mutato (tudniillik a legvaldsziniibb) talalatot vet-
tem figyelembe. Minden egyes talalatot tigyenként kiértékeltem abbol a
szempontbol, hogy a vizsgalatom id6pontjaig az ligyben az érintett biolo-
giai anyagmaradvany személyazonositva lett-e az eljar6 szakértd vagy a
nyilvantartds részérdl hideg- vagy melegtaldlattal. A kiértékelés utan azt
kaptam, hogy a Familias szoftverrel talalatot mutatoé kevert biologiai
anyagmaradvanyok 66%-a, mig a rossz mindségii, egy személytdl szar-
mazd mintdk 58%-a kordbban mar beazonositasra keriilt az altalam is ki-
mutatott személlyel. Az a tény, hogy ezt az ilyen szamu €s aranyl1 azonosi-
tasi eredményt a korabbi eljar6 szakértdi, illetve CODIS talalatkeresési
modszertdl fliggetlentil a Familias szoftver segitségével is el tudtam érni,
igazolja ennek a kvalitativ LR-szdmitason alapul¢ statisztikai talalatkere-
sési modszernek az érvényességét és hatékonysagat kevert vagy rossz mi-
ndségli bioldgiai anyagmaradvanyok esetében is.

A 2a tablazatban lathatd, hogy az esetek jelentds részében (34% és 42%)
olyan talalatokat sikeriilt kimutatnom, amelyek korabban még ismeretlenek
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voltak. E biologiai anyagmaradvanyoknak a bilincselekmények tipuséval
kiegészitett részletes talalati listajat is Osszeallitottam (nem kozolt ered-
mény). A lista alapjan tobb, mint haromszaz biliniigyben rogzitett bioldgiai
anyagmaradvany vétlen vagy elkoveté nyomhagydjanak személyazonosi-
tasara lenne lehetdség (2b tablazat). A beazonositott feltételezett nyomha-
gyok 89%-a férfi, 11%-a nd. Ez az ardny hasonld, de a férfiak javara kicsit
magasabb, mint a nyilvantartott férfiak részardnya, ami 83% a 2023. szept-
ember havi allapot szerint. A 2a tabladzatban szerepl? taldlati aranyok egy-
ben az is jelentik, hogy a CODIS talalatkeresési hatékonysagat kevert min-
tak esetében 52%-kal, mig rossz mindségli bioldgiai anyagmaradvanyok
esetében 72%-kal tudtam megndvelni a Familias talalatkeresési modszer
segitségével. A kevert biologiai anyagmaradvanyokat érintd, még kiadatlan
talalatok 77%-a vagyon elleni, 23%-a ¢let elleni bilincselekményben volt
kimutathat6. A nyilvantartott rossz mindségii egyszemélyi DNS-profilok
eddig ismeretlen taldlatai kizardlag vagyon elleni ligyekben keletkeztek.
Az 6sszes, még ki nem adott taldlat blincselekménytipusonkénti eloszlasat
a 3. szamu tablazat tiinteti fel.
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Blincselekmény tipus ~|Arany
Lopas 66.4%
Rablas 9.5%
Jarmi 6nkényes elvétele 3.7%
Testi sértés 2.9%
Szexualis bcs. 2.4%
Emberolés 2.1%
Kabitoszerrel elkovetett bcs. 2.1%
Hamisitas 1.6%
Kifosztas 1.6%
Csalas 0.8%
Orgazdasag 0.8%
Rongalas 0.8%
Zsarolas 0.8%
Embercsempészés 0.5%
Garazdassag 0.5%
Kozveszéllyel fenyegetés 0.5%
Robbanoanyaggal visszaélés |0.5%
Zaklatas 0.5%
Eltinés 0.3%
Ittas jarm(ivezetés 0.3%
Kapcsolati erdszak 0.3%
L&fegyverrel visszaélés 0.3%
Nem azonosithato 0.3%
Orvvaddszat 0.3%
Segitségnyujtas elmulasztdsa |0.3%

3. szamu tablazat
A kevert vagy rossz mindségii egyszemélyi biologiai anyagmaradvanyok nyilvantartott
DNS-profiljaira Familias szoftverrel kapott, eddig még nem ismert talalatainak
biincselekménytipusonkénti eloszlasa csokkend sorrendben

A taldlati lista legelején toronymagasan a lopas all, ami nem meglepd,
mivel egyrészt a lopas bliniigyekbdl (mint ugynevezett tomegiigyekbdl) ke-
riil Osszességében a legtobb biologiai anyagmaradvany DNS-vizsgalatra.
Masrészt ezekben az ligyekben (foleg a sok érintkezési nyom miatt) ebben

31



Fiiredi Sandor: A magyarorszagi blinligyi DNS-profil nyilvantartas taldlatkeresési mod-
szerének fejlesztése

az ligytipusban a legnehezebb a nyomhagy6 hagyomanyos nyomozati vagy
szakértdi modszerekkel torténd beazonositasa. Orvendetes tény, hogy 2%
feletti talalati aranyt kaptam tobb stilyosabb biincselekménytipusban is, je-
lesiil rablasban (9,5%), testi sértésben (2,9%), szexualis blincselekmények-
ben (2,4%), emberdlésben és kabitoszerrel kapcsolatos biiniigyekben
(mindkettd 2,1%).

A 2022. évhez 2022. november 29-ig allt rendelkezésre adat.

A kevert vagy rossz min&ségii nyilvantartott DNS-profilok U] talalatainak éves eloszlasa az

Osszes Ugytipusra, illetve a lopasokra és a rablasokra
45
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13. szamu abra
A Kkevert vagy rossz minéségii egyszemélyi biologiai anyagmaradvanyok nyilvantartott
DNS-profiljaira Familias szoftverrel kapott, eddig még nem ismert talalatainak éves
eloszlasa az Osszes ligytipusra, illetve a lopasokra és rablasokra vonatkoz6an

Az Osszes talalatot, illetve a legtobb talalatot ado két tigytipusra, a lo-
pasra és rablasra kapott taladlatokat éves bontasban is kiértékeltem (13.
szamu abra). A blinligyi DNS-profil nyilvantartasunk szakrendszereinek
betizemelési évétdl, 2004-t61 kezdve Intézetiinkbe mindegyik évben beér-
kezett ligyekben ki tudtam mutatni eleddig ismeretlen talalatokat, 2008-t6l
kezdve mar nagyobb szamban. Ennek valdszintsitheté oka a vizsgalt és
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nyilvantartasba keriild kevert vagy rossz mindségii DNS-profilok szama-
nak szignifikans ndvekedése ettdl az évtél kezdve. Mig az 6sszes talalathoz
képest a lopas ligyek talalatai egymashoz viszonyitva hasonlé aranyt mu-
tatnak az egyes években, a rablasok esetén a fluktuacidé nagyobb. A 13.
abran bemutatott talalati statisztika alapjan, ha és amennyiben lényegesen
nem valtozik meg a kézeljovoben a DNS-profil nyilvantartasba keriil6 bi-
oldgiai anyagmaradvany profilok mennyisége, mindsége és ligytipusa, ak-
kor az ebben a tanulméanyban bemutatott 0j talalatkeresd modszer segitsé-
gével évente kb. 15-35 nyilvantartott tigyben (koztiik kb. 10-20 lopasban
¢és kb. 1-3 rablasban) varhat6 olyan, a feltételezett nyomhagydt beazonosito
egyezés, amely a hagyoméanyos CODIS-kerestetéssel nem lenne kimutat-
haté. Ez egyben azt is jelenti, hogy az Gj modszer alkalmazasdval a nyil-
vantartasba keriil6 DNS-profilokra kapott CODIS-talalatok szama kb. 5-
10%-kal lenne novelhetd éves viszonylatban.

A 2019. és 2020. évi iigyek kevert biologiai anyagmaradvanyainak nem
nyilvantartott és eddig be nem azonositott DNS-profiljaira kapott taldla-
tok

A 2019-ben és 2020-ban Intézetlinkbe 6sszesen beérkezett 3 142, illetve 3
181 db biinteto-, korozeési €s kozigazgatasi ligy koziil 706, illetve 870 db
tigyben mutattunk ki kevert DNS-profilt (1. szamu tablazat). Az tigyek at-
tekintése utan 528, illetve 669 db olyan részben vagy teljes egészében is-
meretlen személyi eredetli kevert profilt taldltam, amelyek rossz mindsé-
giiknél és/vagy kevert jellegiiknél fogva nem keriiltek be a DNS-profi nyil-
vantartasba, viszont szakmailag és az ligyadatokbdl kiolvasva potenciali-
san nyomozatilag relevansak lehetnek a Familias szoftver alapu talalatke-
resésre. A CODIS személyi DNS-profilokkal 6sszehasonlitasban elvé-
gezve a taldlatkeresést 101, illetve 167 db profilra kaptam kecsegtetd bio-
l6giai anyagmaradvany/személy direkt talalatot. A beazonositott feltétele-
zett nyomhagyok 87%-a férfi, 13%-a nd, ami nagyon hasonl6 a nyilvantar-
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tott DNS-profilokra kapott férfi/ndi taldlati aranyhoz (89 és 11%). A koz-
ponti nyomozo szervtol kapott visszajelzés alapjan a 2019. évi tigyek 101
db talalatabol 48 db DNS-profilt érint6 45 db ligyben még nem tortént vad-
emelés, eléviilés vagy megsziintetés 2023 augusztusaig. Ezekben az tigyek-
ben az egyezéseket kvantitativ LR-statisztikai vizsgalatnak is alavetettem
a DNAXs szoftver segitségével. Az esetek donto tobbségében (41 db talalat,
85%) az egyezést a DNAXS elemzés meg tudta erdsiteni. Két esetben (4%)
a DNAXs statisztika bizonytalan eredményt mutatott az alacsonyabb LR-
érték vagy a nem teljesen megfeleld modellilleszkedés miatt (14. szamu
abra), ¢és ennek okan a nyomhagyas megbizhaté megerdsitéséhez kiegé-
szit6 DNS-vizsgalatra lenne szlikség a vizsgalati mintak Intézetiinkben ta-
rolt maradékan vagy DNS-preparatuman.

Mindkét hipotézis megbukott a teszten, mivel mindkét esetben tobb,
mint 3 lokusz (outliers) allélintenzitdsi valosziniiségi értékei kiviil estek a
még elfogadhaté szignifikancia-teriileten (piros pottyozott vonallal hatarolt
régio).

14. szamu abra
A Familias szoftverrel kapott egyik taldlati eredmény kvantitativ statisztikaji DNAxs-
vizsgélattal torténé modellilleszkedési validacios tesztjének negativ eredménye

5 db talalatot (10%) DNAXs szamitissal nem lehetett visszaigazolni a
kapott nagyon alacsony LR-értékek miatt. A tévesnek tekinthetd Familias
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alapt azonositasok nem meglepd modon kizarolag a taldlatkeresésre keriild
lehetd legbonyolultabb, 4 személytdl szarmaztathatdé DNS-profilokat érin-
tették. A megerdsitett €s laboratoriumi megerdsitésre varo talalatokat mu-
tatd biologiai anyagmaradvanyok nyomhagydinak becsiilt atlagos szdma
2,7; a beazonositott személyek DNS-ének becsiilt atlagos részaranya a ke-
veredésekben 50% (4. szamu tablazat kék szinii sorai). Ezek a szamok arra
utalnak, hogy az altalam bemutatott 01j talalatkeresé modszer bevetése leg-
inkdbb legfeljebb 3 személytdl szdrmazd, és az azonositandd személy
DNS-ét nem alacsony részaranyti komponensként tartalmazé kevert biolo-
giai anyagmaradvanyok esetében lehet nagyon hatékony.
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2019 (db}|2020 (db)|Osszesen (db) |Osszesen (%)
Beérkezett iigyek szama 3142 3181 6323
Kevert DNS-profild igyek szama 706 870 1576 24.9%
Azonositatlan, nem nyilvantartott, kevert DNS-profilok szama 528 669 1197 18.9%
Familias talalat 101 167 268 4.2%
Familias taldlat lezératlan Ggyekben 48
DNAxs -szel megerdsitett taldlat lezératlan tgyekben 41 85.4%
DNAxs -szel megerdsitett, de tovabb vizsgalandd talalat z 055
lezaratlan ligyekben
DNAxs -szel nem visszaigazolhatd taldlat lezaratlan Gigyekben 5 10.4%
A megerdsitett és laboratdriumi megerdsitésre vard talalatokat
mutato bioldgiai anyagmaradvanyok nyomhagyodinak becsiilt 2.7
atlagos szama
Beazonositott személyek DNS-ének becsiilt dtlagos részaranya a 05
keveredésekben
lopas (Familias talalat) 66 96 162 60.4%
emberdlés (Familias talalat) 5 13 18 6.7%
kabitdszer-kereskedelem (Familias taldlat) 7 5 12 4.5%
rablds (Familias talalat) 3 9 12 4.5%
testi sértés (Familias talalat) 5 6 11 4.1%
csalas (Familias talalat) 4 6 10 3.7%
pénzhamisitas (Familias talélat) 0 10 10 3.7%
szexudlis erdszak [Familias talalat) 1 4 5 1.9%
emberdlés kisérlet (Familias talalat) 0 4 4 1.5%
kabitoszer birtoklas (Familias talalat) 2 2 4 1.5%
kifosztads (Familias talalat) 1] 4 4 1.5%
garazdasag (Familias talalat) ] 3 3 1.1%
jarmi dnkényes elvétele (Familias talalat) 2 1 3 1.1%
|6fegyverrel vagy ldszerrel visszaélés (Familias talalat) 2 1 3 1.1%
rongalas (Familias talalat) 2 1 3 1.1%
személyi szabadsag megsértése (Familias taldlat) 0 2 2 0.7%
dltalénos kbzigazgatdsi rendtartas (Familias tzlalat) 1 0 1 0.4%
maganlaksértés (Familias talalat) 1 0 1 0.4%

4. szamu tablazat
A 2019. és 2020. évben Intézetlinkbe beérkezo biintetd-, korozési €s kdzigazgatasi tigyek
tobb személytdl szarmazo biologiai anyagmaradvanyainak nem nyilvantartott és eddig
be nem azonositott DNS-profiljaira kapott talalatok adatai

A kevert DNS-profilokban a Familias szoftverrel torténd tomegsziirés-
szintli talalatkeresés modszertananak optimalizacidja és a talalati eredmé-
nyek pontosabb értelmezhetdsége érdekében megvizsgéltam, hogy kimu-
tathato-e Osszefliggés az egyezést mutatdo DNS-profilok kozos (atfedd) lo-
kuszainak szdma, illetve a bioldgiai anyagmaradvany DNS-profiljabol
esetlegesen hianyzo személyi allélok szama és a kapott LR-értékek kozott.
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Elméleti megfontoldsok alapjan minél tobb lokuszon minél kevesebb allél-
hiannyal mutathat6 ki egyezés, annal nagyobb lehet az LR értéke. Termé-
szetesen ezt jelentOsen befolyasolhatja az egyezo alléloknak a népességben
valo eléfordulasi gyakorisaga, hiszen gyakoribb allé¢lokra alacsonyabb LR-
érték varhato a statisztikai szamitasok eredményeképpen. A Familias szoft-
verrel taldlatokat mutatd biologiai anyagmaradvanyok DNS-profiljaibol
esetlegesen hianyzo személyi allélok eloszlasa nagyon hasonl6 a nyilvan-
tartott, illetve a 2019. és 2020. évi ligyek nem nyilvantartott, kordbban be-
azonositatlan DNS-profiljai kozott (15. szamu abra). Mindkét sorozatban a
talalatok dont6 tobbségében (83, illetve 81%) az egyezést mutatd személyi
DNS-profil dsszes allélja megtalalhat6 volt a bioldgiai anyagmaradvany
DNS-profiljaban. Ugyanakkor az esetek nem elhanyagolhato részében (17,
illetve 19%) legalabb egy személyi allél hianyzott az anyagmaradvany pro-
filjabol. A hidnyz6 allélok szama folyamatosan csdkkend gyakorisaggal
egytol hétig terjedt. Ha és amennyiben a CODIS-adatbazis képes is lenne
ezeket a talalatokat kimutatni, akkor is a detektalt allélhianyok egyben a
DNS-profil nyilvantartasi torvények altal megszabott azonossag hianyat is
jelentenék a jogszabalyok szigorubb értelmezése szerint, megnehezitve
ezen részleges egyezéseknek a biintetéligyek nyomozasa és bizonyitasa so-
ran torténd hasznositasat.
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A hianyzo személyi allélok szamanak eloszlasa a Familias
talalatokban
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15. szamu abra
A Familias szoftverrel talalatokat mutatd bioldgiai anyagmaradvanyok DNS-profiljaibol
esetlegesen hianyzo6 személyi allélok eloszlasa a nyilvantartott, illetve a 2019. és 2020.
évi ligyek nem nyilvantartott, korabban beazonositatlan DNS-profiljai kdzott

A Familias-vizsgalatban talalatot add DNS-profil parok k6zos (atfedo)
lokuszainak szdma részben eltér a nyilvantartott, illetve a 2019. és 2020.
évi iigyek nem nyilvantartott, kordbban beazonositatlan DNS-profiljai ko-
z0tt (16. szamu abra). 6-23 lokuszatfedéssel kaptam egyezéseket, melyben
a nyilvantartott profilok talalatainal a 6-15 lokuszos atfedések (73%-ban),
mig a 2019-2020. évi ligyek profiljainal a 15-23 lokuszos atfedések (84%-
ban) dominaltak. Ez az eltérés egyértelmiien arra vezethetd vissza, hogy a
2019. év elétti tigyekben a DNS-profilok meghatarozasa kevesebb lokuszra
terjedt ki. A 16. szamu abra adatsoraban 3 kiugré lokuszatfedési érték (10,
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15, 21) figyelheté meg, ezek a 2004-2020. kozott a bioldgiai anyagmarad-
vanyok DNS-profil vizsgalatdhoz legtobbszor hasznalt, idében egymast
felvaltd vegyszerkitek (SGM Plus, NGM SElect, Globalfiler) altal elemez-
hetd STR-lokuszok szdmainak felelnek meg.

Az atfedd lokuszok szamanak eloszlasa a Familias talalatokban
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16. szamu abra
A Familias szoftverrel talalatokat mutaté DNS-profil parok k6zos (atfedd) lokuszszama-
nak eloszlasa a nyilvantartott, illetve a 2019. és 2020. évi iigyek nem nyilvantartott, ko-
rabban beazonositatlan DNS-profiljai kozott
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A Familias szoftverrel egyezést mutatéo DNS-profilok kozos (atfedd) lo-
kuszainak szama, illetve a biologiai anyagmaradvany DNS-profiljabol
esetlegesen hianyzo6 személyi allélok szama és a kapott LR-értékek kozotti
Osszefliggés vizsgalata soran, ha egy atfedé lokuszszam/hianyzé személyi
allélszam parhoz tobb LR-érték tarsult, akkor ahhoz a parhoz a hozzajuk
tartozo LR-értékek tizes alapt logaritmusanak atlagat rendeltem, mint arra
a parra jellemzé LR-szamot. A logaritmizalasnak az az oka, hogy a na-
gyobb LR-értékek esetében azok nagysagrendje szamit igazabol a személyi
szarmaztatds megbizhatosaganak statisztikai szamitason alapulo szakértdi
értékelésénél. Az LR-értékek nagysagrendjét pedig azok logaritmusa fejezi
ki. A 17. és 18. szamu abra 3D grafikonjai egymashoz hasonl6 trendeket
mutatnak a nyilvantartott és a 2019-2020. évi nem nyilvantartott, kordbban
beazonositatlan kevert DNS-profilok Familias talalataihoz tartozo6 1gLR -at-
lagok eloszlasaban. A biologiai anyagmaradvanyok kevert DNS-profiljai-
bol hidnyz6 személyi allélok szaméanak csokkenésével és a talalatot mutatd
DNS-profilokban a kozds (atfedd) lokuszok szamanak ndvekedésével a
IgLR-atlagok — néhany kilengéstdl eltekintve — ndvekszenek. Ezen feliil
minél tobb az atfedd marker, annal nagyobb az esélye annak, hogy tobb
személyi allél hidnyaban is meghaladja a vizsgalt DNS-profil parra kapott
valosziniiségi hanyados a felallitott egymillios LR-kiiszobértéket. A vizs-
galatsorozatomban megfigyelt talalatok 1gl. R-értékek atlagai tehat megfe-
leltek az elméletileg vartaknak, ami egyben azt is jelenti, hogy a DNS-vizs-
galatok soran az analizalt lokuszok szamanak emelése elényos a valos ta-
lalatok megbizhaté azonositasaban, ugyanakkor ezekben az esetekben a
személyi allélok hianya is gyakrabban €és nagyobb mértékben fordulhat eld.
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Nyilvantartott, korabban beazonositatlan kevert DNS-profilok Familias talalatainak
IgLR-atlagai az atfedd lokuszok és a hianyzo allélok szamanak fliggvényében
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18. szamu abra
2019-2020. évi nem nyilvantartott, beazonositatlan kevert DNS-profilok Familias
talalatainak 1gl.R-atlagai az atfedd lokuszok és a hianyzo allélok szamanak
fiiggvényében

A Familias szoftverrel a 2019. és 2020. évi tigyekben kapott talalatokat
érintd ligytipusok eloszladsa hasonld Osszképet mutatott a nyilvantartott
DNS-profilokra korabban megallapitott egyezések ligytipusaihoz képest
(4. szamu tablazat zold sorai és 3. szamu tablazat). A lopas ugyek itt is
hasonl6 aranyban (60%) dominaltak, és a 2% vagy afeletti részaranyu tigy-
tipusok kozott ebben a vizsgalatsorozatban is megtaldlhato volt az ember-
0lés, a kabitoszerrel elkovetett blincselekmény, a rablas, a testi sértés és a
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szexualis biincselekmény. Ezek az eredmények azt mutatjak, hogy a nyil-
vantartasba be nem keriild beazonositatlan kevert DNS-profilok esetében
is a lopas iigyekben lehetne a legtobb személyazonositast elérni az 4j tala-
latkeres6 modszer segitségével, és mindemellett évente varhatéan 20-30-
cal tobb, sulyosabb biincselekményben (koztiik emberdlésben) tudnank be-
azonositani a vétlen vagy elkdvetdi ismeretlen nyomhagyot a modszer
CODIS-kerestetést kiegészitd alkalmazasaval. A 2020. és 2021. évek tigye-
inek talalati adatait és a Familias-alapu talalatkeresésnek a 2019. évi igyek-
ben kapott 10%-os potencialis tévesztését (mint II. tipust, masodfaji hibat)
alapul véve évente atlagosan kb. 110-120 olyan iigyben tudnank sikeres
személyazonositast végrehajtani a nem nyilvantartott tobbszemélyi eredetii
DNS-profilokra vonatkozdan, amely profilokon a jelenlegi személyazono-
sitd modszereink nem vezetnének eredményre. A 110-120 db {ligy az Inté-
zetlinkbe beérkezd, dsszesen 3 000 koriili biintetd-, kordzési és kozigazga-
tasi ligyhoz képest nem tiinik soknak. Ugyanakkor, haa 110-120 db iigyh6z
hozzaadjuk azt az évi mintegy 15-35 db azonositast, amit a nyilvantartott
DNS-profilok varhat6 talalataira becsiiltiink meg korabban, és figyelembe
vesziik azt, hogy évente jelenleg atlagosan 400 koriili egyezést mutat ki a
CODIS-adatbazis, akkor a 125-155 darabos talalati novekmény 31-39%-0s
emelkedést jelent az ismeretlen bioldgiai anyagmaradvanyok DNS-profil
nyilvantartas segitségével torténd személyazonositasaban. Ez véleményem
szerint szamottevo fejlesztési eredmény a magyarorszagi biiniigyi DNS-
szakértoi vizsgalatok teriiletén.

Tovabbi feladatok, tervek és célok

tos szakmai, jogi €s etikai kihivasok elé allitja az igazsagszolgaltatas sze-
reploit (Nogel, 2019; Padar et al., 2020; Smith & Singh, 2024), amely as-
pektusokat a DNS-vizsgalatok eredményeinek interpretacidja, a talalatke-
resés és azok fejlesztése soran is figyelembe kell venni.
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A nem nyilvantartott ismeretlen személyazonossagt kevert DNS-profi-
lok koziil eddig a 2019. és 2020. évben Intézetiinkbe beérkezett ligyekre
vonatkozoan tudtam a Familias szoftver alapu talalatkeresést elvégezni. A
talalatkeresést a 2020 utan beérkezett tigyekben is folytatni szeretném. Egy
adott év DNS-profiljait utdlag a kdvetkezd év masodik felétdl érdemes
vizsgalni, mert akkora mar nagy valoszinliséggel befejezodtek a szakértoi
munkak az el6z6 év ligyeiben. A kozponti nyomozohatdsaggal vald egyiitt-
miikodésben a még aktudlis ligyekben el szeretném végezni a talalatok
kvantitativ modelld statisztikai szamitason alapulé megerdsitését a DNAXS
szoftver segitségével.

A tanulmanyomban bemutatott LR-alapu talalatkeresési modszernek a
folyamatban 1év6 iigyekben torténd, rutinszerli végrehajthatosaga szem-
pontjabdl az egyik legfontosabb feladat a DNAXS és a CODIS szoftver ko-
z0tti adatkapcsolat 1étrehozédsa. Ezt a DNAXs-t kifejleszté holland Nemzeti
Forenzikus Intézet (NFI) olyan informatikai kornyezetben valdsitotta meg,
ahol a DNAXs szakért6i tigyprojektjeinek adatbazisa, a statisztikai szami-
tasokat végz06 szoftvermodulok, valamint a talalatkeresé (SmartRank vagy
ProbeRank) modul (Benschop et al., 2017; Hoogenboom, Sijen &
Benschop, 2023) szerveren, szervercsoporton (cluster) vagy tarolokon
(containers) fut. Sajnos Intézetiink jelenlegi szerverparkja nem teszi lehe-
tové a szamitasokat végzé DNAXs szoftvermodul (DNAStatistX) szerver-
csoporton torténd futtatasat, illetve egyetlen szerver nem tudné egyszerre
kiszolgalni az 8sszes aktualis ligylinkben keletkezd szamitasi igényeket. Ez
jelenleg csakis a szakértok személyi szamitégépein, 6nallo (standalone, ti.
nem szerver) DNAXs tizemmodban valdsithatd meg. Ugyanakkor kérdé-
semre az NFI specialistai lehetségesnek tartjak kizarolagosan a keresd
(SmartRank vagy ProbeRank) modul szerver tizemmodba allitasat, és igy
a CODIS-ba torténd kozpontositott bekérdezés lehetdségét. Ennek a lehe-
todségnek a megvaldsitasa az Intézetlinkben informatikai fejlesztést igé-
nyelne, amelynek az esetleges hardver, szoftver és humanerdforras sziik-
séglete még meghatarozasra var. A fejlesztés megvalosuldsa esetén a nyil-

44



Rendérségi Tanulmanyok, 2024/kiilonszam

vantartasi szakértOk a CODIS-ban képesek lennének a DNAXS program se-
gitségével a rossz mindségli és/vagy kevert DNS-profilokon torténd egy-
szeri talalatkeresésre a szakért6i vélemények kiadasa elétt. Jelenleg is ha-
sonldan torténik ez az egyszeri kerestetés az egyszemélyi DNS-profilokkal
a LIMS-iink és a CODIS kozott.

Tovébbi szakmai feladatot jelent a nyomhordozokon 1évo hattérszeny-
nyezOdés és a rendszeres hasznalok DNS-ének alaposabb feltérképezése
annak érdekében, hogy a nyilvantartasban torténd taldlatkereséssel beazo-
nositott személy nyomhagyasanak modja €s igy annak a biincselekmény-
ben betdltott — vétlen vagy elkdvetdi — cselekvési szerepe pontosabban
meghatarozhato legyen (Gill et al., 2020; Reither et al., 2023). Ugyanez
érvényes a biologiai anyagmaradvanyok kozvetitd személyen vagy targyon
keresztiil torténd indirekt atkeriilésére is (Sessa et al., 2023).

A jogszabalyi hatteret illetden indokolt és sziikséges lenne a magyaror-
szagi nyilvantartasi torvényeknek olyan szévegmodositasa, amely a talala-
tok kimutatasanak és az érintett hatosagokkal valo kozlésének szakmai fel-
tételét a jelenlegi ,,azonossag” sz6 helyett példaul a ,.teljes vagy részleges
egyezés” kifejezéssel szabnd meg a torvények szovegében. Ez egyben
szakmai harmonizaciodt is jelentene az ENFSI altal az ENFSI-tagorszagok-
nak javasolt ajanlasaval (URL2), amely egyezésként (angolul ,, match ), és
nem azonossagként (angolul ,,identity ”) definialja a nyilvantartasi talala-
tot.

Koszonetnyilvanitas

Szeretném megkdszonni Kormos Zoltannak, az NSZKK Genetikai Szakér-
to1 Intézet (GSZI) DNS-Nyilvantartd Osztaly vezetdjének a nyilvantartasi
adatok rendelkezésemre bocsatasat. Koszonettel tartozom Horvath Zoltan-
nak, a GSZI informatikusanak a LIMS-iink, a Familias és a DNAXs szoft-
ver kozotti adatkapcsolat megteremtéséért, illetve a taldlatokat érintd ligya-
datoknak a LIMS-iinkbdl torténd lekérdezéséért. Az ORFK részérdl halas
vagyok dr. Pet6fi Attila r. vezérérnagy trnak és Kompoltiné Berényi Anita
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asszonynak a talalatot mutaté tigyek statusanak megallapitasaért. Végiil, de
nem utolsosorban szeretném megkdszonni Lontai Martonnak, az NSZKK
foigazgatojanak és Dobos Agotanak, a GSZI volt igazgatojanak a folyama-
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Fiiggelék
Az igazsagiigyi DNS-profil vizsgalatok alapjai

Az igazsagiigyi genetikai vizsgélatok 6 célja a blincselekményekkel kap-
csolatba hozhat6 bioldgiai anyagmaradvanyok, ismeretlen személyazonos-
sagu €16 vagy holt személyek, illetve a genetikai rokonok azonositasa.
Mindezen vizsgalatok jelenleg az ugynevezett Short Tandem Repeat gene-
tikai markerek (lokuszok) (STR-ek, rovid tandem ismétlédések, mikrosza-
tellitak) floureszcens PCR DNS-fragmensanalizisén alapulnak. Az igaz-
sagligyi DNS-elemzések soran az ¢161énynek (leggyakrabban az embernek)
nem a teljes 6rokité anyagat (genomjat) vizsgaljuk, hanem — vizsgalatti-
pustol fliggden — altalaban csak kb. 20-30 db kitiintetett helyét, amelyeket
Osszefoglaldan markereknek vagy lokuszoknak hivunk. A markerek egy
csoportjat képezik az STR-lokuszok, amelyekben a 2—7 nukleotidbol® allo
rovid DNS-szakaszok egymas utan, tandem modon tobbszor (altalaban 5—
50-szer) ismétlodnek. Az ismétlddések szama sok STR-markernél a maga-
sabbrendii eldlények egyedei, igy az emberek kozott is valtozatossagot (po-
limorfizmust) mutat, amelynek kdszonhet6en a polimorf STR-ek lokuszon-
ként — a markerek tipusatol fliggden — altalaban 5-100 féle tipusban (allél-
ban) fejezddnek ki az emberi népességben. Az STR-all¢lokat azzal a szam-
mal szoktdk jelolni, ahdny db ismétlédd szakaszt tartalmaznak. Az STR-
markereket altalaban a kromoszémajukon elfoglalt egykopids lokuszsor-
szamuk szerint nevezik el (példaul D21S11: a 21. kromoszoma 11. egyko-
piés lokusza), vagy arrol a génrdl kapjak a neviiket, amelyikben vagy ame-
lyik kozelében helyezkednek el (példaul vVWA: von Willebrand Factor A
tipus). A polimorf STR-lokuszok az Gsszes emberi kromoszoman megta-
lalhatok, igy a testi (autoszomads) és a nemi (X- és Y-) kromoszémakon.
Tekintettel arra, hogy az emberek a testi kromoszémajukat €s a nék az X-
kromoszdémajukat mindkét sziil6tdl kapjak, ezért — néhany ritka kivételtdl

! nukleotid: a DNS és RNS 6rokitéanyagot alkotd nukleotidlanc szerkezeti egysége
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eltekintve — minden ember az autoszoémas, és minden né az X-kromoszo-
mas STR-markerein két-két alléllal rendelkezik (szakszoval diploid allé-
lok). A férfiak a sziileiktdl csak egy X- és egy Y-kromoszomat 6rokolnek,
igy lokuszonként csak egy X- vagy egy Y-STR allélt hordoznak (haploid
allélok).

Az emberi sejtek DNS-tartalma tomegét tekintve rendkiviil alacsony,
kb. 6 pg (6 x 10"*2 gramm). Ennek folytin a genetikai allomany biiniigyi
mintakon hatékonyan, kdzvetleniil nem analizalhato. Az 1985-ben felfede-
zett, késobb Nobel-dijjal jutalmazott polimeraz lancreakcion (PCR) (Saiki
et al., 1985) alapul6 sokszorozasi (amplifikacios) eljarassal azonban a vizs-
galni kivant DNS-szakaszok mennyisége tobb milliészorosara novelhetd,
igy az elemzésre kivalasztott markerek alléljai mar egyszeriibb detektélési
eljarassal is lathatova tehetok. A PCR-technika masik 6ridsi elénye, hogy
faj- (példaul human-) és markerspecifikus vizsgalatot tesz lehet6vé, azaz
az elemzést nem zavarja a tobbi DNS-szakasz és esetleg mas fajoktol (pél-
daul mikrobaktol) szarmazo genetikai anyag jelenléte. A fluoreszcens
PCR-amplifikacio soran az STR-allélok szinjelolést kapnak egy-egy rajuk
helyezett fluoreszkalo festék révén, melyek 1ézersugarral megvilagitva az
adott festékre jellemzd hullamhosszusagi fényt bocsatanak ki. A kiilon-
b6z6 méretii (hossziisagh) allélok kapillariscsében 1évo gélbe vezetett &ram
segitségével, elektroforézissel szétvalaszthatok, mivel a kisebb allélok az
elektromos térben gyorsabban mozognak a nagyobb tarsaikhoz képest. A
fix helyzetii 1ézersugaron athaladé allél fluoreszcens fényt bocsat ki, amely
a genetikai analizalé miszer gorbéjén (az elektroferogramon) egy cstics-
ként jelenik meg. Az allélcsucs magassaga egyenesen aranyos a mintaban
1év0 azon eredeti (gynevezett templat) DNS mennyiségével, amelyrdl a
detektalt all¢l felsokszorozva lemasolodott. Ha a személy a vizsgalt diploid
lokuszon a sziileitd]l ugyanolyan tipusu allélt kapott, akkor az adott marker-
nél csak egy darab dupla magassagu csucs figyelheté meg (homozigota ge-
notipus), mig, ha az egyén két kiilonb6z6 méretii allélt 6rokolt, akkor két
darab, kb. fele magassagu csucs detektalhato (heterozigdta genotipus) (F1.
szamu abra).
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Homozigoéta (bal oldal) és heterozigota (jobb oldal) STR-lokusz elektroferogramja

Az STR-lokuszok hagyomanyos PCR-rel vizsgalhaté mérete altalaban
80500 nukleotid kdzott mozog. Ahhoz, hogy egyetlen vizsgalattal 5 db
STR-nél tobbet lehessen egyszerre elemezni, az sziikséges, hogy az egy-
massal méretiikben atfedé markerek kiilonb6z6 fluoreszcens festekkel le-
gyenek megjeldlve. Hatféle festék hasznalataval 20-30 db lokusz mar egy-
szerre analizalhato valik (F2. szamu abra).

Az els6 ot sor az otféle fluoreszcens festékkel jelolt lokuszok alléljait
mutatja, a hatodik sor pedig az ugynevezett belsé méretstandard cstcsait
jelzi.
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F2. szamu abra
Egy személy DNS-profiljanak elektroferogramja

A DNS-fragmensanalizis sordn a vizsgalati mintak tipizalasa (ti. DNS-
profiljuk meghatarozéasa) egy ugynevezett belsé méretstandard €s egy ugy-
nevezett kiilsd tipusstandard (alléllétra) segitségével torténik. A kiilon flu-
oreszcens szinnel jelolt, ismert méretli DNS-fragmensekbdl 4116 belso stan-
dardot (lasd F2. szamt abra 6. sora) hozzakeverik a minta DNS-éhez, mely
az elektroforézis soran egyiitt futva a minta DNS-ével kalibracios méret-
gorbét szolgaltat a minta alléljainak nukleotid (bazis) egységben torténd
méretmeghatarozasahoz. A kiilsd tipusstandard (all¢llétra) a vizsgalt loku-
szokon a népességben leggyakrabban el6forduld, ismert tipust allélok kok-
télja. A belsd méretstandarddal 6sszekeverve, de a mintaktol kiilon keriil
vizsgalatra. Az ismeretlen DNS-profili minta alléljait aszerint tipizaljak,
hogy azok az alléllétra mely csucsaival keriilnek azonos pozicidba (F3.
szamu abra). A tipizalas automatizalasahoz mar természetesen erre a célra
kifejlesztett szoftverek allnak rendelkezésre.
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F3. szamu abra
Egy alléllétra (fels6 sor) és egy személy DNS-profiljanak (als6 sor) elektroferogramja

Egy lokuszon kimutatott alléltipusok 0sszessége a genotipus, a személyi
mintabodl vagy a bioldgiai anyagmaradvanybol megallapitott genotipusok
Osszessége pedig a DNS-profil. A DNS-profil, attol fiiggden, hogy testi
vagy nemi kromoszomas STR-ek alléljait tartalmazza, lehet autoszomas,
X-vagy Y-kromoszomas. Tekintettel arra, hogy az Y-kromoszoma kizaro-
lag aparol fiura 6roklodik, igy az Y-kromoszomas DNS-profil mindig csak
egyetlenegy sziil6, az apa alléljait hordozza, ezért az Y-STR profilt Y-hap-
lotipusnak is hivjak. A DNS-profil vizsgalatok standardizalasa, a koltség-
hatékony és magas mindségli laboratériumi analizis, valamint az eredmé-
nyek nemzetkdzi szintli 6sszehasonlithatésaga érdekében gyartdi vegyszer-
csomagok (kitek) keriiltek kifejlesztésre és a hazai szakértdi vizsgalatok-
ban is bevezetésre az STR-elemzések céljabol. A gyartok altal a kiteknek
adott fantazianevekkel (példaul Globalfiler, PowerPlex Fusion 6C) az tigy-
szakért6i munka sordn, a nemzeti és nemzetkozi adatcserében vagy a szak-
irodalomban egyszertien definidlhaté és meghivatkozhaté azoknak a DNS-
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profiloknak a lokuszkészlete, amely profilok az adott vegyszercsomag se-
gitségével lettek meghatarozva.

Az STR-elektroferogram altalaban nemcsak allélcsticsokbol all. Az
STR PCR-amplifikacié inherens sajatossdga az ugynevezett dadog6 (stut-
ter) miitermékek képzddése. Ezek a PCR sordan dontéen a templat, ritkab-
ban a képz6ddé DNS-szalak leggyakrabban egy, ritkdbban tobb ismétlédo
egységnyi kihurkoldédasaval keletkeznek, és az elektroferogramon legin-
tenzivebben a sziildalléljuknal egy egységnyivel kisebb méretben, a sziil6-
allél el6tt, annal alacsonyabb cstcsként helyezkednek el (F4. szamu abra).

\ l

o A A

@ @
F4. szamu abra
STR-allélok hatso (backward, N-1) stutter cstcsai (piros nyilakkal jelolve)

A DNS-profilok egyezése vagy nagyfokt hasonlosaga/atfedése alata-
masztja a bioldgiai mintdk (példaul a személyi referencia minta és a hely-
szini bioldgiai anyagmaradvany) k6zos személyi eredetét, mig a profilok
kozott megfigyelt eltérés kizarhatja azt. A rendkiviil kis mennyiségii, bom-
lott és/vagy tobbszemélyi eredeti bioldgiai anyagmaradvanyokbol nem
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mindig lehet pontosan kimutatni a nyomhagy6 személy(ek) DNS-profiljat.
Ha a kiindulasi DNS mennyisége vagy bomlottsagi foka egy kritikus tarto-
manyba keriil, akkor a PCR-soran egyes allélok véletlenszertien nem sok-
szorozodnak fel a mar éppen detektalhato szintig. Ezt a jelenséget allélki-
esésnek (allelic dropout) hivjuk. Sok esetben detektalhatdo mértékti ampli-
fikacid ugyan torténik, de csak csdokkent mennyiségben, igy a vartnal ala-
csonyabb allélcsucsok keletkeznek. Ez az elektroferogramon kialakithatja
a bomlott DNS ugynevezett degradacios DNS-profil képét, ahol is a na-
gyobb méretli lokuszok a kisebbekhez képest tipikusan alacsonyabb allél-
csucsintenzitassal vagy allélkieséssel mutatkoznak (F5. szamu abra).

Az utolso6 lokuszon nem volt kimutathat6 allél a DNS bomlott allapota
miatt.
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F5. szamu abra
Bomlott holttestminta degradalt DNS-profila elektroferogramja

Tekintettel arra, hogy a jelenleg alkalmazott modszereinkkel a DNS-
profil kimutathatosaganak optimalis DNS-templat mennyiségi tartomanya
0,1-1 ng (0,1-1 x 10 gramm), ezért a tobbszemélyi eredetli (Ggynevezett
kevert) mintdk esetében annak a nyomhagy6 személynek a genetikai pro-
filja sokszor kimutathatatlanna valik, akinek a DNS-e nem éri el a mintaban
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1év6 6sszes DNS egytizednyi mennyiségét. Ez a kimutathatatlansag az ala-
csony DNS-tartalmu vagy bomlott egyszemélyi mintdkéhoz hasonldan
részleges is lehet, azaz az ugynevezett minor nyomhagyonak nem mind-
egyik allélja tiinhet el. Az alacsony DNS-tartalmu bioldgiai anyagmarad-
vanyok esetében még egy jelenség, az ugynevezett allélbeesés (allelic dro-
pin) befolyéasolhatja a mintdbol meghatarozhato DNS-profilt. Hattér- vagy
feliilszennyez6dés révén a vizsgalni kivant maradvanyba minimalis mér-
tékben bele- vagy rakeriilhetnek indifferens személyek alléljai is, mely al-
1élok kis szamuk, véletlenszeri megjelenésiik és gyenge intenzitasuk miatt
személyazonositasra alkalmatlanok. A nagyobb mértékii feliilszennyezés
mar személyazonosithaté mindségii DNS-profilt eredményezhet, amely je-
lenséget az allélbeeséstdl megkiilonboztetve kontamindcionak hivunk.

A magyarorszagi igazsagiigyi DNS-profil nyilvantartasok

Ot évvel a vilag elsé biiniigyi DNS-profil nyilvantartisanak, a brit DNS-
adatbazisnak a felallitasa utan, 2000-ben Magyarorszagon is hatalyba lépett
a kriminalisztikai céli DNS-profil nyilvantartast szabalyozo torvény.
Mindez a t6bbi eurdpai orszaghoz képest viszonylag gyorsan, csupan 8§ év-
vel azutdn tortént, hogy Magyarorszagon el0szor a Nemzeti Szakértdi és
Kutato Kozpont (NSZKK) jogelddjében, a Bliniigyi Szakértdi és Kutatdin-
tézetben (BSZKI) az igazsagiigyi DNS-vizsgalatokat bevezették (Padar és
mtsai, 2019). A hazai igazsagiigyi DNS-profil nyilvantartasokat jelenleg
alapvetden két torvény szabalyozza, melyek meghatarozzak gyakorlatilag
az 6sszes olyan DNS-minta nyilvantartasat és kerestetését, melyek a foren-
zikus személyazonositas céljabol jelentdséggel birnak kozigazgatasi, koro-
z¢ési ¢és blintetdligyekben. A magyarorszagi DNS-profil nyilvantartasok
egymastol elkiilonitve és anonimizalva az alabbi személyek és bioldgiai
anyagmaradvanyok DNS-profiljait tartalmazzak:
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— buncselekményekkel kapcsolatba hozhato, ismeretlen eredetii nyo-
mok ¢és biologiai anyagmaradvanyok (példaul helyszinrél, elkove-
tési eszkozrdl, ruhdzatrol);

— terhelt (gyanusitott, vadlott, elitélt) személyek;

— iIsmeretlen személyazonossagu holttestek, holttestmaradvanyok;

— eltlint, korozott személyek és hozzatartozoik;

— biintetdeljarassal Osszefiiggésben vétlen nyomszennyezés kocka-
zatat hordoz6 tevékenységet végzo személyek.

A nyilvantartasi torvények meghatarozzak a DNS-profilok adatbazisba
helyezhetdségének és kerestethetdségének kritériumait, a nyilvantarthato-
sag idejét és a nyilvantartasokbol vald torlés feltételeit. A terhelt személyek
vonatkozasdban példaul szamos kivételtdl eltekintve csak 6tévi vagy ennél
sulyosabb szabadsagvesztéssel biintetendd szandékos blincselekmény el-
kovetésével meggyanusitott személyek DNS-profiljai nyilvantarthatoak,
vagy masik példaként a biincselekmények ismeretlen eredetiit DNS-profil-
jai nem hasonlithatok 6ssze az eltiint személyek hozzatartozoiéval. A tor-
vények ugyanakkor lehetdvé teszik, hogy a nyilvantartasban kezelt adatok
(ti. a DNS-profilok is) statisztikai, valamint tudomanyos kutatasi célra —
személyazonositasra alkalmatlan modon — atadhatok és felhasznalhatok.

A magyarorszagi bliniigyi DNS-profilnyilvantartas az NSZKK (korab-
ban BSZKI) kezelésében 2004 6ta miikddik az FBI 4ltal kifejlesztett Com-
bined DNA Index System (CODIS) adatbazis szoftver (URL1) segitségé-
vel. A szoftver adatbazisa kiilon regiszterekben, ugynevezett indexekben
tarolja az eltérd DNS-mintakategoridk (példaul bioldgiai anyagmaradvany,
terhelti) profiljait, lehetévé téve azoknak egymastdl fiiggetlen kezelését. A
2023. szeptember 13-i allapot szerint 254 635 db személyi és 8 209 db
anyagmaradvany DNS-profil taldlhaté meg az adatbézisban és vesz részt a
talalatkeresésben. A magyar nyilvantartasokba Gsszesen legalabb 25 ezer
Uj személyi profil és mintegy 1 400 0j anyagmaradvany profil keriil évente
rogzitésre. A nyilvantartott DNS-profilok lokuszkészlete egymassal lehet
azonos vagy nagyrészt atfedd. Az elmult évtizedekben a DNS-technologia
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fejlédésével a megbizhatobb személyazonositas érdekében a markerkészlet
9 db autoszémas STR-lokuszrol 23 db markerre boviilt. A profilok egy ki-
sebb hdnyada nem tartalmazza a vizsgalat idején elérhetd kit segitségével
meghatarozhatd 6sszes STR alléladatat, mivel a csekély mennyiségli vagy
rossz mindségli biologiai anyagmaradvanyok esetében a korabban kifejtett
allélkiesés jelensége miatt egyes lokuszokon eredménytelen volt a DNS-
analizis. A véletlen egyezések lehetdségének minimalizalasa érdekében a
nemzetkozi gyakorlatot kdvetve a magyar adatbazisban olyan DNS-profi-
lok nem keriilhetnek 6sszehasonlitasra, amelyek kozott nincs legalabb 6 db
atfedo, alléleredményt tartalmazé STR-lokusz.

A nyilvantartasokba napi rendszerességgel kertilnek be és torlddnek on-
nan DNS-profilok. Ugyancsak naponta keriilnek Osszehasonlitasra az 1
DNS-profilok az adatbazisban mar bent Iévokkel. Ugyan a CODIS-szoftver
képes nemcsak autoszoémas, hanem X- és Y-kromoszomas DNS-profilok,
valamint az ugynevezett mitokondrialis haplotipusok (mitotipus)? tarola-
sara és Osszehasonlitasara is, a magyarorszagi adatbazis csak autoszomas
profilokon végez Gsszehasonlitasokat, mivel kizarolag a testi kromoszomas
DNS-profilok alkalmasak konkrét személy 6nallo, egyértelmili beazonosi-
tasra. Ennek az az oka, hogy a nem autoszoémas DNS-ek kozott egyaltalan
nincs, vagy nincs teljeskorli DNS-atrendezddés (igynevezett rekombina-
ci0) az ivarsejtképzddés soran, igy az utodd csak az egyik vagy masik szii-
16je DNS-ét kapja meg, gyakorlatilag valtozatlan forméban. Ennélfogva az
egyik sziild és gyermeke azonos DNS-tipussal rendelkezik (kivéve a ndk
X-kromoszoémai esetében).

A CODIS-ban a DNS-profilok ¢sszehasonlitasa kizarolag az alléltipu-
sok szamszerli paros Osszevetésébdl all. A hatilyos nyilvantartasi torveé-
nyek a nyilvantartasi talalat kritériumat a DNS-profilok azonossagaként ir-
jék le. Az ,,azonossag” szlikebb (szigoribb) szakmai és jogi értelmezése

2 Mitokondrialis haplotipus (mitotipus): a sejtek energiatermelé és -raktdrozo, sejtmagon
kiviili sejtszervecskéiben, a mitokondriumokban 1évé DNS-en meghatarozott DNS-tipu-
sok egyiittese

61



Fiiredi Sandor: A magyarorszagi blinligyi DNS-profil nyilvantartas taldlatkeresési mod-
szerének fejlesztése

szerint kizarolag teljes azonossag fogadhato el talalatként, azaz az Ossze-
hasonlitando két DNS-profil kdzott — pontosabban azok kozds (atfedd)
STR-készletében — nem lehet egyetlen eltérés vagy kiilonbség sem. Tehat
igy példaul a 14/15/16 alléltipust, tobbszemélyi eredetii (kevert) minta nem
azonos a 14/15 allétipusu személlyel, ezért nem fogadhato el taldlatként. A
CODIS-szoftver ugyanakkor igény esetén lehetdséget biztosit egymastol
részben kiilonb6zd DNS-profilok kozotti taldlatkeresésre is. A szoftver
mérsékelt €s alacsony szigorusagu (moderate/low stringency) talalatkere-
sési beallitasai megengedik az egyezést mutato allélokon kiviil egyéb allé-
lok jelenlétét vagy egyes keresett allélok hianyat. A magyar igazsagiigyi
DNS-profil nyilvantartasok €s azok miikodési kereteit meghatarozo jogsza-
balyok végrehajtasi modja ugyan csak egy személytdl szarmaz6 DNS-pro-
filok vagy profilkomponensek dsszehasonlitasat teszi lehetdveé, azonban a
csOkkentett szigorusagu taldlatkeresés révén olyan tobbszemélyi profilok
i1s Osszehasonlitasra keriilhetnek, amelyekben a késObbiekben targyalt
szakértdi értékelési modszerekkel egy egyetlen személytdl szarmazo DNS-
profilkomponens volt elkiilonithetd. Ezeket az altaldban biologiai anyag-
maradvanyokbol meghatérozott specidlis profilokat a CODIS-adatbazisunk
egy elkiilonitett, gynevezett kijelolt kevert minta (assigned mixture) nevii
indexben tarolja.

Attol fiiggden, hogy a CODIS mely indexei kozott mutatjak ki a DNS-
profilok azonossagat (egyezését), személy/személy, személy/anyagmarad-
vany vagy anyagmaradvany/anyagmaradvany talalatokrol beszélhetiink.
Személy/személy taldlat eléfordulhat akkor, ha ugyanattol a személytdl —
példaul hamis személyazonositd6 dokumentuma miatt — tobbszor vesz min-
tat a hatdsag, illetve az egypetéjii ikrek esetében, mivel a DNS-nyilvantar-
tassal kompatibilis genetikai markerekkel nem mutathaté ki eltérés egype-
téjii ikerparok DNS-profiljai kozott. A személy/anyagmaradvany talalat
leggyakoribb esetei, amikor a biincselekmény helyszinén, az elkdvetési
eszk6zon vagy az elkovetéskor viselt ruhazaton rogzitett minta DNS-pro-
filja egyezést mutat egy terhelt személy profiljaval, beazonositva ezzel a
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nyomhagyo6t, mint lehetséges elkdvetdt. Amennyiben a nyilvantartési tala-
latig az eljard hatosagnak nem volt informacioja a beazonositott személyrol
vagy annak nyomhagyasarol, akkor a taldlatot az angol szakkifejezésbol
magyar nyelvbe tiikorforditassal atiiltetve hidegtalalatnak (cold match/hit)
nevezziik. A hidegtalalat kifejezés érzékletesen szemlélteti ezt az esetet,
amikor is az eljar6 hatdsag kezében a DNS-bizonyitékon kiviil nincs mas
adat az illeté személy nyomhagyasara vonatkozoan, igy azt a kérdéses cse-
lekmények ¢és koriilmények megnyugtatd tisztdzasa érdekében lehetdség
szerint egyéb nyomozati vagy bizonyitdsi eszkdzokkel meg kell erdsiteni.
Személy/anyagmaradvany talalatnak egy masik tipusa az ismeretlen holt-
test DNS-profiljanak egyezése egy eltliint személy profiljaval, vagy nagy-
foku hasonlosaga egy eltlint személy rokondval. Ez utdbbi eset nem klasz-
szikus, egy az egyes (ugynevezett direkt) talalatnak, hanem ugynevezett
rokonségi talalatnak mindsiil. Az anyagmaradvany/anyagmaradvany tala-
lat pedig ramutat a biologiai anyagmaradvanyok k6zos, bar még ismeretlen
személyi eredetére. A nyomhagyo ismeretlen személye ellenére ez a tala-
lattipus is hasznos informaciot szolgaltathat a nyomozo6 hatdsagok részére,
mivel 0sszekoti egymassal a kiilonbozd blincselekményeket, azok helyszi-
neit vagy az ismeretlen személyazonossagu holttestrészeket. Kdszonhetden
annak is, hogy Magyarorszag lakossdganak kb. 2%-a van nyilvantartva a
DNS-adatbazisban, a magyar igazsagiigyi DNS-profil nyilvantartasok je-
lenleg naponta atlagosan egy-két tigy sikeres megoldasédhoz jarulnak hozza
a talalatokkal.

Az igazsagiigyi genetikai szakértoi vizsgalatok eredményeinek interpre-
tacidja

Az igazsagiigyi genetikai szakértdi munka nem ér véget a DNS-profilok
meghatarozasaval. Mar maga a profilmeghatarozas, kiilondsen az ligy
szempontjabol relevans feltételezett nyomhagyé [tovabbiakban POI- (per-
son of interest)] személy alléljainak az azonositasa is sokszor nehézségbe
litk6zik a bioldgiai anyagmaradvany (példaul érintési nyomok) alacsony
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DNS-tartalma, tobbszemélyi (kevert) eredete, bomlottsaga vagy hattér- és
feliilszennyezettsége miatt. Mindezek a koriilmények a POI egyes alléljai-
nak véletlenszerti, részleges vagy teljes kimutathatatlansagat (allél- és lo-
kuszkiesés), és/vagy konkrét nyomhagyé személyekhez nem kothetd ide-
gen (sporadikus) allélok véletlenszerli megjelenését (allélbeesés) okozhat-
jak. Az allélkiesés és -beesés statisztikai alapon kezelhetd véletlenszert-
sége miatt a mintak szakért6i elemzése soran ismétlod (replikalt) DNS-profil
vizsgalatokat végziink annak érdekében, hogy a nyomhagy6 személyek al-
1¢]jait minél nagyobb eséllyel meghatarozhassuk, és azokat elkiilonithessiik
a sporadikus allélokt6l. Ehhez mar rendelkezésiinkre all olyan szakért6i
szoftverrendszer, amely a szakértok altal konnyen attekinthetd és kezelhetd
formaban tudja megjeleniteni az ismétlések DNS-profil eredményeit
(Benschop et al., 2019).

Az igazsagiigyi genetikus szakértd {6 feladatat, az ismeretlen biologiai
anyagmaradvany, ismeretlen személyazonossagu €16 vagy holt személy,
valamint a vérrokonsag azonositdsat a DNS-profilok dsszehasonlitasaval
végzi el. Itt most egyeldre ,,csak™ a személyi vagy anyagmaradvany minta
forrasanak, szarmazasanak DNS-szintli azonositasarol van sz6. Egyszemé-
lyi eredetli DNS-profilok dsszehasonlitd — bar néha kihivasokkal is terhelt
— vizsgalata sokkal egyszeriibb mind az iigyon beliili 6sszehasonlitasok,
mind a nyilvantartasokban valo kerestetés soran. Emiatt a szakértoi elem-
zések soran toreksziink arra, hogy a bioldgiai anyagmaradvanyok adta le-
hetdségek mentén a kevert DNS-profilok egyszemélyi eredetii komponen-
seit meg tudjuk allapitani. Ehhez sejtdifferencialt DNS-tisztitasi technolo-
gia (Butler, 2011), illetve az egyes DNS-tulajdonsagoknak a bioldgiai
anyagmaradvanyban 1évé mennyiségi viszonyait kifejezd allélintenzitas
elemzési lehetOség all a szakértok rendelkezésére (Benschop & Sijen,
2014). Az egyre novekvo aranyban vizsgalatra keriilé kevert anyagmarad-
vanyok egy jelentds részében sajnos azonban nincs mod a nyomhagyodk
DNS-profiljainak egyértelmli szétvalasztdsara. Modern statisztikai mod-
szerek (Bleka, Benschop, Storvik & Gill, 2016) alkalmazasaval a vizsgélati
minta tobbségét ado (igynevezett domindlo) személyek DNS-profiljanak
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elvalasztasa egyre inkabb megbizhato, ugyanakkor a kevesebb DNS-t hatra
hagyo egyének (akik kozott sokszor szerepel a POI) profiljanak valoszini-
sitése tovabbra is kihivast jelent a szakma szamara.

Bioldgiai anyagmaradvanyok szarmazasanak megallapitasanal, illetve
rokonsagi vizsgalatok soran az anyagmaradvanyok vagy a vizsgalt szemé-
lyek azonos (k6zds) eredetének meghatarozasat végezziik el. Az azonos
vagy nagyon hasonlé tulajdonsagok megléte alatamasztja a szdrmazast. Ez
nemcsak biologiai, hanem egyéb nyomokra is érvényes (példaul ujjnyom,
ruhaszovet elemi szalai, livegmaradvany, cip6talplenyomat). Ennek alap-
jén az ebben a fejezetben leirt igynevezett Bayes-elvii statisztikai interpre-
tacié nemcsak genetikai, hanem mas igazsagiigyi szakteriileteken is alkal-
mazhatd. Amennyiben a vizsgalt DNS-profilok kozott az eltérés megfeleld
mértéki, akkor kategorikusan kizarhat6 a két DNS-minta kdzos eredete. A
teljes egyezés vagy a nagyfoku hasonlosag felveti azt a kérdést, hogy a
szdrmazas megallapithato-e kategorikusan, vagy szamolni kell-e a véletlen
egyezés lehetdségével is? Kategorikus véleményadas soran a szakértdi bi-
zonytalansag nullanak tekinthetd, azaz a szakértoi allitassal ellentétes eset
eléfordulasa kizart. Fontos azonban megjegyezni, hogy tudomanyos ismér-
vek alapjan a szdrmazéas nem bizonyithato kategorikusan. A szakérto a tu-
domanyos vizsgalati eredmények ¢és tapasztalatai alapjan mentalisan meg-
gy0zddik a szarmazas kategorikus voltarol. A valoszinlisitd véleményadas
soran ezzel ellentétben a szakértd tudomanyos, statisztikai modszerekkel
megbecsiili a szarmazas bizonytalansagat, amely mindig nagyobb nullanal.
Az artatlansag vélelme alapjan a szakértd ezt a becslést ugy végzi el, hogy
a perbe vont félre nézve a legkevésbé terheld, de valosaghii szakértdi valo-
szinlisitést adja. Ezt a vilagszerte megkdvetelt és alkalmazott megkozelitést
konzervativ becslésnek hivjuk. Azt is fontos hangsulyozni, hogy a valoszi-
niisitd véleményadas is tartalmazhat szubjektiv elemeket, ugyanis a szak-
értés a gépesités nagyfoku fejlettsége mellett sem fliggetlenithetd az emberi
dontésektol (Furedi, 2015).

A mindennapi életben is hasznalt valdszintiség fogalma tobbféleképpen
is definialhato. A valosziniiség kifejezhetd egy esemény bekdvetkezésének
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szamaval a lehetdségek (példaul probak) szamahoz viszonyitva. A valoszi-
niiség ugyanakkor csak egy adott koriilmény- és feltételrendszerre lehet
igaz. Ha a koriilmények valtoznak, akkor a valdszinliség szamértékében is
valtozhat. Minden valdsziniiség egyben feltételes valoszinliség is, melynek
matematikai leirasa a kovetkezd: Pr(H|E), ahol Pr a valdsziniiség (proba-
bility), H a vizsgalt feltevés (hipotézis) és E a feltétel [itt most, mint szak-
értéi esemény vagy bizonyiték (event, evidence)]. A feltételes valdszinliség
tehat E feltétel (bizonyiték) fenndllasa esetén H feltevés bekovetkeztének a
valosziniisége. A DNS-profil nem tekintheté egyedinek, azaz nem 100%-
ig biztos, hogy a F6ldon két személy nem rendelkezhet ugyanazzal a DNS-
profillal. A DNS-profil egyediségének kérdését alapvetéen négy, egymas-
sal részben Osszefliggd tényezd befolydsolja. Az egyik, hogy a Fold teljes
lakossagat (illetve allati, ndvényi populacidit) nem tudjuk maradéktalanul
megtipizalni. Ha erre képesek is lennénk, akkor ezt mindig folytatni kéne
az ujsziilottekkel. A masik egyediséget zavaro jellegzetesség, hogy az élo-
Iények egy fajba tartoz6 egyedei szaporodési kozdsségilikben kozelebbi-ta-
volabbi rokonsagban allnak egymassal, azaz genetikai allomanyuk egy ré-
sze kozos. Ennek sz¢élsOséges esetét az egypetéjii ikrek képviselik, akik a
jelenleg rutinszeriien vizsgalt markereken azonos tulajdonsagokkal rendel-
keznek. A harmadik nehezit6 tényez6 az, hogy az egyes lokuszok valtoza-
tossaganak (polimorfizmusanak) mértéke populdcionként/foldrajzi teriile-
tenként valtozhat. Tehat hidba talaljuk egyedinek az egyik népességben a
kérdéses DNS-tipust, ha a masik populacioban esetleg épp az a leggyako-
ribb. Az egyediség kérdéskorében az utolso alapproblémat az elsGsorban a
blincselekmények soran eléforduld kevert bioldgiai anyagmaradvanyok je-
lentik. A kevert anyagmaradvanyok egynél tobb személy vagy egyed sejt-
jeit és igy DNS-¢€t tartalmazzak, tehat a vizsgalati minta egyszemélyi ere-
detérdl eleve nem is beszélhetliink. Mindezen megfontolasok alapjan az
igazsagligyi genetikus szakértok — eltéréen példaul a daktiloszkopus szak-
értdk altal alkalmazott gyakorlattol — nem kategorikus, hanem valdszinii-
sitd véleményt adnak a személyazonositds vagy szarmazas-megallapitas
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soran. Két bioldgiai anyag kdzos eredete vagy a vérrokonsag akkor valo-
szinlsithetd, ha a DNS-profilok egyezést vagy nagyfoku hasonlosagot mu-
tatnak (Fiiredi, 2015).

z¢s valoszintiségének megbecsiilésére a szakemberek tobb, egymasra €piild
modszert dolgoztak ki az elmult évtizedek soran. Két alapmodszer alkal-
mazasaval — a DNS-profil el6fordulasi gyakorisaganak, illetve véletlen
egyezési valoszinliségének megbecsiilésével — eljuthatunk a jelenleg vilag-
szerte alkalmazott statisztikai eljarashoz, a Bayes-féle hipotézistesztelés-
hez (Foreman, Smith & Evett, 1997). Az igazsagiigyi eljarasokban a DNS-
profilok egyezése csak akkor bir megfeleld bizonyitd erdvel, ha a megalla-
pitott DNS-profil olyan ritka a népességben, hogy elhanyagolhato az esélye
annak, hogy a kérdéses személyen kiviil mas is rendelkezhet ugyanazzal a
DNS-profillal. A DNS-vizsgalati eredmények bizonyito erejének megbe-
csiiléséhez ismerniink kellene tehat a DNS-profil el6fordulasi gyakorisagat
a népességen beliil. A biologiai nyom DNS-profiljanak feltételes eléfordu-
lasi valosziniiségét a kovetkezoképpen jeldlhetjiik: P = Pr(Gc|Hq), ahol G¢
a bioldgiai nyom DNS-profilja és Hq a védelem azon feltételezése, hogy a
biologiai nyomot nem a terhelt hagyta hatra. A modern genetikai vizsgalo-
rendszerek nagy bizonyit6 ereje a DNS-profilok rendkiviil ritka voltabol
fakad, amely azonban gondot is okoz a valdszinliség megbecsiilésénél. A
legtobb DNS-profil ugyanis olyan ritka, hogy egyszer sem fordul el6 az
egyes népességeket reprezentald populacios adatbazisokban. Szerencsére
bizonyos feltételek teljesiilése esetén a DNS-profil gyakorisaga kifejezhetd
a profilt alkot6 allélok eléfordulasi gyakorisaganak segitségével. A fobb
feltételek kozé tartozik az, hogy testi kromoszomas lokuszokat érintsen a
vizsgalat (ilyenek a DNS-profil nyilvantartadsok markerei is), a hasznalt al-
lélgyakorisagi adatbazis legyen kell6en reprezentativ, valamint a vizsgalt
népesség nem térhet el Iényegesen a genetikai egyensuly allapotatol. E fel-
tételek az emberi népességben altalaban teljesiilnek az igazsagiigyi eljara-
sokban vizsgalt testi kromoszémas markereken, igy megvaldsul az allélok
egymastol fiiggetlen 6roklédése a lokuszokon beliil és a lokuszok kozott.
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A fiiggetlen 6roklédés pedig lehetdvé teszi azt, hogy a DNS-profil el6for-
dulasi gyakorisaga megbecsiilhetd az allélgyakorisagok egyszerii szorzata-
ként (Fiiredi, 2015).

Talan meglepd mdédon a szdrmazas bizonyitasdhoz azonban nem ponto-
san a DNS-profil el6fordulasi gyakorisagara van sziikségiink, hiszen a pro-
filt a bioldgiai anyagmaradvanybol — és teljes egyezés esetén a POI-bol —
mar kimutattuk. Igazabol arra vagyunk kivancsiak, hogy mi annak a valo-
szinlisége, hogy a bioldgiai anyagmaradvany DNS-profiljat a kérdéses sze-
mélyen (példaul terhelten) kiviil még egyszer megfigyeljiik a népességben.
Ennek az agynevezett DNS-profil egyezési valoszinliségnek a jeldlése: Pm
= Pr(G¢|Gs,Hqd), ahol az eléfordulasi gyakorisaghoz (P) képest a feltétel-
rendszerben megjelenik egy 0j elem, az egyezést mutatd személy (példaul
gyanusitott) DNS-profilja (Gs). Ha a védelem feltevésében a terhelt és a
tényleges tettes kozott még tavoli rokonsag sem all fenn, akkor a terhelt
DNS-profiljanak ismerete nem befolyasolja a profilegyezési valosziniisé-
get, igy az ekvivalens a DNS-profil eléfordulasi gyakorisagaval (Pm = P).
A védelem feltevésében azonban a terhelt kozeli vagy tavoli rokoni kap-
csolatban is lehet a tényleges nyomhagyoval. Ez az tgynevezett rokon-
sagi/alpopulacios hatas, mint eltérd koriilményrendszer modositja a DNS-
profil egyezési valoszintiség értékét. Kriminalisztikai kutatdsok kimutat-
tak, hogy a terhelt és a tényleges tettes (amennyiben nem egy személy) igen
gyakran ugyanabba az alpopulécioba (szilikebb kozdsségbe) tartozik. Az al-
populacidban a bioldgiai anyagmaradvany lokuszainak alléltipusa gyako-
ribb lehet, mint a teljes népességben, mivel az alpopulaciok tagjai kdzott
nagyobb a genetikai kapcsolat (korrelacio) a kdzos 6sok, a nem véletlen-
szerl parvalasztas és sz€élsdséges esetben a beltenyésztés miatt. Az alpopu-
lacios hatas mértéke a népességben populacid-genetikai vizsgalatokkal
megallapithatd, és az ugynevezett kozos leszdrmazasi egyiitthatoval (Fst
vagy 0) jellemezhetd. A 0-érték dnmagaban altaladban csak kis mértekben
noveli a DNS-profil egyezési valoszinliséget, azonban kozeli vérrokonsag
esetén a rokonsagi hatds mar nagyfoku. A 6-korrekcido mar régbta részét
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képezi a rutin statisztikai genetikai alapi személyazonositdsnak (Balding
& Nichols, 1994; Fiiredi, 2015).

Mind a vad vagy felperes, mind a védelem vagy alperes allitasat figye-
lembe vevoO statisztikai interpretacios modszer a Bayes-féle hipotézistesz-
telés, amely a legsokrétiibb és igy vilagszerte a legelfogadottabb eljaras az
igazsagiigyi személyazonositasi és szarmazas-megallapitasi gyakorlatban.
A Bayes-féle hipotézistesztelés soran legalabb (de nem feltétlentil csak)
két, egymast kolcsondsen kizard feltevést vetiink statisztikai vizsgalat ala.
A vad hipotézise (Hp) példaul szolhat igy: ,,A helyszinen taldlt vérnyom a
terhelttél szarmazott”, mig a védelem (Hd) mondhatja azt, hogy ,,4 vér-
nyom a terhelttel rokonsagban nem lévé ismeretlen személytol szarma-
zott”. E feltevéseket magéaban foglald, esély formaji Bayes-képlet leirdsa
a kovetkezo:

Pr(H/E,I)  Pr(E/Hp,1) Pr(Hl)
= X
Pr(HeE,1) Pr(EHs,1) Pr(Hdl)
PoPR LR PrPR

A harom esély (odds) tagbol alloé Bayes-képlet a valoszinliségszamitas
alaptorvényeibdl levezethetd. A képlet els6 tagja az ugynevezett a posteri-
ori (kovetkeztetett) valoszintiségi hanyados (POPR). Ez tulajdonképpen
nem mas, mint a DNS- és egyéb bizonyitékok/informécidk alapjan a két
hipotézis valdszinliségének aranya. Az eljard hatdsag ezt a hanyadost sze-
retné megallapitani, mivel ha POPR > 1, akkor az terheld lehet a vadlottra
nézve, mig az egynél kisebb, kiilondsen a nulldt megkozelitd POPR érték
felmentést eredményezhet. Tekintettel azonban arra, hogy a genetikus
szakértd altalaban nem ismeri vagy nem mérlegelheti az egyéb bizonyité-
kokat és informaciokat, igy a gyakorlatban a szakért6 a posteriori valdszi-
niiséget altaldban nem véleményezi (erre kivételt az apasagi/rokonsagi
teszteknél talalunk). A Bayes-képlet masodik tagja a valoszinliségi (likeli-
hood) hanyados (LR), amely a két hipotézis teljesiilésének feltételezése
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esetén a DNS-vizsgalati eredmény (E) valoszinliségeinek aranya. Itt tehat
nem a feltevések, hanem a genetikai eredmények megfigyelési/kimutatasi
valoszinliségérdl beszéliink. A valdszinliségi hanyados kiszamitasanal a
feltevéseket igaznak fogadjuk el, és azt vizsgaljuk, hogy ezekben az ese-
tekben milyen valoszinliséggel varhatd a meghatarozott DNS-profil meg-
jelenése a bioldgiai anyagmaradvanyban. Tekintettel arra, hogy az LR-¢ér-
érintd bizonyitékok és informaciok mérlegelésére, ezért mod nyilik az el-
fogulatlan értékelésre, ami miatt is a valoszinliségi hanyados szamitas a
nemzetkdzi és hazai gyakorlatban a statisztikai interpretacio alappillére. A
Bayes-képlet utolso tagja az a priori (elézetes) valosziniiségi hanyados
(PrPR). A PrPR az egyéb (el6zetes) bizonyitékok és informaciok alapjan
a két hipotézis valosziniségének aranya, amely altalaban nem szakért6i
mérlegelés targya, €és a szakértd sokszor nem is ismeri. Az eldzetes valo-
szinliségek ismerete nélkiil tehat a posterior valoszinliségek nem hatéaroz-
hatok meg (Fiiredi, 2015).

A valészintiségi hanyados az egy személytdl eredeztethetd vizsgalati
mintakra a kdvetkezdképpen szdmithato ki, ha a modositod tényezdk (pél-
daul laboratoriumi hiba, bomléasbol vagy alacsony DNS-tartalombol fakado
alléltulajdonsag-vesztés) kizarhatok:

_Pr(EH»1) 1 N 1
~ Pr(EHs1)  Pr(G,G,,Hy,1)  Pr(G,H,,1

Ennek alapjan a valoszinliségi hanyados egyszemélyi mintakra a profi-
legyezési valoszinliség reciprokaval, illetve, ha a rokonsagi/alpopulacios
hatas elhanyagolhat6, akkor a profilgyakorisag reciprokaval egyezik meg
(Fiiredi, 2015). Az igazsagiigyi DNS-technoldgia rendkiviil gyors fejlédé-
sének koszonhetden az STR-lokuszok szimultan vizsgalatdval ma mar
olyan magas LR-érték nyerhetd, amely mar a vilagegyetemben levé csilla-
gok becsiilt szamat (10%%) (URL7) is nagysagrendekkel meghaladhatja.
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Az alacsony DNS-tartalmu [low copy number (LCN), low level (LL),
low template (LT)] vagy bomlott bioldgiai anyagmaradvanyok PCR-vizs-
galataval sok esetben nem lehet tokéletesen meghatdrozni a nyomhagyo
személy DNS-profiljat. LCN-mintdkban a PCR soran egyes allélok sokszo-
rozodasa véletlenszertien (sztochasztikusan) nem éri el az analitikai detek-
talhatosag szintjét, mig mas, a nyomhagyo személy(ek)tél nem szarmazo
(szennyez0) allélok felsokszorozott mennyisége meghaladja a kimutatha-
tosagi kiiszobértéket. Az el6bbi esetet allélkiesésnek (D), az utdbbit allél-
beesésnek (C) hivjuk. E két, igen gyakran egyiitt jelentkez6 technologiai
jelenség hatasara a detektalt DNS-profil altalaban kis mértékben, de eltér-
het a nyomhagy6 személy(ek) genetikai profiljatol. Elméleti megfontola-
sok és gyakorlati tapasztalatok alapjan megéllapithatd, hogy az allélkiesés
valoszintisége [Pr(D)] és az allélbeesés valoszintisége [Pr(C)] forditottan
aranyos a kimutathato, illetve a beesd allélok detektéaldsi intenzitasaval
(RFU) (F6. szamt abra). Az allélkiesés és -beesés mértéke a vizsgalati min-
taban 1évé DNS mennyiségének és mindségeének, illetve a PCR-amlifikalas
¢s DNS-fragmensanalizis koriilményeinek a fliggvénye.

Allélkiesés valosziniisége a csicsmagassag
fiiggvényében
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Allélkiesés
valosziniisége
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Csucsmagassag (RFU)

F6. szamu abra
Az allélkiesés valdszinlisége a kimutatott (maradd) allélok
csucsmagassaganak fiiggvényében
RFU: relativ fluoreszcencia egység
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Az allélkiesés €s -beesés valdszinlisége a Bayes-elvi statisztikai geneti-
kai szamitasokba beépithetd. Példaul a vad hipotézisében egy A genotipusu
biologiai anyagmaradvanynak egy A/B genotipust személytdl vald szarma-
zasa csak akkor lehetséges, ha az alacsony DNS-tartalmu mintaban:

— az A allél nem tiinik el, melynek valdszintisége - Pr(D)=Pr(D);

— a B allél kiesett, melynek valdszintisége Pr(D);

— egyéb allél nem jelenik meg, melynek valdszinlisége
1-Pr(C)=Pr(C).

A vad allitasara a genetikai bizonyiték valoszintisége a fenti valdszinii-
ségek szorzata: Pr(E'|H,) = Pr(D)Pr(D)Pr(C) . Hasonl6 okfejtéssel kap-

hat6 meg a védelem feltevésére is a kevert DNS-profil valdszintisége, il-
letve a valdszintiségi hanyados (Fiiredi, 2015).

Az igazsagiigyi DNS-vizsgéalatok érzékenységének novekedésével
egyre tobb biologiai (foleg érintési, érintkezési) nyomrol allapithaté meg,
hogy nem egy, hanem tobb személytdl szarmazott. Klasszikus bioldgiai
anyagmaradvanyok és testvaladékok (vér, nyal, ondo, hiivelyvaladék) sze-
mélyek kozotti keveredése is gyakran eléfordul példaul szexualis biincse-
lekmények esetén. A biologiai anyagok keveredése kiilonbozd lehet a sze-
mélyek szdma, illetve az egyes személyi komponensek abszolut és relativ
mennyisége tekintetében. A kiilonb6zd tipusti kevert anyagmaradvanyok
eltérd értékelési modszert kivannak meg vagy tesznek lehetdvé az interp-
retacidt nehezité koriilmények és/vagy az eldontendd kérdés fliggvényé-
ben. A legegyszeriibb értékelés sordn nem végziink statisztikai szamitast,
csupan csak azt vizsgaljuk, hogy a kérdéses személy DNS-profilja kimu-
tathato volt-e a nyombol (Iehet — nem lehet kategorizalas). Abban az eset-
ben, ha a kevert DNS-profilban az intenzivebb allélcsticsok alapjan beazo-
nosithato egy egyszemélyi dominal6 (major) komponens, akkor az egysze-
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mélyi major DNS-profilra az egyezési valdszinliség és a valdsziniiségi ha-
nyados a korabban megismert modszer szerint kiszamithato. A kevert bio-
logiai nyomok teljes korti, de egyben a legdsszetettebb statisztikai értéke-
1ését a Bayes-féle valosziniiségi hanyadosnak az egész kevert DNS-profilra
(nemcsak annak major komponensére) torténd meghatarozasa jelenti (Fii-
redi, 2015).

A Bayes-elvii hipotézistesztelés nagyszeriisége abbol is fakad, hogy ru-
galmasan lehet alkalmazni specidlis problémdk megoldéséra is, mint ami-
lyen helyzetet a kevert bioldgiai anyagmaradvanyok jelentenek. Az alapelv
itt is ugyanaz, mint az egyszemélyi DNS-profiloknal: az egyes hipotézisek-
hez tartozo genetikai bizonyiték valdsziniiségét kell megbecsiilni. Kevert
mintdknal — az egyszemélyi eredetli biologiai anyagmaradvanyokhoz vi-
szonyitva — azonban gyakrabban lehet valdsdgalapja kettonél tobb feltevés-
nek is. Példaul egy csoportosan elkdvetett szexudlis blincselekmény bizo-
nyitasa soran a vad €s a védelem részerdl az alabbi hipotézisek is elhangoz-
hatnak:

A kevert DNS-profilu hiivelytorlet a sértett és

— Hp: az egyik vadlott bioldgiai anyagat tartalmazza (vad),

— Ha1: egy ismeretlen férfi biologiai anyagat tartalmazza (védeleml),

— Haz: két ismeretlen férfi biologiai anyagat tartalmazza (védelem?2),

— Has: a gyanusitott batyjanak biologiai anyagat tartalmazza (véde-
lem3).

Kevert mintdk esetén a valdszinliségi hanyados kiszamitdsa ugy torté-
nik, hogy mind a vad, mind a védelem feltevésére kiilon-kiilon meghata-
rozzuk azon genotipusok kombinécioit és a hozzajuk tartozé valdsziniisé-
geket, amelyek pontosan kiadjak az anyagmaradvany kevert DNS-profiljat.
Ezt egy egyszerli példaval szemléltetve, ha a vizsgalati minta genotipusa
A/B/C, a sértett A/B és a terhelt B/C, akkor
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- Pr(E[Hp) = 1, mivel a sértett és a terhelt genotipusa egyiitt megegyezik
az anyagmaradvany genotipusaval;

- Pr(E|Hq) kiszamitasahoz fel kell irnunk az 6sszes lehetséges genotipus-
kombinaciot példaul arra a hipotézisre, hogy a minta a sértettdl és egy
ismeretlen személytdl szarmazott: (A/B)sererr €S (C/C)ismeretien Vagy
(A/ B)Sértett ¢és (A/ C)ismeretlen vagy (A/ B)sértett ¢s (B/ C)ismeretlen- Ennek meg-
felelden a valdszinliség: 1XPr(C/C)ismeretlen + I XPr(A/C)ismeretien +
1 XPr(B/C)ismeretlen.

A valdszinliségi hanyados tehat erre a hipotézis-parra:

1
R =
Pr(C/C)smeretlen + Pr(A/C)smeretlen + Pr(B/C)Smere“en

A vad valdszinlisége (az LR szdmlaldja) azonban rogton megvaltozik
akkor, ha a vad — ellentétben a védelemmel — azt allitja, hogy volt még egy
ismeretlen elkdvetd is, akinek a DNS-profilja elfedve ugyan, de megtalal-
hat6 a minta kevert DNS-profiljaban. Ez az atfedés csak a kdvetkezd isme-
retlen elkdvetdi genotipus-kombinaciok esetében valosulhat meg: (A/A)is-
meretien VaQy (A/B)ismeretien Vagy (A/C)ismeretien Vagy (B/B)ismeretien Vagy (B/C)is-
meretien VaQy (C/C)ismeretlen. A vad valdsziniisége ebben az esetben a
Pr(A/A)ismeretien + Pr(A/B)ismeretien + Pr(A/C)ismeretien + Pr(B/B)ismeretien +
Pr(B/C)ismeretien + Pr(C/C)ismeretien 0sszeg lesz, amely mindig kisebb 1-nél,
ha az emberi népességben a vizsgalt lokuszon A, B és C allé]l mellett mas
allél(ok) is eléfordul(nak). Ennélfogva az igy kiszdmolt valdszinliségi ha-
nyados kisebb lesz a fenti képlettel kalkulalt értékhez képest, azaz a gene-
tikai bizonyiték kevésbé lesz terheld a vadlottra nézve. Amennyiben az el-
jaro6 hatosag a vad/felperes €s/vagy a védelem/alperes oldalardl egynél tobb
magyarazatot is valoszerlinek tart a bioldgiai anyagmaradvany keletkezé-
sére, akkor ennek megfelelon a szakértonek tobb LR-értéket kell kiszami-
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tania. Az eljar6 hatosag az artatlansag vélelme alapjan altalaban a gyanusi-
tottra nézve a legkevésbé terheld (legkisebb) LR-értéket épiti be a bizonyi-
tékok lancolataba. A hipotézisek felallitdsdhoz az alpopulacids elmélet sze-
rint definidlni kell az ismert nyomhagyo személyeket, az ismert, biologiai
nyomot nem hagy6 személyeket, valamint az ismeretlen nyomhagyo sze-
mélyek szamat. Ez utobbi sokszor vita targya lehet. Ha nincs a felek kozott
megegyezés, akkor szakértdi gyakorlat szerint altalaban 2—4 (ismert + is-
meretlen) személyre kell végigszdmolni a valoszinliségi hanyadosokat. To-
vabbi statisztikai értékelési nehézséget jelent az, ha kozeli rokon személyek
vagy kiilonb6z6 populacidcsoportba tartozo emberek bioldgiai anyaga van
a vizsgalati mintaban, és/vagy a kevert DNS-profil nem teljes (részleges) a
bioldgiai anyagmaradvany alacsony DNS-tartalma vagy bomlott allapota
miatt (Fiiredi, 2015).

Az eldbbiekben leirt LR-kalkulaciokat félfolytonos statisztikai modellii
(kvalitativ) valosziniisitési (probabilisztikus) szamitasoknak hivjuk, mivel
az alléltipusok mellett — ahogy azt mar lattuk — képesek statisztikailag ke-
zelni a blinligyi anyagmaradvanyoknal gyakran el6forduld egyes jelensé-
geket (példaul allélkiesés és allélbeesés), azonban az allélok detektalt in-
tenzitasat, mint hasznosithatd informaciot nem veszik figyelembe. Az al-
I¢élintenzitasok tobbszemélyi eredetli (kevert) bioldgiai anyagmaradva-
nyoknal birnak nagy jelentdséggel, ahol is segithetnek az egymashoz ké-
pest tobb vagy kevesebb DNS-t hatra hagyd személyek megbizhatobb azo-
nositasaban (Bleka, Benschop, Storvik & Gill, 2016). A fluoreszcens PCR-
rel felsokszorozott és kapillaris elektroforézis (CE) fragmensanalizissel el-
valasztott heterozigbta STR-allélok intenzitasa Gigynevezett gamma-elosz-
lassal modellezhetd. A PCR-amplifikacid sztochasztikdja miatt még egy-
személyi mintaknal is gyakran el6fordul, hogy a heterozigota STR-lokusz
két allélja nem egyforma erdsségii. Optimalis vizsgalati koriilmények ko-
zOtt ez az eltérés kis mértekli és kisebb gyakorisagu. Ilyenkor a vizsgalt
lokusz alléljainak varhatd cstcsintenzitasai keskeny cstcst valosziniiségi
stirtiségfiiggvényt mutatnak (F7. szamu abra jobb oldali grafikonja).
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F7. szamu abra
Egy STR-lokusz két heterozigdta genotipusanak alllélcstics-intenzitasi gyakorisagai
stiriségfiiggvényekkel abrazolva

Alacsony DNS-tartalmu, bomlott vagy PCR-gatlo (inhibitor) anyagokat
tartalmazo bioldgiai anyagmaradvanyok esetén az intenzitasokban mérhetd
eltérés nagyobb mértékii €s gyakoribb lehet, igy ilyenkor ez a stirliségfligg-
vény-csucs laposabb (F7. szamu abra bal oldali grafikonja). A teljesen foly-
tonos statisztikai modelll (kvantitativ) szoftverek a nyomhagyasra felalli-
tott hipotéziseknek megfelelden, az elébbiekben targyalt, vagy ahhoz ha-
sonl¢ intenzitaseloszlasi fliggvények segitségével — kevert mintak esetében
is — kiszamitjak a vizsgalt feltevéshez leginkabb illeszkedé DNS-profilok
valdszinliségeit a DNS-profilt alkoto allél-, stutter- és allélbeesési csticsok
intenzitasanak, illetve a DNS-profilok keveredési aranyanak és degradalt-
sagi fokanak megbecsiilésével. A szoftverek az illesztést altaldban a Maxi-
mum Likelihood Estimation (MLE) modszerével végzik, amikor is a bio-
lo6giai anyagmaradvanyt hatrahagyo személy(ek) DNS-profiljanak ismeret-
len, meghatarozand6 paramétereit (a nyomhagyd személyek alléljainak in-
tenzitasat és azok variancidjat, keveredési aranyat, stutterezodését €s deg-
zisre szamolt DNS-profil valdszinliség maximalis értéket vesz fel. Amelyik
hipotézisnek (leg)magasabb az igy meghatdrozott DNS-profil valészinii-
sége, azt a feltevést tamasztja ala a kvantitativ statisztik4ju genetikai vizs-
galat. A kvantitativ statisztikaju szoftverek az egyes hipotézisekhez illesz-
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tett allélintenzitasoknak a megfigyelt értékekhez valo illeszkedési pontos-
sadgat is meg tudjak hatarozni tigynevezett modellilleszkedési validacios
tesztek segitségével, és jelzik, ha a pontatlansag mar nem elfogadhatd mér-
tékii (Benschop et al., 2019).
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