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Streszczenie

Od momentu opisania przestrzennej struktury DNA prowadzono intensywne prace nad wykorzystaniem analiz DNA w różnych dziedzinach biologii i medycyny. Rozwój doprowadził do znacznego poszerzenia możliwości wykorzystania DNA dla potrzeb organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości. Analizą genetyczną próbek zajmują się laboratoria. Niestety, jakość usług świadczona przez laboratoria genetyki sądowej niekiedy pozostawia wiele do życzenia. Niniejsza praca stanowi analizę określonego problemu przeprowadzoną w oparciu o charakterystykę poszczególnych rodzajów błędów, rezultaty pierwszych prób standaryzacji pracy laboratoriów, fakultatywne możliwości oceny ich kompetencji oraz aktualne rozwiązania prawne wraz ze wskazaniem zmian legislacyjnych, jakie nastąpią w omawianym zakresie od dnia 30 listopada 2013 r.

1. Definicja i praktyczne zastosowanie kwasu dezoksyrybonukleinowego 

Od momentu opisania przestrzennej struktury DNA w 1953 roku przez J. Watsona i F. Cricka różne grupy badawcze inicjowały prace zmierzające do wykorzystania analiz DNA w różnych dziedzinach biologii i medycyny. Minęło jednak wiele lat, zanim dostrzeżono szeroki wachlarz możliwości i zalet DNA także w kontekście potrzeb organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości. W 1984 r. Alec Jeffreys odkrył, że można zidentyfikować osobę na podstawie analizy próbki DNA pobranej np. z miejsca zbrodni. Swoje przełomowe odkrycie nazwał DNA fingerprinting
. 

Nazwa DNA jest skrótem od deoxyribonucleic acid, czyli kwasu dezoksyrybonukleinowego. Substancja ta jest budulcem wszystkich komórek ciała, które posiadają jądro komórkowe, a więc tkanek, szpiku, korzeni włosa, nasienia, miazgi zęba i in.
. W skład DNA wchodzą nukleotydy zawierające jedną z czterech zasad, tj.: adeninę, guaninę, cytozynę lub tyminę. Kolejność ich pojawiania się w cząsteczce DNA tworzy jej sekwencję, czyli strukturę pierwszorzędową, która stanowi nośnik informacji genetycznej
.
Zazwyczaj opisuje się cząsteczkę DNA jako długą helisę. Szkielet helisy stanowi długi łańcuch deoksyrybozofosforanowy, natomiast do wewnątrz skierowane są płaszczyzny zasad tworzących pary
. Warto odnotować, że istnieją tzw. reguły parowania zasad, zgodnie z którymi nukleotydy adeninowe łączą się zawsze z tyminowymi, a cytozynowe z guaninowymi. DNA wewnątrz jądra komórki jest związany z białkami i zorganizowany w postaci chromosomów. Większość ludzkich komórek posiada 23 pary chromosomów, gdzie jeden komplet otrzymujemy od matki, a drugi od ojca. Jedna para chromosomów odpowiada za płeć. Komplet 23 par chromosomów zwany jest genomem, a niektóre fragmenty DNA (tzw. fragmenty kodujące), które zawierają informację o budowie białek ludzkiego organizmu, zwane są genami. Różne formy danego miejsca (locus) w DNA nazywamy natomiast allelami. U jednego osobnika w jednym locus występują nie więcej niż dwa allele. Jednakże podczas badań nad DNA badacze ustalili, iż pewne sekwencje nukleotydów powtarzają się wielokrotnie w wielu miejscach na różnych chromosomach. W rezultacie okazało się, że istnieją tzw. loci wieloalleliczne, gdzie liczba powtórzeń w określonej pozycji genomu różni się u poszczególnych osobników, co daje w populacji wiele odrębnych alleli. Zjawisko takie, składające się na międzyosobniczą zmienność DNA w obrębie gatunku, nosi nazwę polimorfizmu DNA i jest wykorzystywane do identyfikacji osobniczej
. Od połowy lat 80. do połowy lat 90. ubiegłego wieku dla potrzeb organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości wykorzystywano głównie polimorfizm tzw. minisatelitów jądrowego DNA, zawierających motyw powtarzający się o długości ok. kilkunastu nukleotydów. Obecnie zrezygnowano z minisatelitów na korzyść tzw. mikrosatelitów (short tandem repeats – STR) o długości motywu repetytywnego rzędu 2–6 nukleotydów
.
Istnieją dwie techniki profilowania DNA stosowane w laboratoriach kryminalistycznych:

· RFLP – technika oparta na polimorfizmie długości fragmentów restrykcyjnych
,
· PCR – reakcja łańcuchowa polimerazy. 

Pierwsza ze wspomnianych technik aktualnie nie jest już powszechnie stosowana, bowiem jest obciążona pewnymi istotnymi wadami. Po pierwsze, jest bardzo czasochłonna, a po drugie, w praktyce śledczej najczęściej organa ścigania mają do dyspozycji bardzo małą próbkę materiału biologicznego, na której przeprowadzenie badań DNA metodą RFLP nie zawsze jest możliwe
. Wraz z rozwojem badań DNA pojawiła się inna technika analizy, tj. technika PCR, czyli profilowanie poprzez reakcję łańcuchową polimerazy. Metoda ta opiera się o syntezę, tzn. namnażanie bardzo dużej ilości kopii wybranych, polimorficznych sekwencji genomowego DNA. Dzięki temu możliwa jest identyfikacja osobnicza nawet przy bardzo małej ilości materiału genetycznego znajdującego się w badanych próbkach. Obecnie, do analiz DNA wykorzystuje się tzw. multipleksowy PCR, w którym w jednej reakcji powiela się jednocześnie kilkanaście różnych mikrosatelitów DNA. Analiza wyodrębnionych, poddanych obróbce laboratoryjnej układów alleli podlega następnie porównaniu ze specyficznym wzorcem, czyli z tzw. drabiną alleli, oraz dokonuje się obliczeń statystycznych opartych o badania częstości alleli w populacyjnej bazie danych
. W ten sposób określa się częstość profilu DNA w populacji, która de facto opisuje stopień prawdopodobieństwa wystąpienia przypadkowej zgodności profili DNA osób niespokrewnionych oraz oblicza się wartość ilorazu wiarygodności LR
, który jest stosunkiem prawdopodobieństw dwóch hipotez, tj.:

1) materiał dowodowy pochodzi od tej samej osoby, od której pobrano materiał porównawczy;

2) materiał dowodowy pochodzi od innej osoby
.
Oczywiście, im wyższy będzie stopień ilorazu wiarygodności, tym „mocniejszy” będzie otrzymany dowód. W przypadku ilorazu powyżej 1000 uznaje się, że dowód jest bardzo mocny
. W następstwie rozszerzania zakresu badań genetycznych o kolejne polimorficzne loci oraz stosowania wiarygodnej (przyjętej w międzynarodowym środowisku naukowym) interpretacji statystycznej, istnieje możliwość otrzymania opinii nie tylko prawdopodobnej, lecz kategorycznej
.
Aktualnie, za sprawą intensywnego rozwoju metod laboratoryjnych możliwości zastosowania DNA w praktyce organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości są olbrzymie. Profilowanie DNA jest powszechnie wykorzystywane w najpoważniejszych sprawach dotyczących zabójstw, gwałtów, identyfikacji nieznanych zwłok itd.
. W pierwszej kolejności skuteczność nowej metody dowodowej dostrzegły kraje anglosaskie, w tym w szczególności Wielka Brytania, USA oraz Australia. 

Pierwszym przestępcą skazanym na podstawie dowodu z przeprowadzonej analizy DNA był Colin Pitchfork
. Dnia 21 listopada 1983 r. 15-letnia Lynda Mann wyszła z domu na spotkanie ze swoją przyjaciółką. Następnego dnia rano odnaleziono jej ciało. Podczas autopsji ustalono, że została zgwałcona, a następnie zamordowana. Z ciała ofiary pobrano małą próbkę krwi, jak sądzono należącą do sprawcy, jednak brakowało materiału, z którym ową próbkę można by porównać. Dnia 31 lipca 1986 r. w drodze do domu zaginęła inna 15-letnia dziewczynka, Dawn Ashworth. Dwa dni później odnaleziono jej ciało; była, zgwałcona, pobita i uduszona. Podobnie jak w poprzednim przypadku, z ciała ofiary pobrano próbki krwi prawdopodobnie należące do sprawcy. Początkowo policja sądziła, że zabójcą jest 17-letni Richard Burkland, jednak dzięki zastosowaniu „DNA fingerprinting” został on wykluczony z grona podejrzanych. Wkrótce potem miała miejsce akcja policji, która na trwałe wpisała się do historii. Polegała ona na pobraniu materiału genetycznego (krwi i spermy) od 5 tysięcy mężczyzn zamieszkujących okolicę, w której doszło do zabójstw. Jednak pomimo tak dużej skali poszukiwań, po sześciu miesiącach wyniki laboratoryjne pobranego materiału genetycznego nie pozwoliły na wytypowanie podejrzanego. Przypadkowo (przy okazji innych działań śledczych), okazało się, że jeden z mieszkańców miasta był świadkiem rozmowy, w której Colin Pichfork prosił znajomego o oddanie za niego próbki materiału genetycznego. W rezultacie pozyskania tej wiadomości oraz pobrania i przeprowadzenia badań DNA próbki materiału biologicznego Colina okazało się, że wyniki analizy jego materiału biologicznego idealnie pasują do wyników analizy próbek pobranych z ciał obu zamordowanych dziewczynek. Colin Pichfork został skazany na dożywocie z możliwością ubiegania się o zwolnienie warunkowe w 2016 r.
.
Na uwagę zasługuje także sprawa gwałtu na Cathleen Crowell, o który oskarżono Garego Dotsona
. Nocą 9 czerwca 1977 r. 16-letnia C. Crowell została siłą wepchnięta do samochodu, w którym znajdowało się trzech mężczyzn, a następnie zgwałcona przez jednego z nich i prawie naga porzucona na ulicy. Trzy dni po tym zdarzeniu rodzice przyprowadzili Crowell na posterunek policji, gdzie opisała ona sprawców. W dwa dni później policja pokazała jej książkę ze zdjęciami i poprosiła o wskazanie gwałciciela. Jak później zeznała Crowell, pod wpływem nacisków policji spośród przedstawionych jej zdjęć wskazała na G. Dotsona. Dotson został zatrzymany, a Crowell pozytywie go zidentyfikowała. Proces rozpoczął się w 1979 r. Oskarżenie powołało biegłego dr T. Dixona, który po przebadaniu próbek spermy pobranych z bielizny Crowell i próbki krwi Dotsona stwierdził, że obie próbki pochodzą od tej samej osoby. Dotson został skazany. W apelacji, nowy obrońca Dotsona, przeglądając dokumenty, odkrył, że wersja zdarzeń prezentowana przez Crowell nie jest spójna i wniósł o unieważnienie wcześniejszego procesu. Sąd jednak wniosek odrzucił, jednocześnie skazując Dotsona na 25–50 lat pozbawienia wolności za gwałt i 25–50 lat pozbawienia wolności za porwanie
. Tymczasem, Crowell wyszła za mąż, przeprowadziła się i stała się gorliwą katoliczką. Kilka lat po skazaniu Dotsona wyznała swojemu duszpasterzowi, że historię z gwałtem zmyśliła, bo obawiała się, iż zaszła w ciążę podczas stosunku seksualnego, jaki odbyła ze swoim ówczesnym chłopakiem, a bała się reakcji rodziców. W następstwie zmiany zeznań, w 1988 r. Alec Jeffreys został poproszony o przeanalizowanie próbki spermy pobranej z bielizny Crowell po rzekomym gwałcie. Niestety, materiał genetyczny uległ zbyt dużej degradacji i przeprowadzenie analizy nie było możliwe. Wkrótce później okazało się, że w połowie lat 80. opatentowano w Kalifornii inną metodę analizy DNA, tj. PCR, która znajduje zastosowanie także w przypadkach materiału genetycznego gorszej jakości. Przeprowadzone testy PCR jednoznacznie wykluczyły Dotsona jako sprawcę gwałtu na Crowell, a kilka miesięcy później wycofano wobec niego wszystkie zarzuty i zakończyła się jego 12-letnia walka o udowodnienie swojej niewinności
.
Innym ciekawym przykładem ilustrującym rozwój i znaczenie prac nad analizą DNA jest sprawa Paula Ware
. Zapisał się on w historii jako pierwszy skazany na podstawie dowodu z analizy mitochondrialnego DNA (mtDNA)
. Badania nad wykorzystaniem w praktyce śledczej i wymiarze sprawiedliwości mitochondrialnego DNA zapoczątkowano w USA w Laboratorium Kryminalistycznym FBI, kierowanym przez R. Wilsona i Josepha DiZinno. Opublikowali oni w 1995 r. pracę, z której wynikało, iż analiza mitochondrialnego DNA może mieć szerokie zastosowanie w przypadkach tzw. zdegradowanego DNA. Paul Ware przekonywał, że nie zgwałcił i nie zamordował 4-letniej dziewczynki. Brakowało dowodów wskazujących jego winę (nie było śladów krwi, spermy, świadków). Na miejscu zdarzenia, w łóżku ofiary, znaleziono jedynie rudy włos. Okazało się, że podczas autopsji także na ciele dziecka znaleziono rudy włos. Poddano je analizie, korzystając z możliwości mtDNA, a następnie porównano z próbkami materiału genetycznego Wara. W rezultacie okazało się, że badane próbki pochodzą od jednej osoby, tj. Paula Wara
.
Jak wynika z powyższego, dzięki systematycznemu rozwojowi genetyki sądowej istnieje duża szansa na wytypowanie sprawcy przestępstwa. Jednakże, pamiętać należy, że analiza DNA jest nie tylko drogą do sprawiedliwości dla ofiar, jest także drogą do wykluczenia podejrzanych, którzy mogliby zostać błędnie posądzeni o popełnienie poważnych przestępstw.

Analiza materiału genetycznego może być wykorzystywana na różnych etapach śledztwa. W sytuacji, kiedy podejrzany został już wytypowany, analiza DNA może zostać przeprowadzona celem potwierdzenia lub zaprzeczenia jego związku ze sprawą. Może być także wykorzystywana w celu wytypowania podejrzanego w oparciu o analizę próbek zebranych z miejsca zdarzenia i ciała ofiary. W rezultacie, możliwe jest osiągnięcie trzech rodzajów wyników. Po pierwsze, brak rezultatu, czyli porównanie próbek nie jest możliwe z uwagi na zbyt małą ilość materiału, zbyt duży poziom degradacji materiału lub kiedy doszło do kontaminacji (zanieczyszczenia) próbki
. Po drugie, wykluczenie, co oznacza, że porównywane próbki pochodzą od dwóch różnych osób i, po trzecie, potwierdzenie, co oznacza, że próbki pochodzą od tej samej osoby
.
2. Problemy związane z kontaminacją próbek materiału biologicznego, nieprawidłowym oznaczeniem i błędną interpretacją wyników
Pomimo wysokiej skuteczności praktycznej dla organów ścigania, analiza DNA materiału biologicznego nie jest wolna od pewnych trudności i problemów, które niekiedy mogą całkowicie eliminować wartość dowodową takiego badania. Do najczęściej zgłaszanych problemów należą: kontaminacja próbek, czyli ich zanieczyszczenie, do którego może dochodzić zarówno na etapie przedlaboratoryjnym, jak również laboratoryjnym, błędna interpretacja wyników, a także błędne oznaczenie próbek. W literaturze znaleźć można liczne przykłady wystąpienia powyższych błędów, których konsekwencją były większe lub mniejsze problemy, w zależności od tego, na jakim etapie postępowania odkryto pomyłkę
.
Przypadkowa kontaminacja materiału pobranego do badań laboratoryjnych była przyczyną wielu błędnych „dopasowań” profili DNA. Jedno z waszyngtońskich laboratoriów przypadkiem doprowadziło do zanieczyszczenia próbki pobranej z ciała ofiary, materiałem genetycznym, pobranym dla celów innej sprawy, od nieletniego przestępcy, a następnie włączonym do bazy DNA. W rezultacie przeszukiwania bazy DNA nieletni został zidentyfikowany jako sprawca gwałtu, jednak, jak się później okazało, w chwili, gdy czynu dokonano, był kilkuletnim dzieckiem mieszkającym z rodzicami daleko od miejsca zdarzenia
.
W innej sprawie doszło do kontaminacji DNA Briana Kellego, byłego oficera policji, który został skazany za gwałt w Szkocji w 1988 r.
. Ofiara dobrze znała Kellego i przekonywała, że to nie on był sprawcą. Jednak dowód w postaci analizy próbki spermy pobranej z ciała ofiary i materiału genetycznego pobranego od Kellego był jednoznaczny i wskazywał, że pochodzą od jednej osoby, tj. Kellego. Po skazaniu B. Kelly kontaktował się z różnymi ekspertami z zakresu genetyki sądowej i w rezultacie przeprowadzenia ponownych testów i postępowania wyjaśniającego okazało się, że do zanieczyszczenia próbek doszło w laboratorium. W 2004 r. sprawa trafiła do Sądu Najwyższego Szkocji, który przeanalizował opinie biegłych z laboratorium badającego próbki materiału biologicznego Kellego i po ponownych analizach stwierdzono, że aż w 25 innych przypadkach doszło do kontaminacji próbek. W rezultacie skazanie Kellego zostało uchylone
. 

Inna sprawa toczyła się w Australii, gdzie doszło do zabójstwa Jaidyn Leskie
. Dziewczynka zniknęła w 1997 r. w niewyjaśnionych okolicznościach. Ciało dziecka zostało odnalezione dopiero sześć miesięcy później ze zmiażdżoną czaszką. O zabójstwo oskarżono mężczyznę związanego z matką dziecka. Jednak na ubraniu dziecka znaleziono ślady krwi, które, jak wykazała laboratoryjna analiza DNA, należały do kobiety. Mężczyzna został oczyszczony z wszelkich zarzutów. W 2003 r. dopasowano profil genetyczny z próbki do profilu genetycznego kobiety znajdującej się w bazie DNA. W rezultacie okazało się, że podejrzana kobieta mieszka setki mil od miejsca zamordowania dziecka, a zdaniem sąsiadów nigdy nie opuszczała swojego miejsca zamieszkania. Policja nie była w stanie połączyć jej z zabójstwem dziewczynki i potraktowała podobieństwo próbek jako zbieg okoliczności, który choć był mało prawdopodobny, to jednak możliwy. Dopiero po pewnym czasie stało się pewne, że kobieta nie miała nic wspólnego ze śmiercią dziecka, bowiem, jak się okazało, zawiniło laboratorium, w którym tego samego dnia była prowadzona analiza próbki materiału genetycznego znalezionego na ciele dziecka i próbki pobranej z prezerwatywy porzuconej przez sprawcę gwałtu, którego ofiarą padła wskazana przez bazę kobieta
.
W 2002 r. w USA trwało śledztwo w sprawie morderstwa Jane Mixer. Do zabójstwa doszło na terenie campusu uniwersyteckiego w 1969 r. Stanowe Laboratorium Policji Michigan podczas oględzin pobrało z ciała ofiary próbki materiału biologicznego pochodzące od dwóch mężczyzn. Wraz z rozwojem techniki i upowszechnieniem się analizy DNA oraz baz DNA uzyskane za sprawą obróbki laboratoryjnej profile porównano z tym zgromadzonymi w bazie. Ustalono, że próbki zabezpieczone z ubrania ofiary należą do Garego Leitermana
 i Johna Rualesa. Okazało się jednak, że w chwili zdarzenia Ruales miał 4 lata i mieszkał z rodzicami w innym mieście. Pod wpływem tych wątpliwości doszło do analizy działań laboratorium. Pozwoliło to na prześledzenie jego metodyki pracy i doprowadziło do stwierdzenia, że próbki pobrane od obu mężczyzn były badane w związku z inną sprawą w tym samym dniu, w którym w laboratorium badano 28 próbek starych śladów związanych z morderstwem J. Mixer
. 

Podobna sprawa miała miejsce także w New Jersey, gdzie analizowano stare ślady biologiczne zabezpieczone w związku z gwałtem i zabójstwem 13-letniej Jane Durrua w 1968 r.
. Laboratorium znalazło na bieliźnie dziewczynki ślady męskiego DNA. Na początku 2004 r. dzięki bazie DNA profil dopasowano do J.L. Belamy’ego. Mężczyzna został oskarżony o gwałt i morderstwo. Szczęśliwie dla oskarżonego, eksperci zaproszeni do studia telewizyjnego celem wypowiedzenia się w tej sprawie, chcąc przypomnieć sobie jej szczegóły, przejrzeli notatki i zapisy z laboratorium i odkryli, że osoba, która badała próbkę spermy znalezioną na bieliźnie ofiary, tego samego dnia pracowała też z materiałem genetycznym pobranym od Belamy’ego w związku z inną sprawą. Nie było do końca pewne, czy doszło do kontaminacji, jednak wydawało się mało prawdopodobne, aby Belamy miał związek z obiema sprawami. W konsekwencji, przeprowadzono ponowne badania, w wyniku których doszło do wykluczenia Belamy’ego z grona podejrzanych i ostatecznie przesądzono o kontaminacji zabezpieczonej próbki
. 

Natomiast w sprawie A. Scotta z Exeter w Wielkiej Brytanii podejrzanego o gwałt, okazało się że fiolka, w której znajdowała się próbka materiału biologicznego pochodząca z miejsca zdarzenia, potencjalnie należąca do sprawcy, uległa zanieczyszczeniu podczas przewożenia jej z miejsca pobrania do laboratorium, bowiem została nieprawidłowo zabezpieczona i włożono ją do pojemnika, w którym znajdowały się próbki pochodzące z siedmiu innych spraw
. 

W innej sprawie, która toczyła się w 2008 r., australijski wymiar sprawiedliwości wycofał zarzuty przeciwko Russellowi Gesahowi, który został wcześniej oskarżony o gwałt i zamordowanie w 1984 r. swojej sąsiadki i jej 9-letniej córki
. Okazało się bowiem, że próbka materiału genetycznego pobrana od Gesaha była analizowana w tym samym laboratorium i tego samego dnia co materiał biologiczny zgromadzony na miejscu zdarzenia, a sam materiał znajdował się na blacie laboratoryjnym w otwartych pojemnikach bez jakichkolwiek zabezpieczeń chroniących przed zanieczyszczeniem
. 

Bardzo ciekawy przypadek kontaminacji dotyczył także sprawcy blisko 40 przestępstw, w tym siedmiu morderstw. Sprawa toczyła się od 1993 r. Na podstawie analizy DNA otrzymano pełny profil DNA sprawczyni. Przez lata była ona jednak nieuchwytna dla organów ścigania. Dopiero po 15 latach od popełnienia pierwszego przestępstwa pojawiło się podejrzenie, że z uwagi na ową nieuchwytność być może w rzeczywistości tzw. „Fantom z Heilbronn” wcale nie istnieje
. Z czasem udało się zidentyfikować nieuchwytną wcześniej dla organów ścigania kobietę i okazało się, że była ona pracownicą fabryki produkującej patyczki zakończone wacikiem, które policja wykorzystuje do zabezpieczania materiału dowodowego i z całą pewnością nic z popełnianymi przez lata przestępstwami nie miała wspólnego
.
Poza przypadkami kontaminacji próbek do błędnych wniosków, tj. błędnych wskazań lub wykluczeń, prowadzić może też nieprawidłowe oznakowanie próbek materiału genetycznego oraz nieprawidłowe zinterpretowanie wyników analiz laboratoryjnych. 

W Nowej Południowej Walii policja aż w 30 przypadkach nieprawidłowo oznakowała w bazach DNA próbki, co w rezultacie doprowadziło w dwóch przypadkach do nieprawidłowych wskazań. Jeden z mężczyzn został skazany, zanim pomyłka została wykryta. Także w Polsce mają miejsce przypadki nieprawidłowego oznakowania próbek. Ciekawym przykładem może być sprawa gwałtu, w której wymaz pobrany od kobiety w rzeczywistości okazał się gazikiem z materiałem genetycznym oskarżonego, a do jego pobrania doszło przy okazji przecierania otarcia jego naskórka. Okazało się, że tak wykorzystana gaza następnie została spakowana do koperty i oznakowana jako wymaz z dróg rodnych kobiety
.
Jak wskazuje powyższa analiza, kazuistyczna praktyka laboratoryjna stanowi częste źródło nieprawidłowości, co w konsekwencji może rodzić poważne następstwa, w tym także może prowadzić do nieprawidłowych wskazań czy błędnych wykluczeń.

3. Pierwsze próby standaryzacji pracy laboratoriów genetyki sądowej

Problemy z analizą DNA na poziomie laboratoryjnym (kontaminacja, błędne oznakowanie, nieprawidłowa interpretacja wyników analizy) podkreślano w wielu sprawach. Po raz pierwszy jednak problem ten stał się przedmiotem zainteresowania wymiaru sprawiedliwości w sprawie z Nowego Yorku – People v. Castro
. Castro był oskarżony o zamordowanie sąsiada i jego córki. Z zegarka oskarżonego pobrano próbki krwi i zbadano je pod kątem zgodności z profilem DNA ofiar. Sąd Najwyższy Nowego Yorku w 12-tygodniowym postępowaniu w sposób wyczerpujący zbadał wiele czynników związanych z dopuszczalnością dowodów z DNA. W rezultacie stwierdził, że:

· metoda identyfikacji poprzez analizę DNA w teorii jak również w praktyce jest powszechnie akceptowana w środowisku naukowym;

· sądowe metody identyfikacji poprzez analizę DNA także są akceptowane w środowisku naukowym;

· niezbędne jest podejmowanie każdorazowo działań zmierzających do ustalenia, czy metodologia stosowana podczas dokonywania analizy DNA w laboratorium była zgodna ze standardami i pozwala na osiągnięcie wiarygodnych wyników, które mogłyby zostać zaprezentowane podczas procesu ławie przysięgłych
.
Ponadto, w sprawie Castro sąd zarekomendował stosowanie w przyszłości weryfikacji warunków, które powinny spełniać laboratoria dokonujące badania DNA dla celów identyfikacyjnych. Zarekomendowano także konieczność posiadania przez laboratoria kopii wszystkich wyników prowadzonych analiz, wszelkich raportów wraz z analizą zaobserwowanych przez laboratoria błędów metodologicznych czy np. kontaminacji materiału poddawanego analizie
. Rekomendacje te zostały następnie rozwinięte w sprawie T. R. Schwartz v. State
. Zgodnie z nimi oskarżony powinien mieć możliwość przeprowadzenia ponownych badań z wykorzystaniem materiału biologicznego pobranego w związku z przestępstwem. Z uwagi jednak na to, że w praktyce często nie jest to możliwe, ponieważ w większości przypadków całość materiału zostaje zużyta podczas wcześniejszych badań, kluczowe znaczenie, jak podkreślił sąd, ma jakość przeprowadzonych analiz laboratoryjnych. W sprawie Schwartz v. State Sąd Najwyższy stanu Minnesota odmówił uznania dowodu z analizy DNA przeprowadzonej przez prywatne laboratorium, wskazując na to, że nie spełniało ono odpowiednio wysokich standardów pozwalających uznać uzyskane wyniki za wiarygodne. W szczególności sąd stwierdził, że niedopuszczalne jest niewskazanie właściwych, zastosowanych podczas analizy, metod badawczych
.
Pomimo tak jednoznacznego stanowiska sądu w sprawie standaryzacji pracy laboratoriów zajmujących się analizą genetyczną nie wszystkie problemy udało się w pełni rozwiązać.

Pamiętając o tym, że metoda identyfikacji osobniczej oparta o analizę zmienności DNA jest aktualnie powszechnie stosowana w procesach identyfikacji kryminalistycznej, należy zastanowić się na konsekwencjami popełnianych w laboratoriach błędów i sposobach ich wyeliminowania. Przyjąć można, że problemy w pracy laboratorium mogą wynikać z dwóch zasadniczych okoliczności:

· nieprawidłowości lokalowo-sprzętowych, tj. nieprawidłowego rozmieszczenia pomieszczeń i sprzętu prowadzącego do kontaminacji próbek, przestarzałego sprzętu i nie najlepszej jakości materiały wykorzystywanego do analizy DNA;

· braku staranności podczas dokonywanej analizy materiału genetycznego lub braku odpowiednio wysokich kompetencji i umiejętności merytorycznych pracowników.

Powszechne wprowadzenie do praktyki laboratoryjnej amplifikacji DNA metodą PCR, jak odnotowano wcześniej, stanowiło przełomowy moment w dziedzinie identyfikacji genetycznej, bowiem dopuszczało namnażanie fragmentów DNA, co w konsekwencji pozwoliło na analizę nawet bardzo małych próbek. Jednak czułość metody PCR ma także swoje wady. Stwarza ona możliwość powielenia DNA egzogennego, czyli takiego, które nie pochodzi z badanej próbki, lecz ze źródła zewnętrznego
. 

Stąd, chcąc w pełni korzystać z możliwości, jakie daje amplifikacja DNA metodą PCR, należy w pierwszej kolejności wyeliminować wszelkie niebezpieczeństwa kontaminacji próbek, do jakich może dojść przy tej okazji. Należy więc w sposób odpowiedni skonfigurować laboratorium, zarówno w sensie jego wyposażenia, jak również w sensie jego rozmieszczenia. Pomieszczenia, w których pobierany jest materiał podczas oględzin dowodów rzeczowych, ekstrakcji DNA, amplifikacji czy detekcji produktów, powinny być od siebie oddzielone. Niekiedy wnioskuje się nawet o przeniesienie pokoju PCR na inne piętro laboratorium. Ponadto, należy DNA z próbek dowodowych i porównawczych badać w odseparowanych od siebie pomieszczeniach, a jeśli nie jest to możliwe, to chociaż w innym czasie. Warto także odnotować, że każdy uzyskiwany wynik analizy DNA musi zostać poddany tzw. krytycznej ocenie z odpowiedzią na pytanie, czy genotyp nie jest genotypem którejś z osób pracujących w laboratorium
. Wreszcie, kluczowe znaczenie ma staranna sterylizacja sprzętu laboratoryjnego wykorzystywanego podczas badań oraz odpowiednie obchodzenie się z nim i tzw. kontrole negatywne, czyli „szybkie i proste działania pozwalające wykryć ewentualne zanieczyszczenie obecne na powierzchni probówek, sprzętu czy samych odczynnikach”
.
Po drugie, z uwagi na pojawiającą się czasem w pracy niektórych laboratoriów „niestaranność”, wydaje się oczywistym wniosek, że w interesie publicznym jest prowadzenie analiz dowodów z DNA wyłącznie w laboratoriach o najwyższej renomie, o potwierdzonej i uznanej jakości.

4. Standardy dotyczące badań molekularnych

Mając na uwadze powyższe rozważania, należy więc odnieść się do polskich regulacji z zakresu standardów jakości laboratoriów. Na szczególną uwagę w tym względzie zasługuje rozporządzenie Ministra Zdrowia z dnia 23 marca 2006 r. w sprawie standardów jakości dla medycznych laboratoriów diagnostycznych i mikrobiologicznych (Dz. U. Nr 61, poz. 435)
. W § 1 ust. 4 rozporządzenie określa między innymi standardy jakości dla laboratorium w zakresie czynności laboratoryjnej genetyki medycznej, oceny ich jakości i wartości diagnostycznej oraz laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji wyników badań, stanowiące załącznik nr 4. Wedle treści przywołanego załącznika standardy badań molekularnych uwzględniają w szczególności:

1) zasady izolacji i oczyszczania DNA,
2) zasady rutynowych metod analizy DNA i technik identyfikacji mutacji i zmian polimorficznych (markerów genomowych),
3) zasady oceny ryzyka genetycznego w rodzinie.

Zapewnienie odpowiedniego standardu badań diagnostycznych, a szczególnie odpowiednio wysokiego poziomu kompetencji zespołu badawczego wymaga, aby w laboratorium wykonywanych było nie mniej niż 100 badań rocznie określonego rodzaju. Ponadto, laboratorium ma obowiązek prowadzić stałą wewnętrzną kontrolę jakości badań, zgodnie z opartą na dowodach naukowych wiedzą, z wykorzystaniem nowoczesnych narzędzi kontrolnych dla wszystkich rodzajów badań wykonywanych w laboratorium. Ilość oraz sposób interpretacji wyników badań kontrolnych jest powiązana z jakością kontrolowanej metody badawczej, określoną na etapie oceny wstępnej walidacji. 

W celu poprawy jakości pracy laboratorium i weryfikacji kompetencji jego pracowników laboratorium zobowiązane jest brać stały udział w krajowych lub międzynarodowych programach zewnętrznej oceny jakości.

Laboratorium ma obowiązek stosować się do warunków dobrego uczestnictwa w programach zewnętrznej oceny jakości, co oznacza, że ma:

· realizować badania w otrzymanym materiale kontrolnym w sposób identyczny z normalnie przyjętą praktyką postępowania z próbkami pacjentów;

· poddawać ocenie zewnętrznej wyłącznie wyniki uzyskane przy wykorzystaniu aparatury pomiarowo-badawczej stanowiącej jego wyposażenie oraz wymienionych w procedurze metody badawczej wyrobów medycznych stosowanych do diagnostyki in vitro;

· uczestniczyć w programach zewnętrznej oceny jakości z właściwą częstością, określaną przez organizatora tych programów;

· dokonywać oceny poprawności wszystkich rodzajów badań wykonywanych w laboratorium i dostępnych w konkretnym programie zewnętrznej oceny jakości;

· analizować wszystkie wyniki uzyskane w programach oceny zewnętrznej i podejmować działania korygujące i zapobiegawcze w przypadku uzyskania niezadowalających wyników.

Jak wynika z powyższego, prawodawca dostrzega potrzebę kontroli jakości pracy laboratoriów także tych świadczących usługi z zakresu analizy materiału genetycznego. Niemniej jednak, pojawiające się w pracy laboratoriów błędy, w tym kontaminacja próbek, a także nieprawidłowa interpretacja wyników, wskazuje na to, że przyjęte rozwiązania nie są wystarczające. Z treści rozporządzenia należy odnotować kilka istotnych wniosków, które nie zawsze idą w parze z celem prawodawcy, jakim było określenie odpowiednio wysokich standardów dla laboratorium w zakresie czynności laboratoryjnej genetyki medycznej, oceny ich jakości i wartości diagnostycznej oraz laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji wyniku badań. 

Z całą pewnością na uznanie zasługuje stanowisko prawodawcy dotyczące kontroli wewnętrznej i zewnętrznej, jakiej podlegać mają laboratoria. Wedle treści rozporządzenia mogą one korzystać zarówno z „testów” krajowych, jak i zagranicznych. Niestety, brak jest doprecyzowania, jak często takie kontrole powinny się odbywać (uzależniono to od regulaminu określonego przez organizatora testów, niemniej jednak udział w testach ma charakter dobrowolny i trudno jest w tym kontekście wymóc na uczestnikach wielokrotny np. coroczny, udział, szczególnie że w większości przypadków procedura taka prowadzona jest w systemie komercyjnym, a więc pod warunkiem wniesienia przez laboratorium określonej opłaty). 

Ponadto, należy odnotować, że wybór podmiotu zewnętrznego, który organizuje kontrolę jakości i kompetencji laboratorium, może niekiedy wpływać na wynik przeprowadzonej kontroli. Nie jest przecież niczym wyjątkowym stwierdzenie, że metodologia prowadzenia takich kontroli może się od siebie różnić, a co za tym idzie, poziom uzyskanych w ten sposób wyników także może być zróżnicowany. Pozostawienie laboratoriom decyzji co do tego, w jakich kontrolach zewnętrznych, tj. jak i przez kogo prowadzonych, będą uczestniczyły, a także, jak często będą poddawały się takiej zewnętrznej ocenie, pozwala na ustawienie poprzeczki weryfikacji jakości na względnie niskim poziomie. Taka swoboda pozostawiona laboratoriom, w mojej ocenie, jest zbyt daleko idącym ustępstwem prawodawcy. 

W świetle aktualnych polskich rozwiązań prawnych, w rzeczywistości podmiotom zainteresowanym współpracą z laboratorium niekiedy trudno jest dokonać wyboru spośród wszystkich dostępnych i wskazać te, których poziom pracy pozostaje w zbieżności z powszechnie uznanymi standardami międzynarodowymi. 

W niedalekiej przyszłości, tj. od dnia 30 listopada 2013 r., sytuacja laboratoriów świadczących usługi kryminalistyczne ulegnie zmianie. Mocą Decyzji Ramowej Rady Europejskiej 2009/905/WSiSW z dnia 30 listopada 2009 r. w sprawie akredytacji dostawców usług kryminalistycznych wykonujących czynności laboratoryjne nałożono na laboratoria genetyczne, które wykonują badania na rzecz organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości, obowiązek uzyskania certyfikatu akredytacji potwierdzającego zgodność z normą PN EN ISO/IEC 17025:2005. Celem decyzji wydanej przez Radę jest zapewnienie, aby wyniki czynności laboratoryjnych prowadzonych przez akredytowanych dostawców usług kryminalistycznych w jednym państwie członkowskim były uznawane przez organy odpowiedzialne za zapobieganie przestępstwom, ich wykrywanie oraz ściganie za równie wiarygodne, jak wyniki czynności laboratoryjnych prowadzonych przez dostawców usług kryminalistycznych akredytowanych na zgodność z EN ISO/IEC 17025 w jakimkolwiek innym państwie członkowskim. Cel ten zostanie osiągnięty poprzez zapewnienie, że dostawcy usług kryminalistycznych przeprowadzających czynności laboratoryjne uzyskają akredytację krajowej jednostki akredytacyjnej na zgodność z EN ISO/IEC 17025
.
Wejście w życie tej decyzji oznaczać będzie, że wykorzystanie wyników badań laboratoryjnych dla potrzeb organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości będzie dopuszczalne wyłącznie po uzyskaniu przez laboratorium certyfikatu akredytacji i wyłącznie w takim zakresie, w jakim było to wskazane we wniosku skierowanym przez laboratorium do Polskiego Centrum Akredytacji (PCA). Ocena dokonywana przez PCA składać się będzie z kilku elementów składowych, tj. przeglądu dokumentacji, oceny prowadzonej w siedzibie laboratorium i obserwacji świadczonych przez laboratorium usług dokonywana w rzeczywistych warunkach
.
5. Zewnętrza kontrola kompetencji laboratoriów genetyki sądowej 

Zapowiadana na 30 listopada 2013 r. zmiana nie ogranicza możliwości poddawania się przez laboratoria genetyczne będące dostawcami usług kryminalistycznych także innym formom sprawdzenia umiejętności, tj. np. atestacji prowadzonej przez CTS, PTMSiK czy GEDNAP
. Podmioty te prowadzą testy z ukierunkowaniem na laboratoria genetyki sądowej.

Celem każdej atestacji laboratorium genetyki sądowej jest m.in. przyjęcie „wspólnej strategii badawczej, standaryzacja metod analitycznych, ujednolicenie nazewnictwa, ustalenie norm, ocena prawidłowości genotypowania i wnioskowania (…), eliminacja błędów mogących prowadzić do niewłaściwego opiniowania, (…) rekomendacja wiodących laboratoriów”
. Uzyskiwane za sprawą atestacji certyfikaty stanowią niejako potwierdzenie jakości i kompetencji laboratoriów i pracujących w nich specjalistów. Niestety, jednak i na tym polu nie wszystko jest jasne. 

Pierwszym, ze wspomnianych wyżej, „testem atestacyjnym” jest test prowadzony przez amerykańską firmę Collaborative Testing Services. Jest to firma, która prowadzi testy laboratoriów na szeroką skalę, zajmując się między innymi testowaniem wytrzymałości metali, ćwiczeniami z zakresu kryminalistyki, a także testami jakości wina. Testy proponowane przez CTS „są (…) pomyślane jako część programu akredytacji w standardzie ISO 17025, prowadzonego przez Radę ds. Akredytacji Laboratoriów przy Amerykańskim Stowarzyszeniu Dyrektorów Laboratoriów Kryminalistycznych (ASCLD/LAB). Nakłada ona na ekspertów pracujących w akredytowanych laboratoriach obowiązek uczestnictwa w testach kompetencji przynajmniej dwa razy w roku”
. W rzeczywistości jednak testy CTS nie należą do szczególnie skomplikowanych, ponieważ próbki symulujące ślady biologiczne zawierają sporo substancji biologicznej. W rezultacie, każda osoba posiadająca choćby podstawowe umiejętności z zakresu oznaczania profili genetycznych jest w stanie poprawnie „rozwiązać test”. Uwzględniając „umiarkowany” poziom trudności proponowanych przez CTS testów kompetencji, należy stwierdzić, że uzyskiwane w ten sposób certyfikaty nie są właściwym miernikiem wysokich kwalifikacji i jakości usług świadczonych przez laboratoria
.
Poza wspomnianym wyżej sposobem weryfikacji kompetencji laboratoriów genetyki sądowej na uwagę zasługują dwie inne propozycje atestacyjne. Pierwsza z nich proponowana jest przez Polskie Towarzystwo Medycyny Sądowej i Kryminologii (PTMSiK), druga natomiast jest prowadzona przez sekcję Europejskiej Grupy ds. Profilowania DNA (GEDNAP).

W przypadku atestacji prowadzonej przez PTMSiK, organem przygotowującym jest Komisja Genetyki Sądowej Polskiego Towarzystwa Medycyny Sądowej i Kryminologii
. Celem prowadzonej atestacji jest standaryzacja metod i procedur stosowanych w laboratoriach, standaryzacja nomenklatury, ocena prawidłowości wyników otrzymywanych w poszczególnych laboratoriach oraz eliminacja błędów mogących prowadzić do niewłaściwego genotypowania i wnioskowania. Atestacja przeprowadzana jest zarówno w zakresie badań śladów biologicznych, jak również badań dotyczących ustalania pokrewieństwa, w tym ojcostwa. W atestacji prowadzonej w ramach PTMSiK mogą brać udział laboratoria genetyczne działające przy uniwersyteckich i akademickich Katedrach i Zakładach Medycyny Sądowej oraz w Instytucie Ekspertyz Sądowych, a także inne laboratoria, pod warunkiem, że kierownik laboratorium lub osoba reprezentująca laboratorium jest członkiem PTMSiK i złoży na piśmie na ręce Przewodniczącego Komisji chęć przystąpienia do atestacji w określonym w regulaminie terminie. Warunkiem poddania się atestacji jest lokalizacja laboratorium na terenie Polski i zdolność do samodzielnego przeprowadzenia całego procesu badawczego, co musi zostać potwierdzone pisemnym oświadczeniem kierownika atestowanego laboratorium lub osoby reprezentującej laboratorium. Każde laboratorium biorące udział w atestacji oznaczane jest indywidualnym numerem. Numer ten służy identyfikacji laboratorium w procesie atestacji oraz zakodowaniu wyników tego laboratorium i jest podawany do wiadomości przez Przewodniczącego Komisji jedynie danemu laboratorium. Przygotowaniem zestawów próbek do atestacji zajmuje się laboratorium referencyjne wyznaczone przez Przewodniczącego Komisji. Próbki przygotowywane są w zestawach liczących tyle próbek, ile jest laboratoriów zgłoszonych do atestacji, dodatkowo zabezpiecza się trzy próbki kontrolne. Skład próbek do atestacji zatwierdza każdorazowo Przewodniczący Komisji wspólnie z pracownikiem laboratorium referencyjnego, z czego sporządzany jest protokół. Zestaw próbek przeznaczony do atestacji w zakresie badań śladów biologicznych obejmuje:

· próbki określane jako „ślady biologiczne” – mogą to być plamy krwi, nasienia, śliny albo innego materiału biologicznego, przy czym próbki te mogą stanowić mieszaniny pochodzące od kilku osób, mogą zawierać zarówno materiał ludzki, jak i zwierzęcy oraz mogą być przygotowane na dowolnych podłożach; 

· próbki określane jako „materiał porównawczy” – są to plamy ludzkiej krwi na tkaninie bawełnianej lub bibule, wykonane z 50 mikrolitrów pełnej krwi, przy czym każda plama pochodzi od jednej osoby.

Laboratorium biorące udział w atestacji śladów biologicznych zobowiązane jest do prawidłowego oznaczenia markerów w następującym, podstawowym zakresie: DNA autosomalny: układy D2S1338, D3S1358, D8S1179, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, FGA, TH01, vWA, oraz marker płci (locus amelogeniny). 

Jednakże atestowane laboratorium może poszerzyć podstawowy zakres badań, o dodatkowe markery i otrzymać na nie atest, jednak wymaga to wcześniejszego zgłoszenia tego faktu Przewodniczącej Komisji w deklaracji o poszerzeniu zakresu:
· z zakresu DNA autosomalnego: CSF1PO, D1S1656, D2S441, D5S818, D7S820, D10S1248, D12S391, D13S317, D22S1045, Penta D, Penta E, SE33, TPOX; 

· z zakresu Y–STR: DYS19, DYS385, DYS389I/II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS437, DYS438, DYS439, DYS448, DYS456, DYS458, DYS635, GATA H4.1;

· z zakresu mitochondrialnego DNA: HV1 (16024–16365), HV2 (73–340) dla próbek referencyjnych. 

Wyniki badań genetycznych muszą zostać podane w postaci genotypów albo haplotypów w przypadku markerów haploidalnych, przy czym nazwy alleli muszą być zgodne z aktualnymi zaleceniami Międzynarodowego Towarzystwa Genetyki Sądowej (ISFG). Przeprowadzenie badań wstępnych rodzaju substancji biologicznej, jak również wykonanie obliczeń statystycznych jest opcjonalne. Obliczenia statystyczne dla układów autosomalnych powinny być oparte o bazę częstości dostępną na stronie internetowej Komisji. Laboratorium powinno podać również informację o wykorzystanej metodyce obliczeń statystycznych. Laboratoria biorące udział w atestacji w zakresie śladów biologicznych zobowiązane są do dostarczenia dokumentacji w formie komputerowych wydruków elektroforegramów zawierających nazwę allelu i wysokość wszystkich pików za wyjątkiem pików uznanych za stutter lub niższych niż zadeklarowany poziom szumów wraz z binami lub drabinami alleli, umożliwiających weryfikację otrzymanych wyników. Dokumentacja powinna być jasno i jednoznacznie opisana w taki sposób, aby nie było wątpliwości co do oznaczenia danej próbki oraz analizowanego układu. Wypełniony formularz, dokumentację wyników i deklarację zakresu badań (podstawowy, rozszerzony o dodatkowe markery autosomalne, Y–STR lub mtDNA) wysyła się w dwóch egzemplarzach umieszczonych w oddzielnych, zamkniętych kopertach do Przewodniczącego Komisji w wyznaczonym w regulaminie terminie. Niewykorzystane do badań części próbek należy zabezpieczyć do ewentualnych badań kontrolnych, które mogą być wykonane na wniosek laboratorium lub Przewodniczącego Komisji w przypadku, jeśli zaistnieją niezgodności co do interpretacji wyników tej analizy.

Oceny wyników atestacji dokonuje Komisja. Podstawą do oceny wyników atestacji są wyniki badań referencyjnych. W ramach oceny wyników badań atestacyjnych poszczególnych laboratoriów dokonywana jest analiza nadesłanych wydruków z wynikami dla poszczególnych układów oraz ocena konkluzji. W przypadku występowania wśród próbek atestacyjnych mieszaniny materiału genetycznego laboratoria poddające się atestacji zobowiązane są raportować wystąpienie takiej mieszaniny, jeśli składnik mniejszościowy stanowi co najmniej 20% mieszaniny. Niewykrycie lub nieuwzględnienie takiej mieszaniny w raporcie uznawane jest za błąd. 

W ocenie wyników atestacji stosowane są następujące kryteria:

· wynik prawidłowy – dla wyników i konkluzji zgodnych z wynikami badań referencyjnych; 

· wynik błędny – dla wyników i konkluzji rozbieżnych z wynikami badań referencyjnych, w tym również dla wyników badań, w których nieprawidłowo oceniono obecność mieszaniny materiału genetycznego, lub dla wyników wykazujących rozbieżności z nadesłanymi wydrukami.

Jakikolwiek błąd w zakresie podstawowym uniemożliwia uzyskanie atestu. Laboratorium, które kwestionuje ocenę wyników badań atestacyjnych, może złożyć odwołanie do Przewodniczącego Komisji w ciągu dwóch tygodni od daty ogłoszenia wyników atestacji.

Wszelkie wątpliwości dotyczące wyników badań atestacyjnych rozstrzygane są przez Komisję przy udziale przedstawiciela laboratorium kwestionującego ocenę wyników atestacji. Rozstrzygnięcie wątpliwości musi nastąpić w ciągu miesiąca od złożenia odwołania. Komisja wydaje pisemne atesty dla laboratoriów biorących udział w badaniach atestacyjnych. Laboratorium może otrzymać atest w zakresie podstawowym albo poszerzonym o inne markery autosomalne, o układy Y–STR lub mtDNA, o ile w momencie wysyłania wyników zadeklaruje chęć posiadania takiego atestu. 

Ostatnim, z wymienionych wcześniej, rodzajem atestacji są testy prowadzone przez GEDNAP, czyli niemieckojęzyczną gałąź Europejskiej Grupy ds. Profilowania DNA. Program proponowany laboratoriom przez GEDNAP jest jednym z najtrudniejszych programów atestacyjnych w zakresie genetyki sądowej. Celem atestacji jest uzyskanie odpowiedzi na pytania, czy
:

· Laboratorium uczestniczące w atestacji przebadało właściwe próbki i czy schemat pracy laboratoriów w dostateczny sposób zabezpiecza badane próbki przed ich zamianą lub zanieczyszczeniem?

· Laboratorium uczestniczące w atestacji w następstwie przeprowadzonej analizy otrzymało wynik prawidłowy?

· Laboratorium uczestniczące w atestacji w prawidłowy sposób zinterpretowało uzyskany wynik?

Ponadto, jak w przypadku każdej innej atestacji, celem jest standaryzacja metod i procedur badawczych, nomenklatury, weryfikacja kompetencji laboratoriów oraz eliminowanie błędów popełnianych przez laboratoria w analizie genetycznej
.
Zgodnie z regulaminem GEDNAP, w atestacji może wziąć udział każda placówka niezależnie od tego, czy jest laboratorium uczelnianym, policyjnym czy prywatnym, pod warunkiem jednak, że mieści się na terenie Europy, zgłosi chęć swojego uczestnictwa i wniesie opłatę z tytułu uczestnictwa w atestacji. Po dokonaniu zgłoszenia laboratorium zostaje przyznany poufny kod, który od tego momentu zna tylko laboratorium i organizatorzy atestacji. Ma to zapewnić wysoki stopień anonimowości, a tym samym wyeliminować jakiekolwiek formy nacisku czy wpływania na ocenę nadsyłanych wyników. Zestawy próbek przygotowywane są przez Instytut Genetyki Sądowej w Münster. Próbki wykorzystywane podczas atestacji zostają przygotowane tak, aby symulować próbki dostępne w standardowo rozpoznawanych sprawach kryminalnych. Zestaw próbek obejmuje materiał porównawczy w postaci krwi pochodzącej od trzech różnych osób oraz symulowane ślady biologiczne w postaci plam krwi, nasienia lub śliny znajdujące się na różnego typu materiałach, w tym także niedopałkach. Każdy zestaw to siedem próbek, które następnie należy poddać analizie genetycznej w ramach zestawu układów podanych wcześniej przez organizatora atestacji
. Próbki symulujące ślady bardzo często zawierają bardzo małą ilość materiału biologicznego
, który pochodzi od więcej niż jednej osoby
.
Ponadto, w celu podniesienia poziomu trudności atestacji, laboratorium przygotowujące próbki zazwyczaj umieszcza wśród nich przynajmniej jedną posiadającą nietypowy wariant w jednym lub w kilku badanych układach. Takie utrudnienie może doprowadzić do tego, że niedoświadczone laboratoria uczestniczące w atestacji odnotują błędne wyniki, co w warunkach atestacyjnych nie stanowi poważnego problemu (poza ograniczoną atestacją lub całkowitym jej brakiem), jednak w praktyce wymiaru sprawiedliwości może prowadzić do poważnych konsekwencji. Laboratoria zgłaszające chęć udziału w testach GEDNAP określają zakres badań, w jakich chcą uczestniczyć. GEDNAP dostarcza listę układów, a laboratoria wskazują te, na które chcą otrzymać atestację. Uzyskane wskutek przeprowadzonych analiz wyniki zostają następnie drogą internetową, z wykorzystaniem indywidualnego hasła dostępu, jakim dysponuje każde laboratorium, przesłane do systemu zbierającego dane. Poza wynikami laboratoria zobligowane są także do przekazania tzw. „surowych danych”, które ukazują uzyskane profile genetyczne. Po wpłynięciu wyników od laboratoriów uczestniczących w atestacji dochodzi do oceny ich poprawności. Dokonywana ocena jest całkowicie anonimowa i opiera się o poufne kody przyznawane poszczególnym laboratorium uczestniczącym w procedurze atestacyjnej. Jeżeli pojawi się rozbieżność pomiędzy prawidłowymi wynikami a tymi nadesłanymi przez laboratorium uczestniczące w atestacji, osoba dokonująca oceny odwołuje się do „surowych danych” celem zidentyfikowania źródła powstałych rozbieżności
. Do najczęściej pojawiających się błędów należą
:

· pomyłki pisarskie,
· nieumiejętność zidentyfikowania rzadkich wariantów stosowanych w układach STR,
· zanieczyszczenie lub zamiana próbek,
· raportowanie nieistniejących w atestowanych próbkach alleli lub wyciąganie nieprawidłowych wniosków w oparciu o nieprawidłowo uzyskane elektroforegramy
.
Wyniki atestacji GEDNAP są ogłaszane i omawiane na corocznym spotkaniu w lutym w roku następującym po roku, w którym były przeprowadzane badania. Do laboratoriów uczestniczących w atestacji rozsyłane są także wyniki oraz certyfikaty potwierdzające nie tylko udział w atestacji, ale także wyliczające prawidłowe oznaczenie poszczególnych układów
.
Atestacja prowadzona w ramach GEDNAP jest jedną z najtrudniejszych, niemniej jednak wyniki, jakie uzyskują uczestniczące w niej ośrodki laboratoryjne, nie są podawane do publicznej wiadomości. Nie zmienia to jednak faktu, że uzyskane pozytywne wyniki stanowią potwierdzenie wysokich kompetencji laboratorium i często są wykorzystywane przez same placówki uczestniczące w atestacji do celów reklamowych, a w szczególności poinformowania możliwie jak najszerszej grupy potencjalnych zleceniodawców o wysokich, potwierdzonych w niezwykle trudnej procedurze atestacyjnej, kompetencjach. 

Jednakże należy nieco uwagi poświęcić samym certyfikatom wystawianym przez GEDNAP. Z punktu widzenia laika wyglądają one niezwykle okazale i przynajmniej na pierwszy rzut oka stanowią potwierdzenie wysokiego profesjonalizmu i jakości pracy laboratorium. W rzeczywistości jednak, jak to zwykle w życiu bywa, nie wygląd, a treść ma kluczowe znaczenie. Jak zauważa R. Pawłowski, niektóre laboratoria „wykorzystują” niewiedzę potencjalnych zleceniodawców i prezentują uzyskane podczas atestacji GEDNAP certyfikaty, z których jednak wynika nie wysoki poziom świadczonych usług, ale częste pomyłki, np. „certyfikat (…) pokazuje, że tylko cztery z sześciu badanych próbek zostały oznaczone poprawnie. Statystycznie rzecz ujmując, oznacza to, że co trzecia próbka jest obarczona błędem. Faktycznie można tę analizę uważać za unikalną w Polsce, ale tylko w skali liczby popełnianych błędów”
.
6. Wnioski

Konkludując, należy odnotować, że rozwój prac badawczych nad szerszym zastosowaniem analizy DNA
 w praktyce organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości doprowadził do upowszechnienia jej także w przypadkach identyfikacji osób i śladów biologicznych. Kolejne możliwości analizy PCR i mtDNA doprowadziły do odkrycia możliwości ekstrakcji DNA z próbki zawierającej bardzo mało materiału genetycznego oraz zdegradowanej. 

Wiarygodność, skuteczność i szybkość uzyskiwania wyników w drodze analizy DNA doprowadziła do powołania w wielu krajach baz policyjnych, w których znajdują się informacje o wynikach analizy kwasu dezoksyrybonukleinowego. Także w Polsce funkcjonuje taka baza, tj. baza GENOM, w której gromadzone są profile genetyczne: 
· osób wskazanych w art. 74 i art. 192a k.p.k.,
· osób o nieustalonej tożsamości lub takich, które usiłują ukryć swoją tożsamość,
· zwłok o nieustalonej tożsamości,
· śladów nieznanych sprawców przestępstw
.
Bazy takie często pozwalają na szybkie zidentyfikowanie podejrzanej osoby. Szerokie stosowanie analiz DNA w sprawach kryminalnych stało się normą. Jednak tak intensywny rozwój i powszechne zainteresowanie niniejszą tematyką zrodziło też konkretne problemy. Do najpoważniejszych należą te związane z kontaminacją materiału biologicznego, do której dochodzić może zarówno na poziomie przedlaboratoryjnym, jak również laboratoryjnym, a także nieprawidłowe oznakowanie próbek lub błędna interpretacja uzyskiwanych w toku prac laboratoryjnych wyników. 

Prawdopodobnie, nie sposób jest w pełni wyeliminować powyższych problemów z praktyki laboratoryjnej. Niemniej jednak świadomość ich występowania wymusza konieczność ustosunkowania się do tego tematu i podjęcia konkretnych kroków, które chociaż w części ograniczą te niekorzystne zjawiska. 

Jak wskazano wcześniej, duża liczba błędów związanych z nieprawidłowymi wskazaniami czy wykluczeniami pozostaje w bezpośrednim związku z pracą laboratoriów genetyki sądowej. Może być to wynikiem niestaranności, braku wiedzy lub zwykłego przeoczenia nawet już na etapie konstruowania, planowania laboratorium. Jak zauważa R. Pawłowski, o kontaminacji należy myśleć właściwie już na poziomie projektowania laboratorium oraz wyposażania go w odpowiedni sprzęt i właściwym jego rozmieszczeniem, tak aby maksymalnie zredukować ilość dotykanych podczas badań powierzchni, a tym samym ilość potencjalnych kontaminacji
.
Ponadto, omówione powyżej przypadki z praktyki śledczej wskazują na to, że laboratoria genetyki sądowej często muszą spotykać się z brakiem odpowiednio wysokich kompetencji pracowników, co w istotny sposób wpływać może na błędną interpretację uzyskiwanych podczas analizy wyników, oraz niestaranność determinującą kontaminację materiału biologicznego. 

Sposobem sprzyjającym eliminacji określonych problemów z całą pewnością będzie obligatoryjna akredytacja dostawców usług kryminalistycznych wykonujących czynności laboratoryjne (wymagana od 30 listopada 2013 r. z mocy decyzji ramowej Rady UE 2009/905/WSiSW z dnia 30 listopada 2009 r.) oraz systematyczne podnoszenie kwalifikacji i umiejętności pracowników, czemu może służyć uczestniczenie w fakultatywnej atestacji GEDNAP czy PTMSiK.

Jestem głęboko przekonana, że wprowadzenie obligatoryjnej akredytacji dla laboratoriów genetycznych świadczących usługi na rzecz organów ścigania i wymiaru sprawiedliwości, przygotowywane na jednolitych zasadach i oceniane wedle ściśle określonych kryteriów, wpłynie na podniesienie jakości świadczonych usług, a w dalszej konsekwencji wyeliminowanie z rynku tych laboratoriów, których jakość usług nie spełnia odpowiednio wysokich standardów. 

Proficiency evaluation of forensic genetics laboratories

Abstract

The first description of a spatial structure of DNA marks the commencement of intense work on applications of DNA tests in various fields of biology and medicine. Relevant development extended the areas of DNA uses for purposes of law enforcement agencies and judicial authorities. Genetic analysis of samples is performed by laboratories. Regrettably, the quality of services rendered by forensic genetics laboratories leaves much to be desired sometimes. This paper examines the quality problem using characteristics of specific errors, results of early efforts to standardize laboratory work practices, facultative proficiency evaluation methods, and current legal solutions, with consideration given to relevant legislative amendments expected after 30 November 2013.
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