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Ein zentraler Bestandteil der forensisch-
genetischen Analyse sowohl bei Ab-
stammungs- als auch bei Spurenuntersu-
chungen ist die adäquate biostatistische 
Bewertung der genetischen Befunde. Im 
ersten Schritt steht dabei zunächst die Fra-
ge im Mittelpunkt, ob ein als Putativvater 
untersuchter Mann von der Vaterschaft 
bzw. ob ein Beschuldigter als Spurenleger 
einer biologischen Tatortspur (z. B. einer 
Blutspur) auszuschließen ist. Erst wenn 
dies nicht der Fall ist, wenn also der Pu-
tativvater alle unerlässlich väterlich ererb-
ten Merkmale des Kindes aufweist, bzw. 
der Beschuldigte alle genetischen Merk-
male besitzt, die auch in der Tatortspur 
nachgewiesen werden konnten, kommt 
es zu einer quantitativen Bewertung des 
Ergebnisses. Unter der „Nullhypothese“ 
einer Nichtbeteiligung des Beschuldig-
ten sind für die biostatistische Analyse 
wiederum konkrete Annahmen über die 
Bevölkerungszugehörigkeit des alterna-
tiven Vaters bzw. des unbekannten Spu-
renlegers zu machen. Anschließend müs-
sen die Häufigkeiten der väterlichen ge-
netischen Merkmale bzw. der Merkmale 
der Tatortspur in der relevanten Popula-
tion adäquat abgeschätzt werden, wofür 
wiederum umfassende populationsgene-
tische Studien die Grundlage bilden.

Die forensische Genetik hat eine lange 
Tradition bis in die Zeit der Entdeckung 
der menschlichen Blutgruppen durch 
Landsteiner u. Richter [19], die damals 
schon das Potenzial ihrer forensischen 
Anwendung erkannten. Nachdem die bi-
ostatistischen Grundlagen für die Ver-
wendung von Blutgruppenpolymorphis-
men in der Abstammungsbegutachtung 
durch Essen-Möller [9] gelegt worden 

waren (zum aktuellen Stand vgl. Gjerts-
on et al. [15]), führte die wissenschaftliche 
Charakterisierung einer Vielzahl weiterer 
Polymorphismen des Bluts mit Hilfe se-
rologischer, enzymatischer und elektro-
phoretischer Verfahren etwa ab 1950 zum 
Aufbau umfangreicher populationsgene-
tischer Datensammlungen, die sowohl 
für anthropologische [5] als auch für fo-
rensisch-genetische Fragestellungen ver-
wendet wurden (zusammengefasst in 
Prokop u. Göhler [29]). Im forensischen 
Kontext war die Nutzung jedoch fast aus-
schließlich auf die Abstammungsbegut-
achtung beschränkt, da blutgruppensero-
logische Verfahren bei der Spurenanalyse 
nur selten eine verfahrensentscheidende 
Bedeutung erlangten (zusammengefasst 
in Schleyer et al. [31]).

Die Verfügbarkeit von DNA-Polymor-
phismen hat in der forensischen Genetik 
zu einem dramatischen Paradigmenwech-
sel geführt, da der DNA-Beweis inner-
halb weniger Jahre zu einem verfahrens-
entscheidenden Sachbeweis wurde [18]. In 
der Folge standen die eingesetzten Metho-
den ebenso wie die verwendeten popula-
tionsgenetischen Daten unter besonderer 
Aufmerksamkeit – nicht nur der wissen-
schaftlichen Öffentlichkeit. Von Anfang 
an hat die International Society for Fo-
rensic Genetics (ISFG) dazu beigetragen, 
durch wissenschaftliche Empfehlungen 
die Standardisierung der DNA-Analy-
se und ihrer Anwendung voranzutreiben 
[23, 24, 25, 26, 27]. Dabei machte sie stets 
deutlich, dass der populationsgenetischen 
Charakterisierung eines genetischen Mar-
kers die methodische Validierung seiner 
Darstellung und die eindeutige Definition 
seiner Allele vorausgehen muss.

Standardisierung von 
DNA-Systemen

Gemäß ISFG-Empfehlungen wird ein ge-
netisches PCR(Polymerasekettenreakti
on)-Typisierungssystem durch den de-
finierten Abschnitt einer DNA-Sequenz 
mit bekannter chromosomaler Lokalisa-
tion und durch die zugehörigen Primerse-
quenzen beschrieben. Die Allele des Sys-
tems sind durch DNA-Fragmente vari-
abler Länge definiert, die einen kodomi-
nanten Mendel-Erbgang aufweisen müs-
sen. Dabei ist allerdings auch das Auftre-
ten „stummer“ Allele in Betracht zu zie-
hen, z. B. durch Mutationen im Bereich 
der Primerbindungsstellen [7] – eine Situ-
ation, die formalgenetisch aus dem AB0-
System wohlbekannt ist und biostatis-
tisch entsprechend berücksichtigt werden 
kann. Schließlich sollen die genetischen 
Assoziationen zu den übrigen eingesetz-
ten Systemen bekannt sein, um ggf. Ha-
plotypinformationen berücksichtigen zu 
können.

Zur Typisierung der seit etwa 15 Jahren 
generell in der forensischen Genetik ver-
wendeten Short-Tandem-Repeat(STR)-
Systeme wird die Mitführung von alleli-
schen Leitern empfohlen, die alle häufig 
vorkommenden Fragmente des jeweiligen 
Systems umfassen sollen [25, 27]. Zur No-
menklatur der STR-Allele wurden detail-
lierte Richtlinien veröffentlicht [2, 13]. Sie 
beruhen auf der Übereinkunft, dass die 
Auftrennung von DNA-Fragmenten aus-
schließlich in denaturierenden Gelsyste-
men erfolgt. Dadurch wird nur die Län-
ge eines DNA-Fragments gemessen, eine 
evtl. zusätzliche Sequenzvariation bleibt 
hingegen unberücksichtigt. In diesem 
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Zusammenhang ist die Verwendung be-
kannter Referenz-DNA-Proben z. B. aus 
allgemein verfügbaren Zelllinien sehr hilf-
reich, da diese zur Standardisierung selbst 
etablierter Typisierungsverfahren und Al-
lelleitern verwendet werden können [34]. 
Durch die Verwendung von Referenzpro-
ben wird auch die Vorgabe der ISFG er-
füllt, bei jeder Analyse eine bekannte hu-
mane Kontroll-DNA mitzuführen. Um-
fangreiche und detaillierte Angaben zu 
den weltweit eingesetzten STR-Systemen 
sind publiziert [4] und im Internet ver-
fügbar [32].

Forensische „Populationen“

Die Probleme einer angemessenen Defini-
tion von Populationen bzw. der „ethnisch-
geografischen Herkunft“ im forensischen 
Kontext sind hinlänglich bekannt und 
werden auch aktuell kontrovers diskutiert 
[6, 33]. Wie bereits dargestellt, müssen 
bei der Quantifizierung des Beweiswerts 
eines Nichtausschlusses potenzieller Väter 
oder Spurenleger Annahmen über die Po-
pulationszugehörigkeit evtl. anderweitig 
beteiligter Personen zugrunde gelegt wer-
den. Humane „Populationen“ sind jedoch 
in erster Linie durch soziale und kulturelle 
Eigenschaften definiert [11], und die geo-
grafische Herkunft von Personengruppen 
muss infolge historischer Migrationser-
eignisse nicht notwendigerweise informa-
tiv für deren genetische Ausstattung sein. 
Die willkürliche Einteilung von Populati-
onen auf der Basis sozialer und anthropo-
logischer Kriterien – das klassische Bei-
spiel sind die so genannten „Hispanics“ in 
den USA – wurde im Jahr 1991 durch die 
heftige Diskussion zur Frage der Existenz 
von Untergruppen innerhalb solcher Po-
pulationen offengelegt. Dabei wurde pos-
tuliert, dass sich die Genotyphäufigkeiten 
zwischen den Untergruppen stärker un-
terscheiden könnten als zwischen den Po-
pulationen selbst [20]. Die Folge waren ei-
ne umso intensivere Sammlung populati-
onsgenetischer Daten für die in der foren-
sischen Genetik routinemäßig eingesetz-
ten Typisierungssysteme sowie eine Reihe 
von Empfehlungen des National Research 
Council der National Academy of Sciences 
der USA, die in der 2. Fassung von 1996 
allgemein anerkannt wurden [22]. Die 
Vermutung, dass das Vorhandensein von 
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Zusammenfassung
Für die Sammlung valider populationsgene-
tischer Daten zu den in der forensischen Ge-
netik gebräuchlichen autosomalen DNA-Po-
lymorphismen müssen eine Reihe von Krite-
rien erfüllt werden. Diese umfassen zunächst 
die untersuchten polymorphen Marker und 
ihre Typisierungsverfahren, da nur auf der Ba-
sis einer gesicherten Unterscheidung der Al-
lele sowie einer verbindlichen Nomenkla-
tur die Vergleichbarkeit und Reproduzierbar-
keit der gesammelten Daten gegeben ist. Die 
genetische Validierung umfasst den Nach-
weis des Mendel-Erbgangs sowie die Über-
prüfung der Mutationsrate. Die Selektion der 
Probanden für die Bestimmung der Allelhäu-
figkeiten, die für eine Bevölkerungsgruppe 
repräsentativ sein sollen, muss zufällig erfol-
gen, und die Daten müssen auf das Vorliegen 

des Hardy-Weinberg-Gleichgewichts geprüft 
werden. Eine allgemein anerkannte Defini-
tion von Populationen im forensisch-gene-
tischen Kontext ist Gegenstand der aktuellen 
Diskussion. Daher beruht die Auswahl der 
Probanden aus pragmatischen Gründen pri-
mär auf ihrer geografischen Herkunft. Zusätz-
lich wird empfohlen, bei der biostatistischen 
Bewertung populationsgenetische Maß-
zahlen wie Fst und Θ als Korrekturen für mög-
liche Inhomogenitäten in der untersuchten 
Populationsstichprobe zu verwenden.

Schlüsselwörter
Genotyp · Forensische Genetik · Hardy- 
Weinberg-Gleichgewicht · Biostatistik ·  
Populationsgenetische Maßzahlen

Population genetics of autosomal polymorphisms 

Abstract
For the collection of population data for DNA 
polymorphisms commonly used in forensic 
genetics, a number of criteria have to be con-
sidered, including the polymorphic mark-
er and the detection method. Population fre-
quencies can be compared only if a reproduc-
ible allelic discrimination as well as a general-
ly accepted nomenclature have been estab-
lished. Genetic validation includes the proof 
of Mendelian inheritance and knowledge of 
mutation rates. Sample donors for popula-
tion studies should be selected at random, 
and the results need to be verified for the 
presence of Hardy–Weinberg equilibrium. A 
generally accepted definition of populations 

in the context of forensic applications is still 
missing and is the subject of ongoing discus-
sion. For practical reasons, the selection of 
sample donors is currently based only on the 
donors’ geographic origin. Furthermore, pop-
ulation genetic parameters such as FST and Θ 
should be used as correction factors for possi-
ble inhomogeneities in the study populations 
in the context of biostatistical evaluations.
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Untergruppen zu einer antikonservativen 
Unterschätzung von Genotyphäufigkeiten 
führen könnte, wurde weitgehend wider-
legt [21]. Darüber hinaus wurde eine Kor-
rektur durch Verwendung der populati-
onsgenetischen Maßzahlen Fst [1] bzw. Θ 
(Theta) [22] vorgeschlagen, die sich wie-
derum leicht empirisch schätzen lassen. 
Während diese Korrekturen im englisch-
amerikanischen Sprachraum generell ak-
zeptiert sind, haben sie sich im deutsch-
sprachigen Raum (noch) nicht durchge-
setzt, zumal ihre Verwendung meist nur 
zu geringen Änderungen im biostatisti-
schen Ergebnis führt. 

Als Fazit muss festgehalten werden, 
dass zur Gewinnung aussagekräftiger po-
pulationsgenetischer Daten eine mög-
lichst sorgfältige Probandenauswahl es-
senziell ist und auch durch die besten Kor-
rekturfaktoren nicht ersetzt werden kann 
[14].

Validierung populations-
genetischer Daten

Zum Nachweis der Mendel-Vererbung 
und zur Etablierung relevanter gene-
tischer Parameter wie Mutationsrate und 
Allelhäufigkeiten sollen laut ISFG min-
destens 500 Meiosen betrachtet werden 
[23, 24, 25]. Für STR-Systeme liegen die 
erwarteten Mutationsraten zwischen 0,1 
und 0,5%, wobei ein Überschuss pater-
naler gegenüber maternen Mutationser-
eignissen beobachtet wurde [3]. Die Al-
lelhäufigkeiten können aus den elterlichen 
Genotypen von Terzettenfällen (Mutter-
Kind-Putativvater) durch Auszählen ge-
schätzt werden, sofern die untersuchten 
Familien zufällig aus einer möglichst ho-
mogenen Bevölkerungsgruppe ausge-
wählt wurden. Für eine solche Stichpro-
be sollten die Voraussetzungen des Har-
dy-Weinberg-Gleichgewichts gelten, was 
wiederum mit Hilfe statistischer Tests 
zum Vergleich der beobachteten und er-
warteten Genotyphäufigkeiten überprüft 
werden kann [10]. Ein exakter Test [16] ist 
bei dieser Prüfung dem χ2-Test vorzuzie-
hen, da Letzterer v. a. beim Vorliegen sel-
tener Allele in der Stichprobe nicht valide 
sein könnte. Es muss auch beachtet wer-
den, dass ein signifikanter Überschuss von 
homozygoten Genotypen auf technischen 
Problemen im Typisierungsverfahren wie 

einer schlechten elektrophoretischen Auf-
trennung der Allele beruhen kann.

Leider gibt es in der Literatur eine Viel-
zahl populationsgenetischer Studien zu fo-
rensisch genutzten STR, die die empfoh-
lene Zahl von 500 Meiosen unterschrei-
ten, da keine ausreichende Anzahl von Fa-
milienterzetten mit gesicherter Herkunft 
zur Verfügung stand. Diese Daten sind 
mit Vorsicht zu behandeln, zumal oh-
ne hinreichende Genotypinformationen 
keine verlässliche Überprüfung des Vor-
liegens eines Hardy-Weinberg-Gleichge-
wichts möglich ist. Die Allelhäufigkeiten 
der weltweit am häufigsten in der foren-
sischen Genetik verwendeten STR-Syste-
me wurden von Huckenbeck et al. [17] aus 
publizierten Daten zusammengestellt; für 
die europäischen STR-Standardsysteme 
der forensischen Spurenkunde sind sie als 
Datenbank mit Online-Berechnung der 
Genotypfrequenzen verfügbar [8].

Ausblick

Auch wenn die aktuell eingesetzten STR-
Systeme wegen der Existenz nationaler 
Datenbanken mit den standardisierten 
DNA-Identifizierungsmustern von Straf-
tätern und biologischen Spuren nicht auf-
geklärter Straftaten auf absehbare Zeit er-
halten bleiben und weiter verwendet wer-
den müssen, werden neue Systeme auf 
der Basis von SNP („single nucleotide po-
lymorphism“) derzeit intensiv als Ergän-
zung zum vorhandenen Markerreper-
toire erforscht. Da es sich hier um dialle-
lische Systeme handelt, muss im Vergleich 
zu STR-Systemen eine wesentlich größere 
Anzahl von Markern untersucht werden, 
um die gleiche biostatistische Effizienz 
zu erzielen [12]. Die Entwicklungen kon-
zentrieren sich einerseits auf reine Diskri-
minierungs-SNP, die wie die STR-Syste-
me dem nichtkodierenden Teil des Ge-
noms entstammen [30] und für die Ana-
lyse von problematischem Spurenmateri-
al geeignet sind, andererseits auf SNP aus 
dem kodierenden Teil des Genoms, die 
die Möglichkeit zur Vorhersage der ge-
ografischen Herkunft unbekannter Spu-
renleger eröffnen sollen [28]. Erste Mul-
tiplexe stehen bereits zur Verfügung und 
unabhängig von den ggf. erforderlichen 
gesetzlichen Grundlagen für den Einsatz 
derartiger Systeme ist der Bedarf an neu-

en, forensisch validierten populationsge-
netischen Daten auch weiterhin gegeben.
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