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1 JOHDANTO

Opinnaytetyon tarkoituksena on esitella rikostekninen DNA-fenotyypitys (forensic DNA
phenotyping, FDP) yhdessa perinteisen vertailevan DNA-tutkimuksen kanssa. Termina ri-
kostekninen DNA-fenotyypitys sisaltaa laajan joukon DNA-tekniikoita, joilla pyritaan maarit-
tamaan tuntemattoman henkilon ulkomuoto DNA-néaytteen perusteella. Tydssa kasitellaéan
DNA-fenotyypitysta poliisin ndkdkulmasta ja kuvataan sen kayttoa rikosteknisessa yhtey-

dessa.

DNA-fenotyypitys tarkoittaa tutkimusta, jossa geneettisen rakenteen eli kaytdnnéssd DNA-
naytteen perusteella pyritdan ennustaman henkilén ulkomuodon ilmentyminen eli feno-
tyyppi. Teoriassa minka tahansa ominaisuuden ennustaminen on mahdollista, mutta rikos-
tekniselle tutkimukselle hyodyllisia ja tarpeeksi hyvin tunnettuja kohteita on vasta vahan.
Tassa tyossa kaydaan lapi yleisimmat tutkimuskohteet, jotka ovat pigmenttiin liittyvat va-
risdvyjen muutokset, henkilén biomaantieteellinen perima seka kronologinen ika. FDP-
tekniikoilla ei ole samanlaista vakiintunutta asemaa kuin vertailevalla DNA-tutkimuksella,
mutta niilla on mahdollisuus saavuttaa oma tarkeé lokeronsa rikostutkinnan tydkalupa-
kissa. (Schneider ym. 2019.)

Opinnaytety6 on toteutettu kirjallisuuskatsauksena. Tyota varten on kayty lapi ajankohtai-
sia tutkimusartikkeleita liittyen rikostekniseen DNA-fenotyypitykseen. Artikkelit on etsitty
Helsingin yliopiston Helka-kokoelmahaun avulla. Kirjallisuuden perusteella on valittu kasi-
teltdvaksi yleisimmét FDP-menetelmat ja rajattu tyd naiden tarkasteluun.



2 RIKOSTEKNINEN DNA-FENOTYYPITYS

2.1 DNA-tekniikat

Vertaileva DNA-tutkimus eli DNA-profilointi on rutiininomainen ty6kalu rikosteknisissa labo-
ratorioissa maailmanlaajuisesti. DNA-profiloinnissa rikospaikalta 16ytynyttd DNA-naytetta
verrataan viranomaisten DNA-rekisteriin ja pyritddn néin sitomaan henkild paikkaan tai esi-
neeseen. Menetelman tarkoituksen on maarittaa tutkittavan henkilén geneettinen sormen-
jalki DNA-naytteesta. DNA-profiloinnissa tutkitaan DNA-sekvenssin lyhyita perékkaisia tois-
tojaksoja eli STR-alueita (short tandem repeat), joiden avulla luodaan kullekin ihmiselle yk-
siléllinen tunnistusprofiili. Kaikkien ihmisten DNA:ssa esiintyy naité toistojaksoja ja ne ovat
jokaisella erilaiset. Menetelmé on tehokas ja maailmalla yleisesti hyvaksytty rikostekninen
tyokalu. Tekniikka vaatii kuitenkin toimiakseen vertailurekisterin, jonka perusteella nayte
yhdistetaan profiilia vastaavaan henkildon. Jos rikospaikan DNA-naytteelle ei I6ydy sopi-
vaa STR-profiilia rekisterista, jaa nayte niin sanotusti pimeaksi (National Research Council
U.S. 2009).

DNA-fenotyypitystekniikat antavat rikostutkijalle-mahdollisuuden kerata tietoa ilman vertai-
lurekisteriosumaa. Rikosteknisessd DNA-fenotyypityksessa voidaan selvittdd uutta, rekis-
tereista rippumatonta tietoa tutkittavasta naytteesta. FDP-tekniikoilla on tarkoituksena tuot-
taa rikostutkintaa ohjaavaa tietoa ja auttaa siten tutkijaa rajaamaan mahdollisten epailtyjen
joukkoa pienemmaéksi. DNA-fenotyypitysta tulisikin ajatella yhtena rikostutkinnan uutena
tyokaluna, eika asettaa sita kilpailemaan DNA-profiloinnin kanssa. (Schneider ym. 2019.)

FDP-menetelmien tulokset antavat tiettyja todennakoisyyksia henkilon ulkomuodon maa-
raytymiselle. Naiden todennéakdisyyksien perusteella pyritddn ennustamaan tarpeeksi
tarkka ilmiasu, jota on vield mielekasta kayttaa tutkimuksessa. Esimerkiksi idnmaritys, joka
ennustaa henkilon idn kymmenen vuoden tarkkuudelle, ei ole yhta kaytannéllinen kuin
puolen vuoden tarkkuudella toimiva menetelma. Yksilon ilmiasun eli fenotyypin muodostu-
minen on monimutkainen prosessi, johon vaikuttavat yksilon periman eli genotyypin lisaksi
monet ymparistotekijat. Genotyypin ja ymparistotekijoiden vaikutus ei ole samansuuruinen
kaikkiin ihmisen ulkomuodon tyyppeihin. Taman takia on ollut hyddyllista etsié geneetti-
selta taustaltaan mahdollisimman yksinkertaisia ulkon&6n osa-alueita, joihin ympariston
vaikutus on pieni. Rikosteknisessa DNA-tutkimuksessa on keskitytty tAménkaltaisiin ulkoi-

siin piirteisiin, joiden geneettinen tausta tunnetaan tarpeeksi yksityiskohtaisesti.



Rikosteknisen DNA-fenotyypityksen kaytt6on on valikoitunut joukko tarpeeksi luotettavia ja
kayttokelpoisia menetelmia. Perinteisin kohde on ollut ihmisen ulkoisesti nakyvat piirteet
(externally visible characteristics, EVC), joiden tutkimiseksi on kehitetty juuri rikostekniseen
kayttdon sopivia analyyseja hiusten, ihon ja silmien varin maarittamiseksi (Kayser 2015).
Liséksi rikosteknisessé tutkimuksessa on aloitettu inmisen kronologisen ian tarkastelu, joka
on kehittynyt huimasti epigeneettisen tutkimuksen myoéta (Vidaki 2018). FDP-tekniikoihin
kuuluu my6s biomaantieteellinen alkuperan tutkimus, jossa pyritaan tulkitsemaan henkilon
esi-isien geneettinen alkuperéd mantereen tai alueen tarkkuudella ja nain tekemaéan oletus
henkilon ulkomuodosta (Phillips 2015). Yhdessa ndma tydkalut muodostavat FDP-
tekniikoiden ytimen, joiden kaytto ja tutkimus on kaikista pitkalle kehittyneinté. Forensisen
DNA-fenotyypitys -termin alle mahtuu suuri joukko muitakin tutkittuja ulkoasun ominaisuuk-
sia, mutta niiden tutkimustiedon taso tai tuottamat tulokset eivat ole viela samalla tasolla,

kuin tassa esiteltyjen ominaisuuksien. (Schneider ym. 2019.)

2.2 DNA-fenotyypityksen lainopillinen saately

Euroopan unionissa rikosteknisten DNA-fenotyypitystekniikoiden lainopillinen saately on
viela hyvin hajanaista. Lainsdadanto ei ole pysynyt tutkimuksen mukana; ja eri EU-mailla
onkin hyvin erilaiset kaytannot FDP-tekniikoiden lainopillisessa séatelysséa. Hollanti ja Slo-
vakia ovat ainoat maat, joilla on selkea lainsaadanté FDP-tekniikoita koskien. Edella maini-
tut maat sallivat FDP-tekniikoiden kaytén hiusten- ja ihonvarin selvittdmiseksi. Hollanti on
sallinut myds biomaantieteellisen alkuperan selvittdmisen tietyissa rikostapauksissa. Ylei-
sesti EU-maista puuttuu lainsdadantd FDP-tekniikoiden osalta, tai kyseenomaiset tekniikat
on mainittu laissa epéasuorasti. EU-maiden yhteinen lainsaadantétyd DNA-tunnistuksesta
tehtiin 1990-luvulla, jolloin nykyisista FDP-teknologioista ei ollut viela tietoa. Tama lainsaa-
dantdpohja toimii edelleen laht6kohtana, kun uusien DNA-fenotyypitystekniikoiden edelly-
tyksia pohditaan, vaikka lainsaadanto ei enaa vastaa nykyhetken tilaan. On my®os tilanteita,
joissa lainsdadanto ei suoraan kiella rikosteknisten DNA-fenotyypitystekniikoiden kayttoa,
mik& on johtanut tilanteeseen, jossa laintulkinta on antanut puitteet menetelmien kaytolle.
Tallaisia EU-maita ovat Espanja, Iso-Britannia, Ruotsi ja Puola. Nama maat ovatkin kayt-
taneet osin DNA-fenotyypitystekniikoita rikostutkimuksessa. (Samuel ja Prainsack 2019).

2.3 DNA-tekniikoiden kayton haasteet

Rikostekniseen DNA-fenotyypitykseen, kuten myds DNA-profilointiin, liittyy eettisid nako-

kulmia, joita on hyva pohtia samalla, kun uusia menetelmia otetaan kaytt6én. FDP-



menetelmien tulokset eivat ole taysin yksiselitteisia vaan tuottavat aina vain eri asteisia to-
dennékdisyyksia. DNA-profiloinnissakin tuloksissa on aina jonkin verran tulkinnan varaa,
mutta suuressa osassa tutkittavista tapauksista, joissa verrataan puhdasta naytetta rekis-
teriosumaan, on virheen mahdollisuus aarettdbman pieni. Kaytannon maailmassa analyysin
tulokset kasitelladn asiantuntijoiden toimesta lausunnoiksi, jotka rikostutkija saa kayt-
t6onsa. Rikostutkijalla on vastuullaan saatujen tulosten tulkinta ja kayttaminen osana rikos-
tutkintaa. DNA-profiloinnissa ja FDP-analyysissa on mahdollista tulkita saatuja tuloksia
subjektiivisesti tai ymmartaa niiden kontekstuaalinen merkitys vaarin. DNA-
fenotyypityksessa kyseisten ilmididen riski kasvaa, jos kasitys menetelmien tuottamasta
tiedosta on epaselvaa rikosprosessin eri vaiheissa. On tarkeaa, etta rikostutkija, syyttaja ja
tuomari hahmottavat eri menetelmien tuottaman tiedon samalla tavalla (Toom ym. 2016).
Canales kommentoi myds artikkelissaan, etta poliisin pitaisi lisata koulutusta henkilostol-
lensa eri DNA-tyOkalujen luonteesta ja siitd, miten tietoa saatua tietoa tulisi kayttaa (Cana-
les 2020).

Suomessa nousee aika ajoin esille tapauksia, joissa DNA-profilointitulos on antanut epa-
johdonmukaisia tuloksia tai ohjannut tutkintaa vaaraan suuntaan (Yle Uutiset 2021). Uulti-
sessa esiteltiin tapaus, jossa DNA-naytteen siirtyma oli saattanut sivullisen henkilon epail-
lyn asemaan. DNA-naytteen siirtymassa toisen henkilén kudosta voi siirtyd esimerkiksi
epaillyn mukana rikospaikalle ja tuottaa DNA-profiilin, jonka l16ytymista ei osata selittéda. Ta-
mankaltaisissa tilanteissa lisakoulutuksesta olisi hyotya, silla joskus pelkkien DNA-
lausuntojen pohjalta tehddan liian laajoja oletuksia. DNA-tydkalut on tarkoitettu kaytetta-
vaksi osana esitutkinnan verkkoa, jossa ne ovat vain yksi palanen. Myds DNA-lausuntojen
kehittdminen informatiivisemmiksi voisi auttaa, mutta toisaalta rikosteknisella laboratoriolla
ei yleensa ole tietoa tutkittavan naytteen tarkemmasta kontekstista rikostutkinnassa. Tama
voi olla osasyy siihen, ettd DNA-laboratorion asiantuntijatieto ei aina siirry DNA-tuloksen

mukana tulosten tulkintaan.



3 ULKOISTEN TUNNUSMERKKIEN ENNUSTAMINEN

3.1 Pigmenttiin liittyvat ulkoiset tunnusmerkit

Forensisessa tutkimuksessa parhaiten ymmarrettyjd ominaisuuksia ovat ihon-, silmien- ja
hiustenvari. Pigmenttiin liittyvat ulkoiset tunnusmerkit ovat geneettiselta rakenteeltaan tar-
peeksi yksinkertaisia, jotta niista voidaan tehda riittdvan luotettavia ennustuksia. Pigment-
tiin liittyvien ominaisuuksien muodostuminen juontuu yleensd melko pienesta joukosta gee-
neja, joiden suhteellinen vaikutus fenotyyppiin on suuri. Lisaksi ympariston vaikutuksella
on pieni rooli kyseisten ominaisuuksien kehittymisessa. Eri kudosten varitystd, kuten sil-
man iiriksen ja ihon pigmentin muodostumista ohjaavat geenit ovat usein samoja, mika hel-
pottaa kokoavan analyysin luomista. Esimerkiksi pigmentin muodostumista ennustavissa
malleissa on kaytetty yleensa kymmenia eri DNA-markkereita, mik& on sopinut senhetki-
sen analyysiteknologian puitteisiin. Monimutkaisten fenotyyppien mallintaminen on selvasti
hankalampaa, silla vaikkapa ihmisen pituuden ennustamisessa kaytetyssa mallissa on jo

useita satoja eri DNA-markkereita (Liu ym. 2019).

Rikosteknisessd DNA-fenotyypityksessa tarkastellaan muutoksia ihmisen genomissa ja nii-
den vaikutusta ilmiasuun. Yleisesti kaytetty yksikko tallaiselle muutokselle ovat olleet yh-
den eméksen polymorfismit (single-nucleotide polymorphisms, SNPs), jotka ovat yksi ihmi-
sen genomin yleisimmista geneettisista variaatioista. Nimensa mukaisesti yhden eméaksen
polymorfismeilla tarkoitetaan yhden emésparin muutosta DNA-ketjun toisessa alleelissa.
Yleisella tasolla polymorfismeja tarkastellaan suurissa aineistoissa, joissa niiden genotyy-
pin variaatioita verrataan ilmaantuvan fenotyypin ominaisuuksiin. Polymorfismit toimivat
naissa tutkimuksissa DNA-markkereina, joita voidaan yhdistda suoraan tai epasuoraan fe-
notyypin ilmentymiseen. Keskeinen tytkalu polymorfismien selvittémisessa ja niiden yhdis-
tamisessa fenotyyppeihin suurissa aineistoissa ovat olleet genomin laajuiset assosiaatio-
tutkimukset (Genome-wide association studies, GWAS). GWAS-tutkimukset ovat mahdol-
listaneet suurten polymorfismijoukkojen yhtaaikaisen tarkastelun ja niiden avulla on voitu

tutkia ihmisen ilmiasun geneettista arkkitehtuuria (Bush ja Moore 2012).

Polymorfismien maarittdminen tapahtuu yleensa mikrosiruilla, joissa kiintealla sirulla olevat
koettimet voidaan muokata vastaamaan haluttujen geenialueiden kohtia vastaaviksi. Talla

tavoin voidaan tarkastella kerralla suurta joukkoa, yleensa miljoonia eri polymorfismeja,



seka niiden vaikutusta fenotyyppiin. Mikrosirut ovat huomattavasti halvempi tapa tutkia ge-
nomissa esiintyvia variaatioita kuin perinteinen DNA-sekvensointi. Rikosteknisessa tutki-
muksessa onkin pyritty luomaan omia analyysimenetelmid haluttujen ominaisuuksien tar-
kastelemiseksi testattavista henkiltista tai ihmisjoukoista. GWAS-tutkimusten avulla on
voitu etsia parhaat DNA-markkerit, jotka assosioivat tarkasteltaviin ulkoisiin tunnusmerkkei-
hin. Koska rikosteknisessa tutkimuksessa kehitetaan tyokaluja rikostutkimuksen tarpeisiin,
pitdd kehitettyjen tydkalujen olla toimintavarmoja. Kaytanndssa analysoitavat naytteet saat-
tavat sisaltda DNA:ta vain muutamasta solusta. Usein naytteet ovat karsineet myds ympa-
riston vaikutuksesta, mika hankaloittaa puhdistetun DNA-naytteen onnistunutta PCR-
monistamista. Rikosteknisten DNA-tekniikoiden kehityksessa pyritaankin usein ottamaan
nama seikat huomioon ja pitamaan analyysipaneelit tarpeeksi pienina, jotta onnistunee-

seen analyysiin tarvittavan DNA-naytteen maara ei nouse lilan suureksi (Kayser 2015).

Tilastollinen analyysi on tarkea tyévaihe sen jalkeen, kun genotyyppi- ja fenotyyppitieto on
keratty. Aineiston perusteella selvitetaan, mihin saatu geneettinen tieto assosioituu feno-
tyyppitasolla. Myds fenotyyppitiedon kerddmiseen tulee kiinnitd huomiota, silla testattavien
aineistojen pieni koko tai homogeenisyys ovat aiheuttaneet ongelmia monissa tutkimuk-
sissa. Rikosteknisessa tutkimuksessa on tarkeaa, etta menetelman kehityksessa kayte-
taan tarpeeksi suurta ja monikansallista aineistoa, jotta eri etnisyyksien geneettiset ominai-
suudet voidaan ottaa huomioon assosiaatiotutkimuksissa. Fenotyyppien laadullisilla omi-
naisuuksilla on myos merkitysta. Ne voivat olla kategorisia "joko - tai” —ominaisuuksia tai
kvantitatiivisia liukuvia arvoja. Hyva esimerkki tdsta on ihmisen ihonvarin fenotyyppiluokit-
telu rikosteknisessa tutkimuksessa. Aikaisemmissa malleissa kaytettiin luokittelua tumma
tai ei-tumma, kun nykyisin kehitys on tuonut yha moninaisempia liukuvia varisavyluokitte-
luja fenotyypin maarittelyyn. Molemmissa tapauksissa fenotyypin laadulliset ominaisuudet
on huomioitava tilastollisessa tydskentelyssa (Bush ja Moore 2012).

3.2 EVC-menetelmien kehitys

Ihmisen silmén iiriksen varin maarittaminen DNA-néaytteesté on ollut ensimmaisia rikostek-
niseen tutkimukseen liittyvia edistysaskelia. Ensimmainen DNA-pohjainen kokoava ennus-
tusmalli silman varista julkaistiin vuonna 2009 (Liu ym. 2009). Tamén jalkeen seurasi
IrisPlex-tyokalu, joka julkaistiin vuonna 2011. Analyysi sisélsi kuusi parhaiten silman varille
assosioituvaa yhden eméksen polymorfismia Liun tyostd. Tekniikka perustui SNaPshot-

tyOkaluun, joka mahdollisti analyysin tekemisen yhdell& ajolla. SNaPshot monimonistus —



jarjestelmé on alukkeen pidentdmiseen perustuva menetelma, joka on kehitetty yhden
emaksen polymorfismien analysointiin. Monimonistuskykynsa ansiosta menetelmalla voi-

daan analysoida kymmenta polymorfismia yhdessa reaktiossa (Chaitanya ym. 2014).

IrisPlex-tyokalun paalle on myéhemmin kehitetty monipuolisempia ja laajempia analyysi-
tyokaluja. Vuonna 2012 Walsh ym. julkaisi HirisPlex-menetelman, joka pystyi ennusta-
maan kategorisesti silmien- ja hiusten varin DNA-naytteesta. Menetelméan avulla genotyy-
pitettiin kaksikymmenténelja hiusten ja silmien pigmenttiin assosioituvaa polymorfismia.
Menetelma tarvitsi myos huomattavasti vahemman lahtdainetta antaakseen luotettavan tu-
loksen. Menetelma kaytti osaksi samoja IrisPlex-tydkalun siséltamia DNA-markkereita sil-
mien varin ennustamiseksi. Liséksi kokonaisuuteen oli lisétty kahdeksantoista uutta tarkas-
teltavaa polymorfismia hiusten pigmentin mallintamista varten. Uusien geenien, ja niista
tarkasteltavien variaatioiden, oli tarkoitus tuoda menetelmaan kyky mallintaa hiusten vari ja
sen eri savyt (Walsh ym. 2013).

Ihon pigmentin varin ennustaminen on ollut haasteellisempaa kuin silmien- ja hiustenvérin
maarittdminen. lhonvarin geneettisesta rakenteesta ei ole ollut yhta paljon tietoa kuin sil-
mien- ja hiustenvarin osalta, vaikka taustalla vaikuttavat osaksi samat geenit. lhonvarien
erot ovat paljon monimuotoisemmat globaalilla populaatiotasolla kuin selvarajaisempien
silmien ja hiustenvarit, jotka voidaan karkeasti jakaa eurooppalaiseen ja ei-eurooppalai-
seen ryhmaan. GWAS-tutkimuksia tehtiin aluksi puutteellisilla aineistoilla, jotka kasittivat
ihmisia vain yhdesta maanosasta. Taméan takia kaikkia ihonvarid ennustavia geeneja ei
heti pystytty selvittdmé&an (Kayser 2015). Pigmentin muodostumista ennustavien menetel-
mien toteutuksessa on kaytetty suhteellisen yksinkertaisia kategorisia arvoja. Tama aset-
taa tiettyja rajoituksia, kun liukuvista variarvoista muunnetaan tarkkoja fenotyyppitietoja as-
sosiaatioanalyyseja varten. Tama selittyy silld, etta testeja varten on valittu mahdollisim-
man voimakkaasti fenotyyppeihin assosioivia polymorfismeja, joiden tilastollista voimaa
voidaan lisata viela vertaamalla niita tarpeeksi yksinkertaisiin fenotyyppiluokitteluihin.
Vaikka lahestymistapa on ollut karkea, on se mahdollistanut suhteellisen pienien polymor-

fismijoukkojen valjastamisen analyyttiseksi tytkaluksi (Jacobs ym. 2013).

Kokoava menetelma julkaistiin vuonna 2018, jolloin esiteltiin HirisPlex-S-systeemi. Mene-
telma kokoaa edelliset tydkalut yhteen ja tarjoaa rikosteknisesti validoidun systeemin sil-

mien-, hiusten- ja ihonvarin maarittdmiseen. HlrisPlex-S-menetelma sisaltaa kaksi
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SNaPshot-maaritysta, joiden tulokset koottiin yhteen. Maaritys sisaltdd yhteensa 41 tarkas-
teltavaa polymorfismia: 17 uutta polymorfismia ihonvarin ennustamiseen ja 24 aikaisem-
paa polymorfismia HlirisPlex-systeemista. Myds fenotyyppien luokitteluarvoja paivitettiin si-
ten, etta silmien vérille annettiin menetelméasséa kolme eri kategoriaa, hiustenvarille nelja ja
ihon eri varisavyille viisiosainen jaottelu. Tutkimuksessa osoitettiin, etta tarvittavan DNA-
naytteen maara ei kasvanut, vaikka menetelmassa oli enemman tutkittavia polymorfismeja.
Tosin HirisPlex-S-menetelma vaati kaksi erillistda SNaPshot-ajoa, jotka molemmat vaativat
omat naytteensa. Tama on yksi merkki siita, ettd kaytettava SNaPshot-teknologia alkoi ra-
joittaa HirisPlex-S-menetelméan kaytettavyytta ja heikentdd sen kykya hyodyntaa rikospai-
kalta saatua lahtomateriaalia. Rikostutkinnassa taltioidut naytemaarat saattavat olla hyvin
pienia ja DNA voi olla vaurioitunutta tai siitd saadaan monistettua vain tiettyja osia. Vahai-
sen saannon lisdksi voidaan olettaa, etta rikospaikkanaytetta kaytetdan ensiksi DNA-
profilointiin, jonka jalkeen mahdollisesti tuntemattomaksi jadnyt rikospaikkanayte paasee
vasta FDP-analyysiin. Kaikki ndAmé& DNA-lahtdaineen maaraa rajoittavat seikat on otettava

huomioon analyyseja suunniteltaessa (Chaitanya ym. 2018).

Huomioiden tekniset rajoitukset, HirisPlex-S-maaritys on siirretty SNaPshot -alustasta sen
teknisten rajoitusten takia ajettavaksi massiivisella rinnakkaissekvensoinnilla (massively
parallel sequencing, MPS) Breslinin ym. julkaisemassa ty6ssa. MPS:ssa lukemattomia
DNA-molekyyleja voidaan kiinnittéa testialustan oligonukleotideihin, joissa sekvensointi ta-
pahtuu. My6hemmassa analyysissé sekvensoiduista DNA-juosteista kootaan haluttu geno-
min osa ja tata verrataan vertailusekvenssiin, jolloin siitéa poikkeavat emakset voidaan tun-
nistaa. Menetelma soveltuu hyvin myos rikosteknisissd DNA-tekniikoissa kaytettyjen yhden
emaksen muutosten tutkimiseen. Uuden teknologian avulla voidaan yhdella kertaa tutkia
yha suurempia polymorfismien joukkoja. Lisaksi tama tarkoittaa, ettd analyysi pystyttiin te-
kemaan yhdella kertaa ja tarvittavan DNA:n maara oli pienempi. (Breslin ym. 2019).

4 BIOMAANTIETEELLISEN ALKUPERA

4.1 Biomaantieteellisen alkuperan selvittaminen DNA:n avulla

Tarkastelemalla biomaantieteellistéd (biogeographic) alkuperaa pyritaéan hahmottamaan,
mista henkilén esivanhemmat ovat kotoisin. Taman tiedon perusteella yhdessa ulkoisten

tunnusmerkkien kanssa voidaan tehda oletus henkilén ulkomuodosta. DNA-tutkimuksen
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avulla voidaan katsoa geenialueita, jotka henkil6 on perinyt vanhemmiltaan ja esivanhem-
miltaan. Tarkasteltavat biomaantieteelliset ominaisuudet ihmisen genomissa ovat muodos-
tuneet ihmiskunnan historian kuluessa. Niihin ovat vaikuttaneet populaatioiden muuttoliik-
keet, mutaatiot, geneettinen valinta ja geneettinen eristaytyneisyys. Ta&man geneettisen
historian avulla voidaan tarkastella tiettyja DNA-markkereita ja tehda niiden avulla ennus-
tus henkilén alkuperasta. Biomaantieteellisella maarityksella voidaan osoittaa henkilon al-
kuperd mantereen tarkkuudella, silla eri DNA-markkerit ovat yleisia tietyissa populaatioissa
ja harvinaisia toisissa (Phillips 2015). Biomaantieteellista tietoa ei kuitenkaan pida sekoit-
taa etnisyyden tai rodun kasitteisiin, silla nama termit sisaltavat geneettisen tiedon liséksi
suuren joukon muita muuttujia, kuten kielelliset ja kulttuuriset ominaisuudet. On myés syyta
valttaa tulkitun tiedon yhdistamista naihin kielellisisiin tai kulttuurisiin piirteisiin, silla tutki-

mus kertoo vain henkilon esivanhempien geneettisesta alkuperasta (Schneider ym. 2019).

Henkildn autosomaalinen perimé tulee molemmilta vanhemmilta ja sekoittuu jokaisen su-
kupolven aikana. Autosomaalinen perima edustaa molempien vanhempien yhteista ge-
neettista perimaa, jossa lapsi saa geneettisessa rekombinaatiossa osat molemmilta. Li-
séksi henkilon alkuperaé tarkasteltaessa voidaan tutkia kohdehenkilon isé- ja aitilinjojen
geneettista periytymisté. Tarkastelemalla tiettyja kohtia Y-kromosomissa voidaan nahda
isan puolelta periytyva linja. Y-kromosomi periytyy vain isien kautta, mikd mahdollistaa
henkilon isélinjojen tutkimisen (Kayser 2017). Esiaitien DNA-markkereita voidaan tutkia mi-
tokondriaalisesta DNA:sta. Mitokondriot periytyvat vain aidin puolelta ja ndin voidaan tark-
kailla puhtaasti aitilinjaa (Chaitanya ym. 2014). Yhdessa ndma DNA-markkerit muodosta-
vat henkilén biomaantieteellisen kokonaisuuden, josta voidaan tarkastella niin isa- kuin aiti-
linjojen periytymista. (Phillips 2015). Ideaalissa tilanteessa, jossa henkilon isa- ja aitilinjat
ovat samalta biomaantieteellisesta alueelta, vahvistavat eri markkerien 16yddkset toisiaan.
Rikosteknisen tutkimuksen kannalta on kuitenkin hankalaa, jos esivanhemmat ovat eri
maantieteellisiltd alueilta ja sekoittumista on tapahtunut useiden sukupolvien ajalta (Kayser
2019).

4.2 Menetelman kehitys rikostutkimuksessa

Rikosteknisté tutkimusta varten on luotu oma biomaantieteellista alkuperaa maarittava tyo-
kalu AIM-SNPs (Global ancestry-informative SNP (AIM-SNPs) panel). Analyysin arvioinnin
suoritti Euroopan rikosteknisen genetiikan yhtyma, joka koostuu joukosta rikosteknisia la-
boratorioita (EUROFORGEN) (Eduardoff ym. 2016). Tyokalussa ihmisryhmat jaetaan
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maantieteellisesti viiteen suureen ryhmé&an, joita ovat afrikkalaiset, itdaasialaiset, euroop-
palaiset, alkuperdisamerikkalaiset ja oseanialaiset. Menetelmassa kaytetddn massiivista
rinnakkaissekvensointia, mikd mahdollistaa kaikkien tarkasteltavien polymorfismien sa-
manaikaisen analysoinnin mikrosirulla. Vaikka menetelma toimii padosin hyvin tarjoten sel-
vat ryhmat eri maantieteellisille ryhmille, on tutkimuksessa huomattu liukumaa Afrikan ja
[ta-Aasian valilla. Taman epaillaan johtuvan Afrikan sarven alueen ja Lahi-ldan pitkaan jat-
kuneesta vaestojen valisestd muuttoliikkeestd, jossa kansojen sekoittuminen on vaikutta-

nut vaeston biomaantieteelliseen profiiliin.

5 HENKILON IKA OSANA FORENSISTA DNA-TUTKIMUSTA

5.1 1an méaarityksen tausta

Henkilon ulkoisten ominaisuuksien ja maantieteellisen alkuperan lisaksi rikosteknisesséa
genetiikassa on hyodynnetty ianmaaritysta DNA-naytteen perusteella. Kokonaiskuva on
sama kuin muissa FDP-tekniikoissa eli selvitetddn tuntemattoman DNA-naytteen perus-
teella ulkoisia tarkasteltavia ominaisuuksia rikostutkimuksen tarpeisiin. Henkilon idnmaari-
tys jaotellaan kuitenkin rikostekniseen epigenetiikkaan, silla sen biokemiallinen ja geneetti-
nen toteutus eroavat ulkoisten tunnusmerkkien ja biomaantieteellisen alkuperédn menetel-
mista. Rikosteknisessa epigenetiikassa on mahdollista tutkia tiettyja asioita, joita perintei-
nen rikostekninen genetiikka ei mahdollista. Kayttokelpoiseksi jalostuneita tekniikoita ovat
esimerkiksi kudostyypin maarittdminen tahranaytteesta, monotsygoottisten kaksosten erot-
telu ja henkildn kronologisen ian maaritys tuntemattomasta naytteesta (Vidaki ja Kayser
2018).

Kronologisen, eli ihmisen kalenteri-ian, maaritys on ollut laajan tutkimuksen kohteena jo
ennen sen rikosteknista kayttoa. lanmaaritykselle on vuosien varrella ehdotettu suurta
joukkoa eri osoittajia. Kohdetta on etsitty ihmisen genomista eri DNA-markkerien muo-
dossa, telomeerin pituudesta, mitokondrion genomista seké eri entsyymien aktiivisuuksista
tai metabolialopputuotteista. Tehokkain mallinnustapa I6ytyi kuitenkin epigenetiikan puo-

lelta, kun Horvath julkaisi epigeneettisen kellonsa vuonna 2013 (Horvath 2013).

Epigeneettisessa tarkastelussa tutkitaan epigeneettisten tekijdiden vaikutusta geenien ak-
tiivisuuteen ja toimintaan soluissa. TAméan avulla voidaan ymmartaa solun toimintaa ja so-

lun senhetkista tilaa. Geeninsaatelyssa on suuressa roolissa DNA-juosteen konformaatio
13



ja siten geenien saatelyalueiden saavutettavuus ja niiden kyky osallistua solun toimintaan.
Koko ihmisgenomi ei voi olla aktiivisena kaikissa soluissa samanaikaisesti, vaan jokaisella
solulla taytyy olla oma ohjelmistonsa, joka ohjaa DNA-rihman rakenteen kautta geenin toi-
mintaa. Tata tarkoitusta varten soluilla on eri tyOkaluja geneettisen informaation ohjaami-
seen. Yksi tydkalu geenien saatelyssad on DNA-juosteen metylointi. Metyloinnissa yleisin
tunnettu emaksen muokkaustapa on sytosiiniemasrenkaan viidenteen hiileen liitetty metyy-
liryhma, jota kutsutaan 5-metyylisytosiiniksi (5-mC). Somaattisissa soluissa metyloitu syto-
siiniemas loytyy yleensa vain samassa juosteessa vierekkain guaniinieméksen kanssa.
Yhdessa nama muodostavat CpG dinukleotidi —pareja, jotka loytyvat yleensa genomista
saarekkeina. Suurin osa ihmisen genomin CpG-alueista on metyloituneessa muodossa,
vaikka kuitenkin geenien promoottorialueella metyloimattomat CpG- saarekkeet mahdollis-
tavat geenin aktiivisuuden. Horvathin julkaisema epigeneettinen kello tarkasteli juuri naiden
CpG-rikkaiden alueiden metylaatiotasojen assosioitumista kronologiseen ikaan. Malli ol
poikkeuksellinen, silla se korreloi kalenteri-idn muutosta onnistuneesti kaikissa ikéluokissa.
Mallissa ei ollut vain yhta teemaa metylaationtrendien muutosten tarkastelussa, vaan siina
katsottiin kokonaisvaltaisesti metylaatiostasojen muutoksia eri geenialueissa. Vaikka alku-
peraisessa Horvathin tutkimuksessa kaytettiin 353 CpG-aluetta, on julkaistu tutkimuksia,
joissa luotettavia tuloksia saadaan huomattavasti pienemmilla markkeriryhmilld, jopa vain

kymmenien CpG-alueiden paneeleilla (Vidaki ym. 2017).

Haasteena ianmaarityksessé ja sen tuomisessa rikostekniseen kayttoéon on henkilén biolo-
gisen ja kronologisen ian yhdistaminen. Henkilén kronologinen iké saattaa erota huomatta-
vasti siitd, mita ulospain tarkastellen vaikuttaisi. Tahan ilmiéon vaikuttavat perinnélliset te-
kijat, sairaudet seka henkilon elaméantavat. Lisaksi eri kudokset vanhenevat eri tahtiin ja
niiden geneettinen rakenne CpG- alueiden osalta voi olla erilainen. Taman takia yleisen
metylaatiopohjaisen ianmaarityksen kehittdminen on ollut hankalaa. Rikostekniikassa tata
kokonaisuutta vaikeuttaa lisdksi rikospaikalta saatujen DNA-naytteiden vaihteleva laatu.
Rikosteknisessa epigenetiikassa onkin pyritty etsimaan CpG-alueita, jotka korreloivat ka-
lenteri-ian kanssa mahdollisimman tarkkaan. Talla tavoin voidaan hypata biologisen ian
tuoman ongelman yli ja tarkastella vain, kuinka tarkkaan eri markkerit ennustavat tutkimus-
aineistossa eri henkildiden kronologista ik&a. Rikosteknisesta nakdkulmasta molemmilla
muuttujilla, biologisella ja kronologisella ialla, on varmasti hydtynsa, silla taté tietoa voi

kayttaa niin tietojarjestelmien hakujen rajauksissa kuin ulkoisissa tarkasteluissa.
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5.2 1an méaarityksen rikostekniset sovellukset

Teknisesti ian maarittdmisen voi tehda useilla eri tekniikoilla. Rikostekniseen kaytté6n on
esitelty menetelma toteutettavaksi massiivisella rinnakkaissekvensoinnilla Aliferi ym. toi-
mesta (Aliferi ym. 2018). Kirjoittajan mielestéd menetelméa sopii rikostekniseen tydskente-
lyyn sen suuren tarkkuuden, yhden emaksen resoluution seka kyvyn tarkastella suurta
markkerijoukkoa kerrallaan ansiosta. Lisaksi teknologiaa on kaytetty onnistuneesti muiden
FDP-tekniikoiden alustana. Menetelman kehityksesséa tutkimukseen osallistuneiden henki-
I6iden ika vaihteli valilla 11 - 92 vuotta. Tutkimuksessa tarkasteltiin kahdentoista CpG-alu-
een metylaatiotasoja, joiden perusteella luotiin malli ennustamaan kronologista ikaa. Ver-
rattaessa mallin antamaa ik&a ja henkildiden todellista ik&& muodostui hajonnaksi 4,7
vuotta. Tydssa havaittiin sama ilmié kuin aikaisemmissakin tutkimuksissa. Mallin tarkkuus
heikkenee, kun mennééan kaikkein vanhimpiin ja nuorimpiin ikaryhmiin. Taman ilmién selit-
taa korkeimmissa ikaluokissa luultavasti ympariston suurempi vaikutus seka vanhenemi-
seen liittyva sairaudet. Nuorimmilla henkilGilla vaikutuksen epailtiin johtuvan kasvun yhtey-
teen liittyvista suurista hormonimuutoksista. Kirjoittajan mukaan menetelméan tarkkuutta
voisi lisata poistamalla kaikkein vanhimmat ja nuorimmat henkil6t mallista. Tama voisikin
olla perusteltua myos rikosteknisissa tarkoituksissa, joissa rikoksen tekijat painottuvat tiet-
tyihin ik&ryhmiin nuorimpien ja vanhimpien ik&ryhmien jaadessé yleensa ulkopuolelle (Ali-
feri ym. 2018)

6 JOHTOPAATOKSET

Rikosteknisen alan ongelmakohtia ovat olleet teknisten kaytantéjen hajanaisuus kansain-
valiselld tasolla. Eri maiden organisaatioilla on saattanut olla hyvinkin erilaisia kaytantoja
samoista menetelmista. Myds akateemisella tasolla on ollut ongelmia eri tutkimusryhmien
kaytantdjen yhteensovittamisessa. Tutkimustuloksia on usein vaikea verrata keskenaan,
silla alalta puuttuvat yhtenaiset mallit ennustusten tekemiseen (Canales 2020). Yhdysvalto-
jen kansallinen tiedeakatemia (National Academy of Sciences) toi vuonna 2009 raportis-
saan esille naita rikosteknisen alan ongelmakohtia. Raportin mukaan eri maiden rikostek-
nista toimintaa pitdad yhtenaistaa. Nain onkin tapahtunut, silla useat rikostekniset laborato-
riot ovat alkaneet tehda yhteisty6ta kansainvéliselld tasolla. Tasta ovat esimerkkein& Euro-

pean Forensic Genetics Network of Excellence, joka toimi alustana euroopan forensisten
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laboratorioiden yhteistydlle, seka VISible Attributes Through GEnomics Consortium, joka

on Euroopan unionin alueella toimivien forensisten laboratorioiden yhteenliittyma.

Alan kehitystéa on lisaksi auttanut myods yhtendisempien teknologisten ratkaisujen kayttoon-
otto. Viime vuosina yha useampi rikostekninen DNA-fenotyypitysteknologia on siirretty kay-
tettavaksi suuriin rinnakkaissekvensointi -alustoihin. Tama siirtymé& on helpottanut yhte-
naisten kaytantdjen ja menetelmien luontia. Lisaksi teknologian kehittyminen on avannut
mahdollisuuden yha monimutkaisempien fenotyyppien tutkimukselle ja vanhojen tutkimus-

kohteiden mallien parantamiselle.

Jokaisella maalla on omanlaisensa lainsaadanto ja hallinto-organisaatio. Yhdessa naméa
tekijat ovat muovanneet ne raamit, missa rikostekniset laboratoriot ovat voineet toimia. Eri
mailla on myds vaihtelevia lahestymistapoja omien rikosteknisten laboratorioiden yllapita-
miseen ja palvelujen tuottamiseen. Esimerkiksi Englannissa viranomaiset ostavat yksityi-
siltd laboratorioilta palveluina erilaiset rikostekniset DNA-mé&aritykset. Hollannissa rikostek-
ninen laboratorio puolestaan toimii yhteistydssa yliopiston kanssa, jolloin tutkimus ja tuote-
kehitys ovat laheisesti mukana rikostutkimuksen eri vaiheissa. Suomessa rikosteknisten
palveluiden tuotto on taysin poliisin hallussa. Keskusrikospoliisin rikostekninen laboratorio
tuottaa kaikki tutkimustulokset kaikista Suomen rikosteknisistéa naytteista. Uusien tekniikoi-
den testaaminen ja kayttoonotto on kuitenkin helpompaa, jos rikostekniset laboratoriot te-
kevat yhteistyota paikallisten yliopistojen kanssa. Kun rikostekninen toimija joutuu tuotta-
maan palveluja pelkdstaan poliisiorganisaatiolle, on vaarana jaada jalkeen alan kehityk-
sesta.

Rikostekniselle kentalle on tullut viime vuosina lukuisia uusia teknologiota. Naita menetel-
mia on tutkinut ja kehittdnyt joukko julkisia ja yksityisia toimijoita, joiden toiminnan tavoit-
teet eivat aina ole samat. Yksityiset yritykset pyrkivat myymaan rikosteknisille laboratori-
oille mahdollisimman kattavia ja laajoja tytkaluja. Rikostutkijalle kasvojen muodon ennus-
taminen DNA-naytteesta olisi darettoman arvokas tyokalu. Amerikkalainen yritys Parabon
NanoLabs onkin tuonut Snapshot-nimisen rikosteknisen DNA-fenotyypityspalvelun markki-
noille. Yritys lupaa tuottaa tuntemattomasta DNA-n&aytteesta ennustuksen DNA:n luovutta-
jan kasvoista ja ulkoisista ominaisuuksista. Menetelmaa on kokeiltu monissa eri maissa ja

sitd on sivuttu mydos julkisessa keskustelussa Suomessa (Yle Uutiset 2020).
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Kasvojen anatomisen rakenteen muodostuminen on kuitenkin erittdin monimutkainen pro-
sessi. NanoLabsin tydkalua onkin arvosteltu laajasti liian suurten lupausten antamisesta
(Wienroth 2020). Kyseessa on kaupallinen yritys, joka ei ole julkaissut myymansa tuotteen
kasvonmuotoihin liittyvad ennustusalgoritmia tai tuotteen validointitutkimuksia. Akateemi-
sen kentan puolelta on kommentoitu, ettéa kasvojen muodostumista ohjaavien geenien ym-
marrys ei vield ole tarpeeksi korkealla tasolla, jotta sen perusteella voitaisiin tehda tar-
peeksi luotettavia ennustuksia rikostutkimuksen kayttéon. NanoLabsia tarjoamia teknologi-
oita onkin syytetty lilan vapaasta tulkinnasta, kuten siita kuinka kasvojen ulkonako voidaan
ennustaa tiettyjen suhteellisten pienien DNA-markkerijoukkojen avulla. Tamankaltaisissa
tilanteissa vastuu menetelman kaytosta saattaa jadda kokonaan asiakkaan eli rikostekni-

sen laboratorion harteille.

Kaupallisten yhtididen tuottamat erilaiset alustat ja palvelut DNA-tutkimukselle ovat nyky-
aan arkipaivaa. Esimerkiksi DNA-profilointi tehdaéan pééasiallisesti kaupallisten toimijoiden
tarjoamien tuotteiden avulla suurimmassa osassa rikosteknisia laboratorioita. Laboratorioi-
den vastuulle jaa naiden menetelmien toimivuuden varmistaminen kayttéonoton yhtey-
dessa, jotta menetelmien kayttbvarmuus voidaan perustella kunkin maan oikeusistuimissa.
Tama kaikki on helpompaa, kun kyseessa on vakiintuneempi ja tutkitumpi menetelma, ku-
ten DNA-profilointi. Uusien teknologioiden, kuten DNA-fenotyypityksen, kayttéonotto ja tes-
taus eteneekin ensiksi suurten maiden laboratorioissa, jonka jalkeen luotettaviksi osoittau-

tuneet menetelmat leviavat laajemmalle.

Erilaisten geeniteknisten tyokalujen yhteydessa on aina keskusteltu ihmisten yksityisyyden
suojasta. Kayser on esittanyt DNA-fenotyypityksen luoman tiedon olevan verrattavissa sil-
minnakijan kuvaukseen ja talldin tietoa ei voisi verrata yksityisyyden suojan piirissa oleviin
henkil6tietoihin. (Kayser 2015). Nakemys on melko voimakas, mutta vaatii meita mietti-
maan, kuinka miellamme geneettisen arkaluontoisen tiedon. Perinteisen DNA-profiloinnin
avulla on pystytty luomaan henkilon geneettinen sormenjalki geenien ei-koodaavalta alu-
eelta. DNA-tunnistetta kaytettdessa on voitu perustella, ettd kaytéssa on vain taysin tunnis-
tukseen kaytetty tyokalu, joka ei anna mitaan muita arkaluontoisia tietoja kohteestaan.
Suomen laissa mainitaankin, etta poliisin rekistereihin ei saa tallentaa DNA-tunnisteen pe-
rusteella muuta tietoa kuin henkilén sukupuolen (Pakkokeinolaki 22.7.2011/806, 9. luku 4
8). FDP-tekniikat pyrkivat kuitenkin, painvastoin kuin DNA-profilointi, antamaan tietoa yksi-

|6n geneettisista ominaisuuksista. Kun DNA-profiloinnissa verrataan vain sitd, kuinka tietty
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DNA:n patka eroaa “kirjoitusasultaan” eri inmisilla, DNA-fenotyypityksessa halutaan saada

selvilla, minka nakdinen DNA-naytteen jattaja on.

Asian eettista puolta pohdittaessa tuodaan usein esille pelko eri DNA-menetelmien kyvysta
paljastaa kohdehenkilostadan arkaluontoista tietoa, kuten alttiutta sairastua perinnélliseen
sairauteen. DNA-fenotyypityksessa kaytetyt malli ovat kuitenkin aina rikosteknisessé kon-
tekstissa hyvin spesifista. Alan menetelmat perinteisessd DNA-profiloinnissa ja uusissa
DNA-fenotyypitysteknologioissa siséltavat hyvin tarkat kohdealueet, joita tutkitaan. Taman
takia DNA-tutkimus rikosteknisessé yhteydessé on jo itsessaan hyvin rajoittunut vain tutkit-
taviin ominaisuuksiin. FDP-teknologiat ja niiden antamat tulokset eivét siis itsessdan anna
mahdollisuutta rajattomaan ihmisen geneettisen informaation paljastamiseen. Tieto on aina
kasiteltava ja jalostettava, joten analyysit voidaan rakentaa kayttamaan vain tiettyja DNA-
markkereita. Luomalla rajattu koeasetelma ja tulosten kasittely voidaan FDP-tutkimukset
kohdentaa vain ennalta sovittuihin rikostutkimuksellisesti merkittaviin ominaisuuksiin. Sel-
kean saatelyn ja lainopillisen tyon avulla FDP-tekniikat voidaan siten ottaa turvallisesti po-

lisiorganisaatioiden kayttoon kehittyneissa oikeusvaltioissa (Samuel ja Prainsack 2019).

DNA-profilointi ja -fenotyypitys teknologiat ovat kehittyneet valtavasti DNA-profiloinnin en-
siaskelista. Molemmat teknologiat tulevat kehittym&én tulevaisuudessa ja parhaimmillaan
taydentamaan toisiaan rikostutkinnan tydkaluina. DNA-fenotyypitys voi antaa rikostukijalle
mahdollisuuden suunnata tutkinnan oikeaan suuntaan rajaamalla epailtyjen joukkoa pie-
nemmaéaksi. Mahdollisen rikoksesta epaillyn DNA-n&ytettéa voidaan verrata rikospaikalta
saatuun, ja jo aiemmin FDP-maarityksessa kaytettyyn naytteeseen. Nain tutkija voi kayttaa
DNA-tekniikoita monella tasolla. Hankkia alustavaa tietoa FDP-tekniikoiden avulla seka

tuoda kirjallista naytt6a oikeuteen DNA-profiloinnilla.
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