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Può solo identificare persone già conosciute

Comparative DNA profiling



Comparative DNA profiling

N° Amelog. D3S1358 vWA FGA D8S1179 D21S11 D18S51 CSF1PO TH01 TPOX

traccia X-Y 15-16 18-20 21-23 10-10 30-31 11-11 9-10 7-10 8-11

vittima X-Y 14-15 16-17 19-20 8-9 28-28 9-10 9-9 8-9 6-6

sospetto X-Y 15-16 18-20 21-23 10-10 30-31 11-11 9-10 7-10 8-11

testimone X-Y 14-17 16-17 19-20 8-11 29-29 11-11 11-12 6-7 6-11

inquirente X-X 15-18 15-16 24-25 11-12 29-32 12-13 12-13 9-11 6-11
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Caratteristiche fisiche

Geni e comportamento

Origine geografica

Variabilità genetica

Autopsia molecolare



CARATTERI POLIGENICI O MULTIFATTORIALI



MATRIMONI  MISTI

FATTORI AMBIENTALI



Studi di concordanza in gemelli identici
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Il colore dei capelli

~ 1 % della popolazione mondiale ha i capelli rossi

Com’è fatto il donatore della traccia?



Il colore della pelle



Il colore degli occhi

L’analisi di 6 SNP 

fornisce una  

probabilità di occhi 

blu, scuri o 

‘intermedi’ 

(verdi, nocciola, 

grigi o marroni)
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L’eredità di marcatori parentali

Da dove viene il donatore della traccia?
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Circa 2,5 milioni di SNP per genoma umano

1 ogni 1000 basi



E’ quella branca della ricerca genetica e 

della pratica clinica che si occupa delle 

differenze individuali nella risposta ai 

farmaci che sono dovute a variazioni 

genetiche.

Farmacogenetica

Nasce  per l’esigenza di individuare, 

prima della somministrazione del 

farmaco, quali soggetti avranno una 

reazione favorevole e quali invece sono 

a rischio di effetti collaterali piu’ o meno 

gravi.



http://www.fda.gov

ABACAVIR

AVVERTENZA:

“lo screening per la presenza dell’allele                 

HLA -B*5701 è raccomandato prima di iniziare la 

terapia” …

.. il trattamento a base di abacavir è sconsigliato nei 

pazienti HLA -B*5701  positivi …

Food and Drug Administration (FDA)



L’analisi dell’intero genoma porterà all’individuazione nell’83% dei casi 

di SNP che potranno essere diversi in gemelli identici.

Trovare differenze nel DNA di gemelli identici?
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Autopsia molecolare

Conferma e/o causa di morte

Famiglia



Il sequenziamento automatico secondo il metodo Sanger ha dominato nella
scienza e nell’industria per più di 20 anni e ha consentito il sequenziamento
del genoma umano e la scoperta di almeno 2.500 malattie genetiche

2005/7 Mappe dettagliate 

degli SNPs (oltre 3,1 milioni)

2007-2008  lancio del 

progetto 1000 genomi                     

2005  prima piattaforme NGS

1997 prime piattaforme aCGH 

(BAC-PAC)

1981 pubblicazione 

sequenza completa del 

DNA mitocondriale 

umano (Sanger et al.)

2001 Pubblicata la bozza 

della sequenza del 

genoma umano (circa 

90% dell’eucromatina)

1977 Sanger et al. 

pubblicano il metdo di 

sequenziamento con 

dideossinucleotidi

1990 Viene lanciato lo 

Human Genome Project 

2003/4: Pubblicata la 

sequenza completa (circa il 

99%) della componente 

eucromatica del genoma 

umano

1970 Introduzione 

del bandeggio 

cromosomico

1956 Prima mappa fisica del 

genoma umano utilizzando 

tecniche di coltura in vitro

1966 primo 

cariotipo fetale

1960 (Conferenza di Denver) 

prima definizione del cariotipo.

TECNOLOGIE



Next Generation Sequencing  in genetica forense

Aumentare il potere identificativo del DNA

Enorme quantità di dati generati in poco tempo



IERI

Costo per il sequenziamento dell’intero
genoma umano circa 2.700.000.000 di dollari

COSTI e TEMPI

OGGI

Costo per il sequenziamento dell’intero
genoma umano circa 5.000 dollari

Tempo una settimana

Tempo 13 anni







Lo SNP profiling ha utilità investigativa.

In dibattimento le cose sono diverse !



Usare sempre il metodo della falsificazione, l’unico che consenta di 

avvicinarsi alla verità di un fatto.

Non cercare di formare la prova nel senso delle aspettative!

QUALIFICARE LA PROVA SCIENTIFICA!

Metodo – usare tecniche accettate dalla Comunità Internazionale, 

specialmente per l’interpretazione del dato.

Competenza dell’esperto – curriculum, pubblicazioni, appartenenza a 

società scientifiche riconosciute.



L’accreditamento  ISO/IEC 17025:2005

Qualità del laboratorio – l’Europa prevede lo standard ISO17025 e così 

la legge n° 85 del 2009 lo richiederà nel regolamento attuativo. 



L’importanza del DNA nel processo



Grazie dell’attenzione !


