W. Achrem, P. Wolańska-Nowak, I. Sołtyszewski
Opinia biegłego z zakresu badań genetycznych

Wojciech Achrem, Paulina Wolańska-Nowak, Ireneusz 
Sołtyszewski

Opinia biegłego z zakresu badań genetycznych 

Streszczenie

Kluczowe znaczenie w interpretacji wyników badań genetycznych mają wnioski wynikające z analizy statystycznej. Oszacowanie prawdopodobieństwa powtórzenia się zestawu markerów genetycznych u innej, przypadkowej i niespokrewnionej osoby z populacji oraz obliczenie wartości ilorazu wiarygodności dla dwóch alternatywnych hipotez nadają wnioskom identyfikacyjnym walor obiektywnego i wiarygodnego dowodu z badania DNA. Celem pracy jest dokonanie przeglądu sposobu interpretacji rezultatów badań genetycznych oraz syntetycznej analizy pojęć, już ugruntowanych w nauce kryminalistyki, a odnoszących się do problematyki identyfikacji osób.

Wstęp
Przyjmuje się, że identyfikacja kryminalistyczna jest rezultatem procesu badawczego, którego wynikiem jest stwierdzenie przez biegłego zgodności bądź jej braku, w odniesieniu do osób, rzeczy i śladów
. Odnosząc się do aktywności procesowej biegłego z zakresu badań genetycznych, definicja ta dotyczy jedynie procesu badania śladów kryminalistycznych
.
Ugruntowane w nauce kryminalistyki pojęcia: „ten sam” oraz „taki sam układ cech polimorficznych” są bardzo często błędnie interpretowane zarówno przez biegłych, jak i odbiorców opinii. Nierzadko we wnioskach można spotkać sformułowanie, że profile DNA materiału dowodowego i porównawczego są identyczne. Takie stwierdzenie wprowadza w błąd organy procesowe oraz strony postępowania karnego, ponieważ układ cech genetycznych, nawet jeśli jest zgodny, to niekoniecznie musi pochodzić od jednego człowieka. Badany fragment sekwencji DNA powstaje w wyniku skomplikowanych procesów chemicznych i fizycznych, a jego analiza w laboratorium oparta jest na porównywaniu jedynie wybranych markerów. Ich zgodność wcale nie oznacza identyczności, lecz jest dowodem, że zastosowana procedura badawcza nie pozwala na stwierdzenie występujących naturalnych różnic. Z tych powodów biegły nie rozwiązuje w swojej opinii problemu, czy profil DNA materiału dowodowego i referencyjnego jest unikalny. Porównanie układu cech polimorficznych prowadzi jedynie do zbadania, czy istnieją wystarczające przesłanki, aby stwierdzić, że zgodne profile DNA pochodzą z tego samego źródła. Jeśli odpowiedź na tak postawiony problem jest pozytywna, to przyjmuje się, iż uzyskany dowód wspiera jedną z hipotez alternatywnych (zazwyczaj oskarżenia), że ślad pochodzi od danej osoby.

W naukach sądowych używane jest pojęcie „DNA fingerprinting”, które miało być rozwiązaniem dylematu, czy badania genetyczne są tak samo dobre dla wyniku procesu identyfikacji, jak badania daktyloskopijne. Porównanie obu metodologii badawczych jest z założenia błędne. Nieadekwatność cytowanego pojęcia wynika z istnienia fundamentalnych różnic pomiędzy tymi dwoma metodami identyfikacyjnymi. W przypadku badań daktyloskopijnych analizy są prowadzone według procedur badawczych spełniających warunek powszechnej akceptacji. Biegły rejestruje szczegóły wzoru, analizuje ułożenie topograficzne cech charakterystycznych oraz porównuje te parametry z materiałem referencyjnym. Po określeniu wystarczającej liczby minucji ekspert wydaje sąd identyfikacyjny, opierając się na subiektywnej ocenie nie popartej analizą statystyczną. Pozytywna identyfikacja indywidualna w oparciu o badania daktyloskopijne oznacza, iż biegły uzyskał stan mentalny świadczący o pewności porównania cech zmiennych. Nie istnieje możliwość weryfikacji tego sposobu rozumowania przez sąd, a rolą eksperta nie jest dowodzenie indywidualności, lecz dostarczenie narzędzi, w postaci przekonywającej opinii, na podstawie której to skład orzekający rozstrzygnie o identyczności. 

W przypadku badań genetycznych istnieje wyraźna tendencja do ciągłego zwiększania liczby badanych polimorficznych markerów. Poprzez ekstrapolację uzyskuje się taki wynik, iż prawdopodobieństwo powtórzenia się zestawu alleli w populacji jest w praktyce ogromnie niskie, ponieważ kombinacje alleli DNA stają się coraz rzadsze. Identyfikacja źródła pochodzenia próbki nie wynika z subiektywnego poczucia biegłego o niepowtarzalności, lecz jej podstawę stanowi analiza statystyczna oparta na badaniach populacyjnych
. Niemniej należy podkreślić, że są sytuacje, gdzie biegły podejmuje suwerenną decyzję co do tego, czy formułować opinię w przypadku brakujących alleli lub wtedy, gdy dodatkowe allele w profilu nie są zgodne z profilem podejrzanego. Może to prowadzić do sytuacji, w której ten sam dowód może zostać uwzględniony przez jednego biegłego, podczas gdy inny poda wynik nierozstrzygający, który nie potwierdzi ani nie wykluczy pochodzenia materiału biologicznego od podejrzanego
. 

Pojęcie prawdopodobieństwa powtórzenia się układu cech w populacji jest w większości przypadków niezrozumiałe dla składów orzekających oraz stron procesu karnego. Prowadzi to do domniemania, że jeśli opinia biegłego nie jest kategoryczna, to istnieje możliwość pojawienia się takiego samego profilu DNA u innej, przypadkowej i niespokrewnionej osoby z populacji
.
W przypadku zgodności profili DNA pomiędzy materiałem dowodowym a porównawczym organ procesowy, analizując tabelaryczne wyniki w opinii biegłego, jest w stanie stwierdzić, że cechy genetyczne są zgodne. Co więcej, biegły z zakresu badań genetycznych rozpatruje dwie hipotezy alternatywne: pierwszą, że zgodność profili DNA materiału dowodowego i porównawczego oznacza pochodzenie materiału biologicznego od jednej osoby, i drugą, że DNA pomimo tożsamości cech pochodzi z różnych źródeł. Sprawdzenie takich założeń z zastosowaniem narzędzi matematycznych wspomaga proces podejmowania decyzji procesowych, odnoszących się do oskarżonego. Pojęcie „DNA fingerprinting”, które odegrało pozytywną rolę podczas wprowadzania do praktyki wymiaru sprawiedliwości naukowego środka dowodowego, nie jest trafne dla opisu metody identyfikacji osobniczej w oparciu o cechy polimorficzne DNA
. 
Ewolucja wartości dowodowej badań genetycznych

Pomimo iż metody analizy genetycznej ugruntowały się w praktyce kryminalistycznej, to szczególnie silną dyskusję wzbudza sposób kwalifikowania wniosków opinii biegłego do grupy identyfikujących osobę. Powodem sporu jest konieczność szacowania niepewności rezultatu badań. Na przełomie lat 70. i 80. ubiegłego wieku stwierdzono, że całkowitą pewność identyfikacji można uzyskać, kiedy wartość prawdopodobieństwa powtórzenia się analizowanych cech biologicznych u niespokrewnionej osoby z badanej populacji przekroczy wartość 1 : 4 000 000 000. W 1996 r. National Research Council ogłosił raport, w którym stwierdzono, że członkowie Rady wierzą, iż nadejdzie czas, kiedy to każda osoba będzie mogła zostać zidentyfikowana w sensie kryminalistycznym
. W deklaracji podkreślono, że istotą dokonania osobniczej identyfikacji człowieka metodami biologii molekularnej jest zbadanie odpowiednio dużej liczby niezależnych od siebie układów polimorficznych. Opisano zależność, że im więcej takich markerów, to tym lepiej dla wiarygodności dowodowej opinii z badań genetycznych. Konsekwencją raportu były analizy dotyczące określenia wartości dolnej granicy parametru prawdopodobieństwa, od której można przyjąć, że dokonano identyfikacji kryminalistycznej. Jeśli na przykład do badań zostanie wykorzystanych 16 układów polimorficznych, to prawdopodobieństwo powtórzenia się takiego profilu DNA w populacji u przypadkowej, niespokrewnionej osoby przyjmie wartość zbliżoną do 10-21. Standardowo stosowane w laboratoriach zestawy odczynników do analizy polimorfizmu DNA typu STR pozwalają na jednoczesną amplifikację na tyle dużej liczby układów genetycznych, że wyliczona liczebność grupy niespokrewnionych, przypadkowych osób, w której teoretycznie może powtórzyć się taki sam profil DNA, jest większa niż liczba ludzi, która zamieszkiwała naszą planetę od początku istnienia gatunku. Wynika to z faktu, że dana populacja jest tylko próbką spośród wszystkich możliwych kombinacji alleli. 

Historia badań biologicznych wykorzystywanych przez organy ścigania i wymiaru sprawiedliwości jest dobrym przykładem obrazującym zjawisko indywidualizacji we współczesnej kryminalistyce. Głównym celem procesu jest konsekwentne zawężanie zbioru cech czy osób (identyfikacja grupowa) w taki sposób, że w skład ustalonej klasy obiektów może wchodzić kilka lub, w skrajnym przypadku, jeden obiekt
. Przyjęcie przez decydenta procesowego, że jest to poszukiwany element niezbędny do podjęcia decyzji oparty jest na rachunku prawdopodobieństwa. Wspomnieć należy o historycznych postępach zanotowanych w badaniach śladów krwi. W pierwszym etapie możliwe było jedynie sformułowanie wniosku, że zabezpieczona substancja jest krwią. Następnie opracowano metody umożliwiające określenie przynależności gatunkowej. Kolejnym etapem była analiza grup krwi i porównanie ich z materiałem referencyjnym. Wprowadzenie systemów enzymatycznych, zawartych w płynnej tkance człowieka, przesunęło ciężar opinii biegłych w kierunku identyfikacji grupowej. Połączenie badań wielu cech serologicznych i tych opartych na polimorfizmie enzymatycznym teoretycznie mogło doprowadzić do uzyskania wartości prawdopodobieństwa powtórzenia się danych cech w populacji wynoszącej 1 : 1 000 000
. Stwierdzono, że ta wartość prawdopodobieństwa jest wystarczającą do istotnego zindywidualizowania śladu biologicznego. Zasadne jest zatem przyjęcie takiego samego sposobu rozumowania w przypadku badań opartych o analizę polimorfizmu sekwencji kwasu dezoksyrybonukleinowego (DNA). Jednoczesne rozpatrywanie wszystkich rezultatów badań genetycznych fragmentów DNA zlokalizowanych w chromosomach autosomalnych, płci czy mitochondriach, w oparciu o prawo iloczynu prawdopodobieństw zdarzeń niezależnych, pozwoli na dokonanie identyfikacji człowieka z bardzo dużym prawdopodobieństwem. Spełniony musi być warunek niezależności dziedziczenia poszczególnych alleli oraz przekroczenia wartości granicznej łącznego prawdopodobieństwa powtórzenia się analizowanych alleli w populacji u osób niespokrewnionych.

Biorąc pod uwagę charakter opinii biegłego z badań genetycznych, której wnioski poddane są dyskusji statystycznej, wydaje się uzasadnione dokonanie przeglądu sposobu interpretacji rezultatów badań genetycznych oraz syntetycznej analizy pojęć, już ugruntowanych w nauce kryminalistyki, a odnoszących się do problematyki identyfikacji osoby. Celem jest przyporządkowanie odpowiednich wniosków opinii biegłego z zakresu badań genetycznych do poszczególnych typów identyfikacji kryminalistycznej. Dzięki takiemu powiązaniu możliwe stanie się precyzyjne określenie wartości dowodowej wniosków biegłego. Odniesienie powszechnie stosowanych w terminologii pojęć do nowoczesnego dowodu naukowego pozwoli także organom procesowym oraz stronom postępowania karnego na zweryfikowanie wyobrażeń, często wyolbrzymionych, dotyczących użyteczności wniosków zawartych w opinii biegłego
.
Szacowanie wartości dowodu z badań genetycznych 

Po to, aby możliwe stało się dokonanie identyfikacji osoby, nie wystarczy tylko stwierdzić występowanie zgodności cech polimorficznych pomiędzy materiałem dowodowym a porównawczym. Od biegłych z zakresu badań genetycznych oczekuje się odpowiedzi na pytanie: „Jak wielce dowód (profil DNA) zwiększa prawdopodobieństwo, że to podejrzany/oskarżony pozostawił zabezpieczony ślad?”
. W tym celu stosuje się analizę statystyczną, która pozwala na oszacowanie częstości występowania danego profilu DNA u przypadkowej, niespokrewnionej osoby w populacji, ale również na oszacowanie wartości dowodu z badań DNA
. Do obliczenia wartości dowodowej ekspertyzy stosowane są dwa parametry: prawdopodobieństwo przypadkowej zgodności (match probability – MP) oraz iloraz wiarygodności (likelihood ratio – LR). W pierwszym przypadku możliwe jest określenie szansy, że losowo wybrana i niespokrewniona osoba ma taki sam profil DNA, jak ten otrzymany z materiału dowodowego. Odpowiada on częstości występowania danego profilu w populacji. Z kolei, iloraz wiarygodności opisuje, ile razy dowód w postaci ustalonej zgodności profili DNA zwiększa prawdopodobieństwo, że to podejrzany jest dawcą materiału dowodowego, przy założeniu, iż jest winny, niż gdyby przyjąć, że jest on niewinny
. Jako że prawdopodobieństwo zgodności, w przypadku gdy próbki pochodzą od tej samej osoby, jest równe jedności, wartość LR staje się odwrotnością wartości MP. Im wyższa jest wartość LR, tym mocniejszy jest dowód przy założeniu hipotezy, że źródłem próbek: dowodowej i porównawczej jest ta sama osoba. Wartość wyższa od 1 wspiera stanowisko oskarżenia, wartość poniżej 1 stanowi argument dla obrony. Wartość równa 1 nie pozwala na wyciągnięcie rozstrzygających wniosków
. W przypadku interpretacji mieszanin wzory LR są bardziej skomplikowane i uwzględniają m.in. liczbę znanych i nieznanych osób oraz liczbę i częstości występowania poszczególnych alleli. Wartość dowodu z mieszanin DNA jest znacznie mniejsza, niż ma to miejsce w przypadku śladów biologicznych, których źródłem jest pojedyncza osoba. 

Rolą biegłego z zakresu badań genetycznych jest jedynie wskazanie wartości prawdopodobieństwa uzyskania dowodu przy założeniu jednej z dwóch alternatywnych hipotez (oskarżenia albo obrony). Będąc zatem w zgodzie z definicją ilorazu wiarygodności, wnioski naukowego środka dowodowego powinny zawierać analizę prawdopodobieństwa tych dwóch hipotez. Jako przykład przedstawiono zapis prawidłowej pod względem formalnym konkluzji ekspertyzy, która brzmi: „Otrzymanie ustalonej zgodności dwóch profili DNA jest 1 000 000 razy bardziej prawdopodobne przy założeniu, że to oskarżony (podejrzany) pozostawił badany ślad, niż uzyskanie tejże zgodności, jeśli otrzymany wynik byłby jedynie dziełem przypadku”.

Taki sposób analizy rezultatów badań genetycznych został sformalizowany w postaci trzech zasad:

1) interpretacja dowodu powinna uwzględniać rozważenie hipotezy alternatywnej,

2) interpretacja dowodu powinna odpowiedzieć na pytanie, jakie jest prawdopodobieństwo uzyskania danego dowodu, przy założeniu prawdziwości pewnej hipotezy,
3) interpretacja dowodu zależy od całokształtu okoliczności, pośród których hipotezy muszą być oszacowane
.
Konkludując, biegły z zakresu badań genetycznych we wniosku swojej opinii pokazuje jedynie, które z założeń jest bardziej prawdopodobne, a organ procesowy koreluje otrzymane dane z całokształtem zebranego materiału dowodowego. 

Identyfikacja grupowa w opiniach biegłych 

Pojęcie identyfikacji grupowej odnosi się do zbadania i stwierdzenia przynależności kwestionowanego obiektu do pewnego zbioru przedmiotów. Celem procesu identyfikacyjnego jest stwierdzenie w toku badań laboratoryjnych, że określony ślad posiada właściwości zgodne z tymi, jakie posiada materiał porównawczy
. W przypadku badań genetycznych, opierających się na polimorficznych cechach DNA zlokalizowanych w chromosomach autosomalnych, identyfikacja grupowa wystąpi wtedy, gdy biegły uzyska niepełny profil DNA, który wykazuje, w pozytywnie zanalizowanych układach, zgodność z układem cech polimorficznych materiału porównawczego. Po obliczeniu prawdopodobieństwa wystąpienia takiego niepełnego zestawu cech genetycznych w populacji u niespokrewnionych, przypadkowych osób ekspert oblicza, jakie jest prawdopodobieństwo, że istnieje teoretyczna możliwość pojawienia się takiego samego zestawu cech także u innych osób. Jeśli wartość ta wynosi na przykład 10-6, oznacza to, że teoretyczna możliwość powtórzenia się niepełnego profilu DNA w populacji wynosi 1 na 1 000 000 osób. Możliwe jest więc stwierdzenie, że w Polsce potencjalnie istnieje (biorąc pod uwagę statystyczny punkt widzenia) grupa około 40 osób, która może posiadać taki sam zestaw alleli. Rezultaty dyskusji statystycznej wyników badań genetycznych uprawniają jedynie do odniesienia wniosku opinii do określonej grupy osób. Tak więc proces indywidualizacji materiału biologicznego zatrzymany zostaje na etapie identyfikacji grupowej. Szczególnym przykładem jest tu polimorfizm mitochondrialnego DNA
, co przekłada się na następujący wniosek z badań genetycznych, na podstawie których dokonano identyfikacji grupowej w oparciu o zmienne układy genetyczne zlokalizowane na chromosomach autosomalnych: „W badanej próbki wyizolowano DNA o niepełnym profilu. Układ cech genetycznych jest zgodny z profilem DNA osoby, od której pobrano materiał porównawczy. Prawdopodobieństwo powtórzenia się takiego układu cech w populacji wynosi 1,2 x 10-6. Jest zatem 8,3 x 105 razy bardziej prawdopodobne uzyskanie zgodnego wyniku badanych profili DNA przy założeniu, że prawdziwa jest hipoteza, iż badany ślad pochodzi od oskarżonego (podejrzanego), niż uzyskanie tego samego wyniku, jeśli ustalona zgodność jest dziełem przypadku”. 

W niektórych przypadkach dotyczących na przykład przestępstw na tle seksualnym konieczne staje się, obok badania zestawu polimorficznych loci DNA zlokalizowanych w chromosomach autosomalnych, wykonanie analizy haplotypu zmiennych układów genetycznych, umiejscowionych na chromosomie Y, występującym tylko u mężczyzn i dziedziczonych z ojca na syna. Jeśli na podstawie rezultatów badania stwierdzona zostanie zgodność pomiędzy haplotypami materiału dowodowego i porównawczego, to konieczne jest sprawdzenie, jak często odnotowano występowanie takiego rezultatu badania w bazach danych. Na tej podstawie stwierdzona zostaje częstość występowania danego układu cech w populacji. Średnie wartości prawdopodobieństwa powtórzenia haplotypu w populacji wynoszą w przybliżeniu około 10-7, a to oznacza, że wynik statystyczny klasyfikuje opinię do kategorii identyfikacji grupowej. Nawet jeśli wartości szansy powtórzenia się układu cech u niespokrewnionych mężczyzn z populacji znacznie zmniejszą się w przyszłości, w związku z udoskonaleniem odczynników do badań genetycznych i ciągłym wzbogacaniem bazy danych o nowe rekordy, to ze względu na sposób dziedziczenia – tylko w linii męskiej, bez procesu rekombinacji – wnioski z badań będą miały nadal charakter identyfikacji grupowej. Na podstawie rezultatów badań genetycznych nie jest i nie będzie możliwe odróżnienie od siebie mężczyzn spokrewnionych w linii męskiej. Dlatego też, w takim przypadku, możliwy będzie następujący wniosek: „W badanej próbce, w polimorficznych układach genetycznych zlokalizowanych na chromosomie Y występującym tylko u mężczyzn, oznaczono haplotyp zgodny z układem cech osoby, od której pobrano materiał porównawczy. Częstość powtórzenia się takiego zestawu cech w populacji europejskiej wynosi 4,11 x 10-4. Jest zatem 2433 razy bardziej prawdopodobne uzyskanie zgodnego wyniku badanych haplotypów przy założeniu, że prawdziwa jest hipoteza, iż badany ślad pochodzi od oskarżonego (lub jego krewnego w linii męskiej), niż uzyskanie tego samego wyniku, jeśli ustalona zgodność jest jedynie dziełem przypadku”.
Identyfikacja indywidualna w opiniach biegłych 
Dokonanie identyfikacji indywidualnej jest możliwe tylko wtedy, gdy na podstawie unikalnych cech jednostkowych można stwierdzić, że określony obiekt pozostawił analizowany ślad
. W przypadku badań genetycznych o identyfikacji indywidualnej można mówić tylko wtedy, gdy dokona się sekwencjonowania całych dwóch genomów i będą one zgodne. Jak dotąd, jest to proces długotrwały, chociaż możliwy do wykonania. Standardowo nie jest stosowany w praktyce sądowej. Tożsamość profili DNA oznacza, że po wykonaniu badań stwierdzono występowanie tych samych cech w biologicznym materiale dowodowym i w materiale referencyjnym. Rezultat badań genetycznych zapisany w postaci liczbowej jest jednak bez znaczenia, jeśli nie zostanie on przeanalizowany statystycznie. Głównym punktem takiej analizy jest określenie szansy, z jaką dany układ cech biologicznych powtórzy się w grupie osób zamieszkujących określony region. Konstrukcja opinii zawiera niezbędny element oszacowanej niepewności. Jest to główny powód, który powoduje, że konkluzje biegłego z zakresu badań genetycznych nie mają charakteru kategoryczności. 

Przykład wniosku z opinii biegłego, na podstawie którego dokonano identyfikacji indywidualnej w oparciu o zmienne markery genetyczne zlokalizowane na chromosomach autosomalnych, obrazuje następująca konkluzja: „Z badanej próbki wyizolowano męski DNA o profilu zgodnym z układem alleli DNA osoby, od której pobrano materiał porównawczy. Prawdopodobieństwo powtórzenia się takiego profilu DNA u przypadkowej, niespokrewnionej osoby z populacji wynosi 1,3 x 10-21. Jest zatem 7,69 x 1020 razy bardziej prawdopodobne uzyskanie zgodnego profilu DNA, przy założeniu, że prawdziwa jest hipoteza, iż badany ślad pochodzi od oskarżonego (podejrzanego), niż uzyskanie tego samego wyniku, jeśli ustalona zgodność jest jedynie dziełem przypadku”.
Praktyka pokazuje, że często konieczna jest odpowiedź na pytanie, czy ślady biologiczne, pozostawione na miejscu popełnienia różnych przestępstw (oddzielonych od siebie okresem czasu i lokalizacją), pochodzą od tego samego człowieka. Jeśli w wyniku porównania profili DNA śladów kryminalistycznych biegły stwierdzi, iż występuje taki sam układ cech polimorficznych, to wtedy konieczna staje się interpretacja statystyczna otrzymanych rezultatów. Określenie prawdopodobieństwa dwóch hipotez alternatywnych opisujących możliwość pochodzenia zabezpieczonych śladów od jednej bądź od wielu osób jest istotną informacją, często wykorzystywaną przez organy ścigania, która pozwala na domniemanie, że podejrzany ma związek np. z kilkoma popełnionymi czynami zabronionymi. Ważne jest przyjęcie założenia oraz jego weryfikacja, że osoba ta nie ma blisko spokrewnionego członka rodziny, niewykluczonego z kręgu osób podejrzanych. 

Wykluczenie (identyfikacja negatywna) w opiniach biegłych

Identyfikacja negatywna to stwierdzenie, że porównywane ze sobą cechy badanego obiektu nie wykazują zgodności. Konsekwencją ich braku jest wykluczenie pochodzenia śladu z jednego źródła (osoby lub przedmiotu). Jeśli po wykonaniu badań laboratoryjnych uzyskano profile DNA (z próbki pobranej z materiału dowodowego i porównawczego) które różnią się wzajemnie, wskazuje to, że materiał biologiczny, zabezpieczony w toku czynności procesowej, nie pochodzi od osoby, od której pobrano materiał porównawczy. Należy wspomnieć, że spełniony musi zostać warunek konieczny minimalnej liczby różnicującej, biorąc pod uwagę naturalny proces mutagenezy. Wydaje się, że decydenci procesowi mniejszą wagę przykładają do opinii biegłych, w których podejrzany bądź oskarżony został wykluczony, w porównaniu z naukowym środkiem dowodowym, którego konkluzja pozwala zaliczyć opinię do identyfikujących pozytywnie
. Tego rodzaju opinie mają znaczenie przy odtwarzaniu przebiegu procesu popełniania przestępstw. Jeśli modus operandi sprawców było zbliżone, to brak zgodności cech w profilach DNA pokazuje, że materiał biologiczny nie pochodzi od jednej osoby. Jest to istotna wskazówka dla organu procesowego, która warunkuje podjęcie stosownych decyzji, przy założeniu, że materiał dowodowy pochodzi od rzeczywistych sprawców popełnionych przestępstw, a nie jest tylko materiałem do eliminacji. W przypadku identyfikacji negatywnej wniosek opinii biegłego mógłby brzmieć np. tak: „Z badanej próbki wyizolowano męski DNA o profilu niezgodnym z układem cech osoby, od której pobrano materiał porównawczy. Oznacza to, iż analizowany profil DNA nie pochodzi od osoby, od której pobrano materiał porównawczy”.
Opinia biegłego w sprawach identyfikacji NN zwłok i szczątków ludzkich 

W sprawach, których celem jest identyfikacja NN zwłok i szczątków ludzkich, materiałem porównawczym są najczęściej próbki materiału biologicznego pobranego od osób, które są prawdopodobnie spokrewnione z osobą, której zwłoki lub szczątki zostały ujawnione. Należy podkreślić, że profile DNA potencjalnych krewnych charakteryzują się odmiennym zestawem cech polimorficznych zlokalizowanych na chromosomach autosomalnych, co bezpośrednio wynika z prawa niezależnego dziedziczenia się układów genetycznych. W tej sytuacji profile DNA poddaje się statystycznej analizie przy wykorzystaniu odpowiednich programów komputerowych. Wynik analizy stanowi podstawę do udowodnienia, że poddana badaniu próbka pobrana z NN zwłok i szczątków ludzkich może pochodzić (lub nie) od osoby spokrewnionej z członkami rodziny, od których pobrano materiał porównawczy
. Jeśli odpowiednie warunki zostaną spełnione, biegły dokona identyfikacji pozytywnej. Jeśli jednak zastosować klasyczną definicję identyfikacji indywidualnej, opisującej proces jako jednoczesne stwierdzenie obecności takich samych cech w badanej substancji biologicznej i materiale referencyjnym, to biegły, wydając pozytywną opinię w oparciu o istniejące różnice, popełniłby błąd
. Literalne rozumienie tego pojęcia doprowadziłoby do wniosku, że nie jest możliwe dokonanie identyfikacji pozytywnej, mimo iż stwierdzono występowanie cech biologicznych, które są złożeniem alleli pochodzących od osób spokrewnionych z NN zwłokami. Stąd też w tego typu badaniach konieczne staje się posługiwanie się terminologią, która odnosi się do wyniku procesu badawczego, sprowadzającego się do stwierdzenia tożsamości, identyczności osób, rzeczy oraz śladów
. W definicji tej nie są określone szczegółowe warunki, jakimi muszą odznaczać się badane cechy (ich tożsamości czy występowania różnic). Większa uniwersalność definicji jest niezwykle istotna, ponieważ w badaniach genetycznych ekspertyza jest wydawana przez biegłego na podstawie jednoczesnej analizy różnic i podobieństw, jakie występują w profilach DNA próbki pobranej z zwłok o nieustalonej tożsamości i osób potencjalnie spokrewnionych z ofiarą. Dzięki zastosowaniu powyższej definicji, koncentrującej się na wyniku procesu badawczego, nie wystąpią problemy interpretacyjne, ale tylko w wypadku możliwości zbadania najbliższych krewnych, tzn. dzieci, żony, matki czy ojca. Po analizie statystycznej możliwe staje się określenie, jaka jest szansa hipotezy, że inne przypadkowe, niespokrewnione osoby z populacji z dawcami materiału porównawczego mogą być członkami rodziny identyfikowanych NN zwłok. W zależności od częstości występowania alleli w populacji, wzajemnego stosunku pojawiania się układów heterozygotycznych i homozygot w profilu DNA identyfikowanej osoby oraz od stopnia pokrewieństwa dawców materiału porównawczego (rodzice, rodzeństwo, kuzyni) uzyskiwana jest różna wartość współczynnika szansy pokrewieństwa. Należy podkreślić, że im dalsze pokrewieństwo, to istotnie wzrasta liczba kombinacji alleli, a tym samym zmniejszeniu ulega wartość podobieństw w profilach DNA. Tym samym szansa hipotezy, że jest to osoba zaginiona, zmniejsza się w stosunku do wniosków opinii, gdzie analizowano materiał biologiczny pochodzący od osób najbliżej spokrewnionych z zaginionym. Aby uniknąć sytuacji braku możliwości identyfikacji osoby zaginionej, konieczne staje się poszukiwanie możliwie dużej liczby dalszych krewnych i wykonanie dodatkowych analiz pokrewieństwa. Dopiero zestawienie wszystkich rezultatów, porównanie ich i oszacowanie zbiorczej wartości prawdopodobieństwa pozwoli na wyciągnięcie stosownego wniosku identyfikacyjnego
. 

W przypadku identyfikacji NN zwłok i szczątków ludzkich niezwykle istotnym etapem jest oznaczenie płci w oparciu o badania genetyczne. Stwierdzenie, czy materiał biologiczny należy do kobiety albo do mężczyzny jest pierwszym krokiem pozwalającym na podjęcie decyzji o przebiegu procesu identyfikowania. Jeśli osoba zaginiona jest mężczyzną i jednocześnie wyniki badań genetycznych odnalezionych zwłok potwierdzają płeć męską, to wtedy kolejnym etapem jest oznaczenie haplotypu DNA w genetycznych układach polimorficznych zlokalizowanych w chromosomie Y (występującym u mężczyzn). Sposób dziedziczenia się tego typu cech, zmiennych z pokolenia na pokolenie (bez istotnego zjawiska rekombinacji, tylko w linii męskiej), jest przydatny podczas procesu identyfikacji. Jeśli biegły stwierdzi, że pomiędzy haplotypami DNA z próbki pobranej ze zwłok i materiału porównawczego pobranego od mężczyzn z domniemanej rodziny osoby poszukiwanej istnieje zgodność, to jest to przesłanką pozytywną dla tezy o istnieniu pokrewieństwa. Istotna jest tu także możliwość zajścia mutacji podczas wytwarzania komórek rozrodczych. Dzieje się to średnio 1 na 1000 podziałów komórkowych w przypadku markerów rutynowo stosowanych w laboratoriach sądowych. Kolejnym etapem badań będzie analiza profili DNA wysoce zmiennych układów polimorficznych, zlokalizowanych w chromosomach autosomalnych. Po uzyskaniu wyników i zastosowaniu odpowiednich parametrów statystycznych możliwe staje się wydanie opinii. W przypadku identyfikacji NN zwłok, gdy do badań dostarczono materiał porównawczy pochodzący od biologicznej matki i ojca, wartości prawdopodobieństwa, iż zaginiona osoba jest ich dzieckiem, jest zbliżona do jedności i często przyjmuje wartość około 0,99999998. W takiej sytuacji wniosek opinii biegłego ma postać identyfikacji indywidualnej. Według wytycznych Polskiego Towarzystwa Medycyny Sądowej i Kryminologii prawdopodobieństwo a posteriori powinno bowiem wynosić 99,9999%.

Podczas procesu identyfikacji NN zwłok lub szczątków ludzkich możliwa jest sytuacja alternatywna do opisywanej powyżej, to znaczy brak pokrewieństwa genetycznego. Jeśli w toku badań genetycznych uzyskany zostanie profil DNA i po wykonaniu jego analizy z zastosowaniem narzędzi matematycznych biegły stwierdzi, że nie jest możliwy przepływ cech polimorficznych pomiędzy osobami, od których został pobrany materiał porównawczy, a NN zwłokami lub szczątkami, to wtedy, w sposób kategoryczny, wykluczone zostaje istnienie pokrewieństwa, co w praktyce oznacza, iż identyfikowane zwłoki nie należą do osoby, która była członkiem poddanej badaniu rodziny. Opinia ma wtedy charakter kategorycznej identyfikacji negatywnej, co obrazuje następujący wniosek, który sformułowano w oparciu o zmienne układy genetyczne zlokalizowane na chromosomach autosomalnych: „W wyniku analizy uzyskanych wyników badan genetycznych stwierdzono, że istnieje kombinacja alleli, z której wynika, iż mężczyzna, którego profil DNA określono w próbkach pobranych z NN zwłok, może być ojcem XY z prawdopodobieństwem wynoszącym 0,9999994. Założenie, że osoba ta jest ojcem XY jest 1 707 295 razy bardziej prawdopodobne, niż gdyby przyjąć, że jest nim inny, przypadkowy i niespokrewniony mężczyzna z populacji”.
Wnioski

Badania DNA są powszechnie stosowanym narzędziem wykrywczym. Ustalenie zgodności układów cech polimorficznych DNA jest niewystarczające, jeśli nie towarzyszy jej dowód w formie obliczeń statystycznych. Pomimo, iż wywody biegłego nie mogą mieć charakteru kategorycznego (ze względu na konieczność obliczenia parametrów statystycznych odnoszących się do prawdopodobieństwa), to jednak konkluzja opinii pozwala na dokonanie identyfikacji indywidualnej człowieka z bardzo wysokim prawdopodobieństwem. Na podstawie poczynionych powyżej rozważań uprawomocniony jest pogląd, że analiza cech polimorficznych DNA dobrze wpasowuje się w definicję kryminalistyki, według której jest to nauka o procesie indywidualizacji
.
Genetic testing expert opinions

Abstract
A statistical analysis of genetic test results is of key importance to the test interpretation. The estimation of the likelihood that the same genetic marker set repeats in another unrelated person from the population, and calculation of a likelihood ratio for two alternative hypotheses both add objectivity and credibility to DNA–based identification evidence. This paper reviews interpretation methods for genetic tests, while providing a synthetic analysis of concepts which are widely used in criminal science and refer to identification of humans.
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