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L’attribuzione e il confronto di profili genetici



Il profilo genetico



Il profilo genetico

In che termini rappresentare la compatibilità. Il profilo è uomo specifico? 



Il profilo genetico
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Il profilo genetico
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Il profilo genetico

TC11 (HumTH01) (1994)
Range alleli: 184-200 bp
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Separazione elettroforetica; sistemi solo in singleplex

Marcatori di elezione per l’identificazione forense 
STRs (Short Tandem Repeats)



-Separazione elettroforetica ottimale ottenuta con sequenziatore automatico;
- Chiara identificazione degli alleli.
- Sensibilità aumentata di 5 ordini di grandezza rispetto al DNA fingerprinting;
- Possibilità di ottenere il massimo dell’informazione genetica in una singola  
reazione (PCR multiplex);

- Possibilità di tipizzare anche DNA molto degradato;



13-17 marcatori genetici
(microsatelliti o STR)  più un  
marcatore genetico per la diagnosi di
sesso (amelogenina)

Il profilo genetico
standard internazionale

Nessun informazione circa lo 
stato di salute del soggetto

Consente di scambiare profili a 
livello internazionale



Marcatori genetici selezionati sono affidabili in termini di sensibilità dell’analisi
e riproducibilità dei risultati.

Vagliati e approvati da Società Internazionali di Genetica-Forense
ISFG – International Society for Forensic Genetics
ENFSI – European Network of Forensic Sciences Institutes
EDNAP – European DNA Profiling Group

Sviluppo di kit commerciali

Il profilo genetico
standard internazionale
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Autosomi          cromosoma Y              mtDNA



Il profilo genetico

La qualità del profilo genetico risente, fondamentalmente, di due fattori

LA QUALITA’ DEL DNA

e/o

LA QUANTITA’ DEL DNA



La qualità del DNA, in termini di
conservazione della struttura
primaria, ha ripercussioni sulla
qualità del profilo genetico che si
ottiene dal reperto.

Se il campione di DNA è
massicciamente degradato è molto
difficile ottenere un profilo
genetico

Il profilo genetico



Il profilo genetico

DEGRADAZIONE DEL DNA: PROFILO GENETICO PARZIALE
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Profili genetici LCN
(Low Copy Number)

Profili genetici di bassa
qualità in cui sono
presenti artefatti legati
alla bassa quantità di
DNA.

Più del 50% delle
indagini identificative
eseguite attualmente nei
laboratori è su oggetti
toccati (touch DNA).
Molto probabile
condizione di LCN-DNA

Il profilo genetico
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Il profilo genetico
La riproducibilità (profilo consensus)



Tipologie di tracce e qualità dei profili genetici

(%)

Schneider P.,  GeFI PV 2012



PROFILI GENETICI COMMISTI

Originati dal contestuale contributo di substrati biologici riferibili a più soggetti

Soggetto 1

Soggetto 2

Traccia 
mista



Il profilo genetico

• Tracce miste : più di due alleli per locus in almeno due sistemi genetici
• Inferenza sul numero dei contributori:

– Fino a 4 alleli: almeno2 contributori
– Fino a 6 alleli: almeno 3 contributori
– Più di 6 alleli: nessun interpretazione possibile



PROFILI GENETICI COMMISTI

DIFFICILE INTERPRETAZIONE SE NON SI HANNO PROFILI GENETICI DI 
COMPARAZIONE.

DIFFICILE ISOLARE I SINGOLI PROFILI GENETICI 

Anche se esistono linee guida internazionali l’approccio probabilistico è molto complesso.

Lo stato dell’arte della genetica-forense



STR Amelog. D3S1358 vWA FGA D8S1179 D18S51 CSF1PO TH01 TPOX 

traccia X-Y 15-16 18-20 21-23 13-15 12-12 9-10 7-10 8-11 

 
 Il test del DNA è un esame comparativo

Il profilo genetico determinato dalla traccia deve essere 
confrontato altri profili genetici

•Con il soggetto indagato, con la vittima

•Con i prossimi congiunti, nell’ambito di una identificazione 

•Con una banca dati di profili genetici

L’attribuzione del profilo genetico



L’attribuzione del profilo genetico

TRACCIA BIOLOGICA

INDAGATO

NUMEROSE INCOMPATIBILITA’ GENETICHE: GIUDIZIO DI ESCLUSIONE



CONFRONTO DI PROFILI GENETICI

MARKER Amel D3S1358 D19S433 D2S1338 D16S539 D18S51 TH01 vWA FGA

traccia XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23

Individuo 1 XY 16-17 14-15 17-19 9-10 12-13 8-9 16-20 21-21

Individuo 2 XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23

L’attribuzione del profilo genetico



L’attribuzione del profilo genetico

TRACCIA BIOLOGICA

INDAGATO

NESSUNA INCOMPATIBILITA’ GENETICA: PROFILI PERFETTAMENTE 
SOVRAPPONIBILI (IDENTICI?)



CONFRONTO DI PROFILI GENETICI
MARKER Amel D3S1358 D19S433 D2S1338 D16S539 D18S51 TH01 vWA FGA

traccia XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23

Individuo
2

XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23

•Dalla comparazione dei profili genetici NON
emergono incompatibilità genetiche.

•I profili genetici sono perfettamente sovrapponibili.
Vi è quello che viene definito il “match”.

L’attribuzione del profilo genetico



CONFRONTO DI PROFILI GENETICI
MARKER Amel D3S1358 D19S433 D2S1338 D16S539 D18S51 TH01 vWA FGA

traccia XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23
Individuo
2

XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23

•Viene, quindi, calcolata la “match probability” ovverosia la
probabilità di rinvenire a caso nella popolazione un
soggetto che presenti le medesime caratteristiche genetiche
evidenziate per la traccia.

•Per fare questo, si calcola la frequenza dei genotipi
osservati ai singoli loci analizzati

L’attribuzione del profilo genetico



L’attribuzione del profilo genetico

Per valutare la probabilità di un genotipo si usa il modello proposto da 
Hardy-Weinberg la cui validità è legata ad alcune assunzioni principali:

1) La popolazione di riferimento è infinita
2) L’incontro fra soggetti a fini riproduttivi segue uno schema casuale

(GENOTIPI INDIPENDENTI FRA DIFFERENTI SOGGETTI)

3) Vi è assenza di mutazioni
4) Vi è assenza di migrazioni
5) Gli individui non hanno differente abilità di sopravvivenza in 

corrispondenza dei loci considerati 

P2 + 2pq +q2=1



CONFRONTO DI PROFILI GENETICI
MARKER Amel D3S1358 D19S433 D2S1338 D16S539 D18S51 TH01 vWA FGA

traccia XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23
Individuo
2

XY 15-18 14-14 17-20 9-9 12-13 8-9.3 17-19 21-23

freq. nella 
popolazione

2x0,1x0,5

0,10

0,2x0,2

0,04

0,15x0,13

0,18

0.17x0,17

0,029 0.11 0.21 0.02 0.04

L’attribuzione del profilo genetico

Probabilità cumulativa: 0,0000000003858624 cioè 3,858x10-10

1 soggetto su 3,858 miliardi condivide nella popolazione di 
riferimento le medesime caratteristiche genetiche.

Per un profilo genetico a 15-17 marcatori la “match probability” è 
stimata in circa 1 soggetto su 1016 (un soggetto su 10 milioni di 
miliardi).



CONFRONTO DI PROFILI GENETICI

Un altro modo di rappresentare la compatibilità tra profili genetici
e la LR (likelihood ratio), ovverosia un rapporto di probabilità,
tipicamente ipotesi dell’accusa rispetto ad ipotesi della difesa. Il
risultato ottenuto indica quanto è più probabile un’ipotesi rispetto
all’altra.

Hp (ipotesi dell’accusa)
LR= ---------------------------------

Hd (ipotesi della difesa)

Se il risultato è >1, l’ipotesi è favorevole all’accusa
Se è uguale a 1, l’ipotesi è neutra
Se è < 1, l’ipotesi è a favore della difesa

L’attribuzione del profilo genetico
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