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Chromosom

Zellkern

Doppelstrang-

DNA

Nukleotide

Desoxyribonukleinsäure (DNA)
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• Nukleotide: Basen-, Zucker- und Phosphat-
anteil

• Zuckerphosphat-Rückgrat

• Doppelhelix-Struktur

• Wasserstoffbrückenbindungen

• Basenpaarungen (Watson-Crick):

Thymin Adenin

Guanin Cytosin

• Basenpaarungsmechanismus erlaubt 

Bildung DNA-Helix

aus Einzelstrang einen komplementären 
Einzelstrang neu aufzubauen (Replikation, 
DNA-Reparatur, PCR …)

c

c

Basenpaar

Zucker-

phosphat

Aufbau der DNA
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Aufbau der DNA
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• 3 Milliarden Basenpaare

• 22 Autosomenpaare, 2 Gonosomen

• Circa 21.000 proteincodierende Gene

• Short Tandem Repeats (STRs): 

im nicht-kodierenden Bereich
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TATA TATA TATA TATA

Person B

TATA TATA TATA

TATA TATA
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Ausprägung (Allel) 4

Allel 2

Allel 3

Allel 3

TATA TATA TATA

heterozygot

homozygot
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Mischprofil: 2 P

Kompl. Mischprofil (CH): > 2 P

Einzelprofil: 1 P



Institut für 
Rechtsmedizin Basel 
Forensische Genetik 

• Zufällige Übereinstimmung möglich

• Kein Hauptprofil (aus 1-2 Personen) ableitbar 

• Hier: mind. 4 Spurengeber
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DEPArray™ PLUS
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• Trennung von Mischspuren in Einzelspurengeber vor genetischer Analyse

• Identifizierung Spermen, Epithelzellen und Leukozyten

• Di-elektrophoretische (DEP) Kräfte fangen Zellen ein 
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Blutzellen

Epithelzellen
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Video – Selektion Einzelzelle
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• Analyse Einzelzellen (oder Zellpools von Interesse) 

• Bei allen Spurenfällen (nicht nur Sexualdelikte)

-Homogene Mischspuren (z.B. Blut-Blut)

-Komplexe Mischspuren, z.B. Mehrfachvergewaltigungen und/oder 

involvierte berechtigte Personen 

-Berechtigter vs. unberechtigter Zelltyp (Epithel vs. Spermium)

• Wenn konventionelle Methoden keine, unschlüssige oder nicht-

zufriedenstellende Ergebnisse liefern (z.B. Spermiennachweis) 

Anwendungen DEPArray 
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Ein   Experimenté

Short Tandem RepeatsDNA-Transfer
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Anklage: Person aus DB hat Mord verübt

Verteidigung: Unschuldig! 

Mischprofil, Hauptprofil 

mit Personen-Hit in DB

Waffe gefunden, 

Spurensicherung

Tod durch 

Erschiessen

Waffe nie berührt!

Waffe nie gesehen!

Short Tandem RepeatsFallszenario
Institut für 
Rechtsmedizin 
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 Quantität DNA oder DNA-Profil: kein genereller Rückschluss auf 
die Art oder Abfolge des Transfers, mit welchem das DNA-Material 
auf Spurenträger gelangte

 DNA-Transfers sind möglich

• Berechnung DNA-Transfer: Vergleichsdaten fehlen meist

• Abschätzung „Wahrscheinlichkeit“ Transfer abh. von 
Fallkonstellation, Plausibilitäten (z.B. Fehlen von DNA)

• Höhere Anzahl Transfers, desto unwahrscheinlicher

 Erwiesenen Einfluss auf den DNA-Transfer haben u.a.

• DNA-Ausgangsmenge auf Substratoberfläche

• Spurenart (z.B. Blut vs. Kontakt) und Zustand

• Beschaffenheit der Oberflächen (glatt oder porös, Materialart)

• Art, Intensität und Dauer des Kontakts zwischen Oberflächen

Short Tandem RepeatsGenereller Stand
Institut für 
Rechtsmedizin 
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KLASSISCHE & NEUE METHODEN

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik 

20



21

 2010, Italien. 13-jährige Yara

Gambirasio, Brembate di Sopra, 

vermisst Nov10

 Leiche 10 km vom Heimatort, 3 

Monate später

 Vollständiges ǁDNA-Profil an 

Unterhose - aber keine DNA 

Datenbank

 Massenscreenings

 2011 > 15 000 Männer, Family 

Search (ohne Erfolg)  

 2014 > 500 Frauen 

(Suche Mutter erfolgreich)

 Match mit Massimo Bossetti & 

Verhaftung

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik DNA-Analyse „Yesterday“



Spurensuche
an Tatort, 

Kleidung und 
Opfer

 Untersuchung von 16 

nicht-kodierenden Markern: 

STRs (Short Tandem Repeats)

zur Erstellung eines 

individualisierenden DNA-Profils

DNA Profil

• DNA-Lyse & 
Extraktion

• Polymerase Chain 
Reaction (PCR)

• Kapillarelektrophorese 
& Auswertung

STR-

System
Spur

D3S1358 15

D19S433 13/14

D2S1338 17/23

D22S104

5
8/16

D16S539 9/12

D18S51 17/19

D1S1656 11/17.3

D10S124

8
15/17

D2S441 11/16

TH01 6/7

vWA 16/17

D21S11 30/33.2

D12S391 15/17.3

D8S1179 12/13

FGA 24/25

SE33 24.2/28.2
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DNA-Analyse „Today“



 Heute «Match» mit 

Massimo Bossetti in 

Datenbank, sofern bereits 

erfasst

STR-

System
TV

D3S1358 15

D19S433 13/14

D2S1338 17/23

D22S104

5
8/16

D16S539 9/12

D18S51 17/19

D1S1656 11/17.3

D10S124

8
15/17

D2S441 11/16

TH01 6/7

vWA 16/17

D21S11 30/33.2

D12S391 15/17.3

D8S1179 12/13

FGA 24/25

SE33 24.2/28.2

Treffer in 
Datenbank

EDNAIS?ǁ

DNA-Profil
an Yaras

Unterwäsche

STR-

System
Spur

D3S1358 15

D19S433 13/14

D2S1338 17/23

D22S104

5
8/16

D16S539 9/12

D18S51 17/19

D1S1656 11/17.3

D10S124

8
15/17

D2S441 11/16

TH01 6/7

vWA 16/17

D21S11 30/33.2

D12S391 15/17.3

D8S1179 12/13

FGA 24/25

SE33 24.2/28.2

Hit-
prüfung

LaborBericht / 
Gutachten

Eidgenössisches 
DNA Informations-

System

a
Tatverdächtiger

Wem
zuzuordnen?
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DNA-Analyse „Today“



Treffer in 
Datenbank

EDNAIS?ǁ

DNA-Profil
an Yaras

Unterwäsche

Eidgenössisches 
DNA Information 

System

Wem
zuzuordnen?
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DNA-Analyse „Today“

 Wenn kein «Match» in 

DB? 

 Würde Phänotypisierung

zu Massimo Bossetti

führen?

STR-

System
TV

D3S1358

D19S433

D2S1338

D22S104

5

D16S539

D18S51

D1S1656

D10S124

8

D2S441

TH01

vWA

D21S11

D12S391

D8S1179

FGA

SE33

STR-

System
Spur

D3S1358 15

D19S433 13/14

D2S1338 17/23

D22S104

5
8/16

D16S539 9/12

D18S51 17/19

D1S1656 11/17.3

D10S124

8
15/17

D2S441 11/16

TH01 6/7

vWA 16/17

D21S11 30/33.2

D12S391 15/17.3

D8S1179 12/13

FGA 24/25

SE33 24.2/28.2

? r
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Was sollte Ihrer Meinung nach 

genetisch untersucht werden dürfen 

RichterInnen 2024

(n ~ 60)

Staatsanwälte und 

Strafverteidiger 2022 

(n ~100)

Forensik Polizei und 

DNA-Labore 2023 

(n = 85)



DNA-SEQUENZIERUNG 
ZUR PHÄNOTYPISIERUNG
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Next 
Generation 
Sequencing



PHÄNOTYPISIERUNG
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Phänotypische Marker



 «Erweiterte» DNA-Analyse von Mutationen im Genom für Gene mit 

Funktion (kodierend) 

 Hinweiswert für äusserlich sichtbare Merkmale (Phänotyp z.B. 

Augen-, Haar- und Hautfarbe)

 Analyse über z.B. NGS Plattform und Webtool (erasmusmc.nl)

 Wahrscheinlichkeits-basierte Aussage zum Phänotyp im Gutachten

Genotyp Phänotyp

vs.

Nicht-kodierende

Regionen

Kodierende 

Regionen

individualisierend Nicht 

individualisierend

Institut für 
Rechtsmedizin 
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Phänotypische SNPs Single 
Nucleotide 
Polymorphism

https://hirisplex.erasmusmc.nl/


 3 Kategorien: blau, braun und 

intermediär

 6 SNPs* 

Exkurs

 Entstehung durch «founder
effect» & positive Selektion

 Variation durch relative 
Anteile von farbigen 
Proteinen Eumelanin
(braun-schwarz) und 
Pheomelanin (rot-gelb) 

Bsp. blaue Augenfarbe (97%)**

Institut für 
Rechtsmedizin 
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*Walsh et al. 2012, https://doi.org/10.1016/j.fsigen.2011.07.009 
*Chaitanya et al., 2018, https://doi.org/10.1016/j.fsigen.2
**HIrisPlex-S Eye, Hair and Skin Colour DNA Phenotyping Webtool (erasmusmc.nl)018.04.004 

TCGACTGCACCT ~ 97%

TCGACAGCACCT ~ 95%

TCGACGGCACCT ~ 74%

Augenfarbe – „Today“



Blue: 0.42 %

Interm.: 0.22 %

Brown: 0.36 %

Blue: 0.13 %

Interm.: 0.18 %

Brown: 0.69 %

Limits

 Intermediäre Farben 

 Viel DNA notwendig

 Nur Einzelspuren 

 Prognose u.a. abhängig 
von Referenzdaten

 Objektive Farbprognosen 
vs. subjektive Farbwahr-
nehmung bei Ermittlung 

 Keine (präzise) Prognose 
bei Ausfall eines Markers

 Blaue & grüne Irisfarben 
fast nur bei Europäern

Blue: 0.97 %

Interm.: 0.02 %

Brown: 0.01 %

Institut für 
Rechtsmedizin 
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Augenfarbe – Limits

?
?a



 61 Loci für Augenfarbe, davon 50 

neue!

Simcoe et al. Genome-wide association study in almost 195,000 individuals 
identifies 50 previously unidentified genetic loci for eye color, Science 
Advances, 2021. https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abd1239.

Institut für 
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Augenfarbe – „Tomorrow“?

GWAS

Untersuchung der 
genetischen Variation des 
Genoms mit dem Ziel: 
Identifikation der Allele, 
welche gemeinsam mit einem 
äusserlichem Merkmal 
auftreten

Genom
Weite 

Assoziations-
Studien

https://www.science.org/journal/sciadv


«Korrekte» Schätzung

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik Ergebnisse der Prognose 



Blau: 0. 13

Intermediär: 0.18

Braun: 0.69

• «Höchster Wert»: nicht immer richtige Prognose!

• Gilt vor allem für «intermediäre» Farben («nicht-blau»/»nicht-braun»)

• Ähnlich subjektive Einschätzung/Wahrnehmung…

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik Blau oder Braun?



Blau: 0.13

Intermediär: 0.18

Braun: 0.69

• Ähnliche Werte ergeben nicht zwingend einen identischen 

Phänotypen! 

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik Blau oder Braun?



• Unterschiedliche Werte ergeben nicht zwingend 

unterschiedliche (wahrgenommene)  Phänotypen 

Blau: 0. 90

Intermediär: 0.07

Braun: 0.03

Blau: 0. 34

Intermediär: 0.49

Braun: 0.17

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik Blau oder intermediär?



Exkurs

 Entstehung durch «founder
effect» & positive Selektion

 Variation durch relative 
Anteile von farbigen 
Proteinen Eumelanin
(braun-schwarz) und 
Pheomelanin (rot-gelb) 

TCGACTGCACCT ~ 92%

TCGACAGCACCT ~ 83%

TCGACGGCACCT ~ 80%

TCGACCGCACCT ~ 72%

Bsp. blaue Augenfarbe** (97%) und 
rote Haarfarbe (100%), hell

Institut für 
Rechtsmedizin 
Forensische Genetik Haarfarbe

 4 Kategorien: rot, schwarz, blond & 

braun und Beurteilung des Farbtons in 

hell bzw. dunkel

 22 SNPs (bzw. deren Kombinationen)*

 Weitere in Entwicklung

*Chaitanya et al. 2018, https://doi.org/10.1016/j.fsigen.2018.04.004
**HIrisPlex-S Eye, Hair and Skin Colour DNA Phenotyping Webtool (erasmusmc.nl) 39



Limits

 Intermediäre Farben 

 Viel DNA & Einzelspuren 

 Prognose u.a. abhängig von 
Referenzdaten

 Objektive Farbprognosen vs. 
subjektive Farbwahr-
nehmung bei Ermittlung 

 Änderung im Alter, Ausfall, 
Färben

 Haardifferenzierung für 
Europäer und angrenzend 
(Middle East, West Asia)

Walsh et al 2014 Developmental validation of the HIrisPlex system: DNA-based eye and hair 
colour prediction for forensic and anthropological usage. 
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/24528593/ 

Institut für 
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Haarfarbe – Limits



*Chaitanya et al. 2018, https://doi.org/10.1016/j.fsigen.2018.04.004
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Hautfarbe

 5 Kategorien: 

 sehr blass ~ 74% 

 Blass ~ 72%

 Intermediär ~ 73% 

 Dunkel ~ 88%

 Dunkel-bis-schwarz ~ 96%

 36 SNPs 
(bzw. deren Kombinationen)*

 Weitere in Entwicklung
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Hautfarbe – Limits

Limits

 Kategorie mit der höchsten 
Wahrscheinlichkeit 
prognostiziert die Hautfarbe

 Wenn 2. Kategorie ähnlicher 
Wert, wird dieser mitbeachtet

 Veränderungen der Hautfarbe 
(Sonne, Krankheiten)

 Hellere Hauttypen lassen sich 
schlechter vorhersagen als 
dunklere

*Chaitanya et al. 2018, https://doi.org/10.1016/j.fsigen.2018.04.004



 SNPs zur Einschätzung der BGA

 Unterschiede über die Zeit und 

Wanderbewegung der Menschheit

Institut für 
Rechtsmedizin 
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Limits

 «Biased Interpretation» & 
Admixtures, 
(Voreingenommene 
Interpretation)

 Ungetestete Populationen 

 Migration & Durchmischung

 Nur kontinentale Zuordnung 
(Verogen Software)

Biogeographic Ancestry (BGA)

https://www.science.org/journal/sciadv
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Altersprognose – „Today“

Horvath`s clock: Epigenetische Uhr

 Methylierung bester Biomarker für 

biologische Altersschätzung

 Keine Veränderung der DNA 

Sequenz

 Anhängung einer Methylgruppe an 

Base Cytosin

 Methylierung beeinflusst die 

Genaktivität («An-/Ausschalter»)

 Messung des Methylierungsstatus

der DNA möglich, spiegelt die 

veränderte Genaktivität über die 

Zeit wider

 Gewebsspezifisch
M = Methylgruppe

G = Guanin
C = Cytosin
T = Thymin
A = Adenin

https://www.google.ch/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&ved=2ahUKEwjXs5TLqprgAhVS26QKHW-5DM4QjRx6BAgBEAU&url=https://www.sigmaaldrich.com/technical-documents/articles/biofiles/introduction-to-dna-methylation.html&psig=AOvVaw0od4MfoPfUFgvphknV2HLh&ust=1549103544790166


Limits

 SEHR VIEL DNA (20’000pg vs. 6pg)

 MAD: +/- 3.1 Jahre Vorhersagefehler 
(Blutproben)

 Gewebsspezifische Unterschiede

 Streut im Alter mehr, wenig Daten für 
Jüngere (<20J)

 Einfluss Methylierung u.a. durch 
Lebensweise (Krankheiten, Alkohol, 
Rauchen, Umwelt…)

 Nicht-individualisierend

Derzeit diverse Testungen zur

 Verbesserung Vorhersagegenauigkeit

 Reduktion notwendiger DNA-Mengen

 Gewebsspezifische Prognosen  

Mittlere Absolute 
Differenz
Mass, um wie weit eine 
Stichprobe im Mittel 
vom Median abweicht

Freire-Aradas et al., 2016, https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/27337627/ 
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Altersprognose – Limits
Nice to know
1 mg = 1 tausendstel g = 10−3 g
1 μg  = 1 millionstel g =  10−6 g
1 ng = 1 milliardstel g = 10−9 g
1 pg = 1 billionstel g = 10−12 g



Augenbrauen

 3 Kategorien: blond, braun und 

schwarz

 25 SNPs, Peng et al. 2019

Sommersprossen

 2 Kategorien: ja/nein

 11 SNPs, Kukla-Bartoszek et al. 

2019

Haarform

 2 Kategorien: glatt vs. nicht-

glatt

 28 SNPs, Pospiech et al. 2018

Festlegung neuer Merkmale 

Art. 2b Abs. 4 DNA-Profil-Gesetz

Ca. 70%

Ca. 75%

Ca. 65-80%

Ohrmorphologie

 7 SNPs, Adhikari

et al. 2015

Gesichtsmorphologie

 24 SNPs, Xiong

et al. 2019

Weitere Marker

 Grösse, Haarausfall…

Institut für 
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Weitere Vorhersagen? 

Seit 1. August 
2023 in Kraft



IRM BASEL
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Beauftragung Phänotypisierung

 Nach herkömmlicher DNA-Analyse ohne «Hit» und schwere 

Verbrechen 

 Abklärung Eignung Material: Blut, Sperma, Speichel, ggf. 

Kontaktspuren (31pg)

 Abklärung Erwartungen (Alter vs. Pigmentierung)

Anpassungen IRM BS

 Altersschätzung (Februar 2024 gestartet)

 Schulungen zur Interpretation Ergebnisse für AG, CH-weit 

Dauer Phänotypisierung (ohne Begutachtung)

 Laborarbeit Vorbereitung: 24h (PCRs) 

 Gerätelauf (MiSeq): 24h

 Datenanalyse (Rohdaten & Software): 3h

Institut für 
Rechtsmedizin 
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Phänotypisierung, IRM BS

Einzelspur
DNA-Menge &

Qualität
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Phänotypisierung, IRM BS

Today

 Haarfarbe 

 Augenfarbe 

 BGA

 17025 akkreditiert 

 Hautfarbe validiert

 Erfolgreiche Teilnahmen an 
Ringversuchen (CH & 
International)

Verbalisierung im Gutachten
Blaue Augenfarbe (92%): In 1 von ca. 12 Fällen mit identischen 
genetischen Ergebnissen kann eine andere Augenfarbe 
beobachtet werden

Blond bis dunkelblonde* Haarfarbe (77%): In 1 von ca. 4 Fällen 
mit identischen Ergebnissen kann eine andere Haarfarbe 
beobachtet werden (* dunkelblond/hellbraun)

NICHT INDIVIDUALISIEREND

https://www.science.org/journal/sciadv
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Take Home Message

 Das humane Genom

 Generell 

 STRs, DNA-Profile und Mischprofile

 DEPArray Plus

 Identifikation von Zelltypen 

 Auflösung von Mischspuren in Einzelspurengeber

 Phänotypisierung 

 Augen-, Haar-, und Hautfarbe

 Biogeographie und Alterschätzung

 Weitere Marker in Aussicht

 Erste Anwendungen
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Weiterbildung am IRM BS

1
Einführung / 

Biologische 

Grundlagen

3
Interpretation DNA-

Profil (I)

4
Datenbank

7
Biostatistik

8
DNA - Transfer

9
Phänotypisierung

10
DEPArray

6
Interpretation 

DNA-Profil (II) / 

Formulierung Resultate

1. Block Forensische Genetik

2
Laborprozess / 

Erstellung „Standard-

DNA-Profil“

2. Block Forensische Genetik

5
Y-Chromosom & 

mitochondriale DNA


