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rzadki przypadek mutacji w lokus D1S8u>widocznej jako ubytek dwóch jednostek 
sekwencji repetatywnej. 
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WSTĘP 

Lokus D1S80 należy do sekwencji VNTR (variable number repeat) typu 
minisatelitarnego. Zlokalizowany jest na krótkim ramieniu pierwszego chromo
somu człowieka (6). Podstawowa 16 nukleotydowa sekwencja powtarza się 
w lokus zwykle od 14 do 41 razy, co warunkuje występowanie ok. 30 różnych 
alleli w populacji w przedziale wielkości 387-814 pz. 

Układ D1S80 należy do chętnie i często wykorzystywanych w badaniach 
ojcostwa oraz w identyfikacji śladów biologicznych z uwagi na swoistość 
gatunkową dla człowieka, łatwość amplifikacji, wysokie wskaźniki: heterozygo-
tyczności, siły dyskryminacji, szansy wyłączenia (1, 5, 10, 14, 15) oraz niski 
poziom mutacji (3, 7, 8, 11) 

' Temat opracowany w ramach prac własnych uczelni w. 502-11-465 (54). 

- jako problem etyczny: 
1. Zagrożenie dla płodu wynikające z inwazyjności techniki pobierania materiału 

do badań (w przypadku amniocentezy ryzyko powikłań wynosi około 0,5%) 
sprawia iż nie podlega dyskusji, że badań prenatalnych nie należy przepro
wadzać wyłącznie w celu ustalenia ojcostwa. Dlatego uważamy, że do czasu 
opracowania bezpiecznych dla płodu technik pobierania materiału badania te 
można wykonywać tylko wówczas, gdy do pobrania komórek płodu dochodzi 
ze wskazań medycznych, a jedynie niewielka część materiału biologicznego 
zostanie wykorzystana do ustalenia spornego ojcostwa. 

2. Zagrożenie aborcją. Wydaje się, że ten aspekt jest szczególnie trudny do 
oceny. W przedstawionym przypadku pacjentka nie brała pod uwagę aborcji 
w żadnym przypadku, niezależnie od wyniku badania. Chciała jedynie doko
nać wyboru właściwego (biologicznego) ojca dla dziecka. Należy jednak 
liczyć się z możliwością że mogą zdarzyć się przypadki, w których wykona
nie przedurodzeniowego ustalenia ojcostwa przyniesie wynik, skłaniający 
matkę do nieakceptowanego społecznie postępowania. Z drugiej jednak 
strony, w przypadku podejrzenia zajścia w ciążę w wyniku zgwałcenia kobie
ty, która oprócz tego utrzymuje dobrowolne stosunki seksualne, wykonanie 
takiego badania może ratować życie płodu poprzez rozwianie wątpliwości co 
do ojcostwa. 
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W niniejszym opracowaniu przedstawiono rzadki przypadek mutacji w ukła
dzie D1S80, gdzie różnica między allelem wyjściowym i zmutowanym przekracza 
jednąjednostkę repetatywną. 

OPIS PRZYPADKU I OMÓWIENIE 

DNA z pobranych prób krwi od pozwanego, matki i dziecka w sprawie 
o dochodzenie spornego ojcostwa (nr 36 Dl 96) izolowano stosując metodę solną 
(9). Amplifikację prowadzano przy użyciu zestawu Ampli FLP D1S80 firmy Perkin 
Elmer. Fragmenty D1S80 rozdzielano metodą wertykalnej elektroforezy w buforze 
0,5 x TBE w polakrylamidowym żelu natywnym Gene Amp ™ Detection firmy 
Perkin Elmer oraz poliakrylamidowym żelu denaturującym Gene Page Plus firmy 
Amresco. Żele barwiano metodą srebrową (2, 12, 13). Wielkość fragmentów 
oceniano w porównaniu z firmowym markerem wielkości - Allelic Ladder. 

Oznaczenia systemów MLP i SLP przeprowadzono z zastosowaniem trawienia 
restryktazą Hinf I oraz hybrydyzacji z próbami molekularnymi firmy Cellmark 
Diagnostics. Po chemiluminescencyjnej detekcji uzyskane wielkości fragmentów 
DNA obliczano w odniesieniu do wzorca Nice DNA Analysis firmy Gibco BRL. 
Zastosowano do tego celu oprogramowanie komputerowe BIO 1D firmy Vilber 
Lourmat. 

W analizie lokus D1S80 stwierdzono brak segregacji fragmentów DNA 
między matką a dzieckiem (Ryc. 1). Różnica dwu jednostek repetatywnych 
między najbliżej od siebie położonymi fragmentami dziecka i matki wskazywała 
na wyłączenie macierzyństwa. 

Dalsze badanie w tej sprawie zostało przeprowadzone w oparciu o układ 
multilokusowy: 33,15 oraz układy jednolokusowe: D7521, D12S11, D1S7, 
D5S110, D2S44i D7S22. 

Badanie MLP przy użyciu sondy molekularnej 33.15 oraz enzymu restrykcyj
nego Hinf I przedstawiono na rycinie 2, a wielkości fragmentów zmierzonych dla 
poszczególnych układów SLP podano w tabeli I. 

Analiza dziedziczenia fragmentów DNA, przeprowadzona w wysoce polimor-
ficznych regionach VNTR, wskazuje na to, że badana kobieta jest biologiczną 
matką badanego dziecka. 

Opisany przypadek mutacji w układzie D1S80 jest drugim, uzyskanym po 
przeanalizowaniu 174 spraw spornego ojcostwa, w populacji centralnej Polski. 
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Ryc. 1. Amplifikowane fragmenty układu D1S80 w sprawie 36D/96 po wybar-
wieniu srebrem: a) żel natywny PAA, b) żel denaturujący PAA. 
AL - wzorzec wielkości 
p - domniemany ojciec : 18-26 
dz -dz iecko : 18-29 
m - matka : 24-31 

Zmutowany allel sugerujący wyłączenie macierzyństwa oznaczono 
strzałką. 

Fig. 1. Amplified fragments of the locus D1S80 in paternity case 36D/96 after 
silver staining : a) native PAA gel, b) denaturing PAA gel. 
AL - allelic ladder, 
p - putative father : 18-26 
d z - c h i l d : 18-29 
m - mother : 24-31 
Mutated allele suggesting maternity exclusion is marked by arrows. 
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Ryc. 2. Badanie MLP - 33.15/Hinf I w sprawie 36D/96 
AL - wzorzec wielkości, p - domniemany ojciec, dz - dziecko, m 
matka 

Fig. 2. MLP - 33.15/Hinf I investigation in paternity case 36D/96 
AL - allelic ladder, p - putative father, dz - child, m - mother 
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Tabela I. Segregacja fragmentów DNA w sprawie 33D/96 w poszczególnych 
układach SLP. 

Table I. Segregation of DNA fragments in paternity case 33D/96 in different 
SLP systems. 

Lokus 
Locus 

Próba/enzym 
Probe/enzyme 

Wielkości fragmentów (kpz) 
Fragment sizes (kb) Lokus 

Locus 
Próba/enzym 

Probe/enzyme matka 
mother 

dziecko 
y child 

domniemany ojciec 
putative father 

D7S21 MS31/Hinf I 8.040/6.855 8.040/5.587 8.058/5.587 

D12S11 MS43A/Hinf I 8.352/5.001 8.819/5.001 8.819/5.357 

D1S7 MS1/Hinf I 8.922/1.326 8.922/7.034 9.323/7.034 

D5S110 MS621/Hinf I 4.648/3.489 5.600/4.648 5.600/4.362 

D2S44 YNH24/Hinf I 2.892/2.425 2.740/2.425 2.740/-

D7S22 G 3/Hinf I 7.200/6.990 6.990/5.547 5.547/1.689 

O fakcie, że mutacje w lokus D1S80, sugerujące fałszywe wyłączenia rodzi
cielstwa, nie są zjawiskiem odosobnionym, świadczy również inne doniesienie 
w piśmiennictwie polskim (4). 

Opracowania te, zdaniem autorów, skłaniają do zachowania szczególnej 
ostrożności przy wykorzystywaniu układu D1S80 w badaniach sądowych 
przeprowadzanych w Polsce. 
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