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Praca p rzeds taw ia badan ie po l imor f i zmu locus DYS 4 3 9 w p r ó b c e popu lacy jne j 198 
mężczyzn z obsza ru Polsk i . W celu w i a r y g o d n e g o okreś len ia wszys tk i ch profi l i 
s k o n s t r u o w a n o d rab inę alleli s k ł ada jącą s ię z z s e k w e n c j o n o w a n y c h próbek. 
W ana l i zowane j p róbce popu lacy jne j s tw ie rdzono 6 z 7 do tychczas o p i s a n y c h al lel i (17, 
1 9 - 2 3 ) . N a j c z ę s t s z y m a l le lem był al lel , 19 który wys tąp i ł w badane j populac j i 
z c z ę s t o ś c i ą 0 ,4343 . Ob l i czony wspó łczynn ik różnorodnośc i dla locus D Y S 4 3 9 wynos i 
0,70 i j es t j e d n y m z na jwyższych z loci typu Y - S T R do tej pory b a d a n y c h w nasze j 
populac j i . Ana l i z ie p o d d a n o h o m o g e n n o ś ć rozk ładu al lel i pom iędzy popu lac ją po l ską 
a innymi popu lac jami . S tw ie rdzono bardzo z n a m i e n n e s ta tys tyczn ie różn ice (p<0 ,0000) 
pom iędzy rozk ł adem allel i pom iędzy popu lac ja po l ską a c z t e r e m a popu lac jami 
eu rope jsk im i (W łochy , Por tuga l ia , H iszpan ia ) . 

Th is paper desc r i bes the p o l y m o r p h i s m of a new locus D Y S 4 3 9 in a Pol ish popu la t ion 
s a m p l e o f 198 ma les . To correct ly type D Y S 4 3 9 al le les, a s e q u e n c e d al lel ic ladder w a s 
cons t ruc ted . In an ana lyzed popu la t ion s a m p l e 6 of 7 a l le les ident i f ied to date w e r e f ound 
(17, 1 9 - 2 3 ) . The mos t f requent al le le w a s 19 wi th a f requency of 0 ,4343 . Ca lcu la ted 
g e n e d ivers i ty va lue for D Y S 4 3 9 locus is 0,70 and is one of the h ighes t for Y - S T R loci 
ana lyzed in our popu la t ion to date . Moreove r a c o m p a r i s o n of homogene i t y d is t r ibut ion of 
DYS 4 3 9 a l le les be tween di f ferent popu la t ions w a s ana lyzed . Very s ign i f icant stat is t ical 
d i f fe rences (p<0 .0000 ) w e r e obse rved be tween our popu la t ion and four E u r o p e a n 
popu la t ion s a m p l e s (Italy, Por tuga l and Spa in ) . 
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WSTĘP 

Polimorficzne loci z chromosomu Y człowieka stosowane są od szeregu lat 
w genetyce sądowej do identyfikacji śladów biologicznych oraz dochodzenia 
spornego ojcostwa (9). Szczególnie przydatne są w tych przypadkach, gdy 
koniecznością staje się badanie mieszanych plam biologicznych w postaci np. 
wymazów z dróg rodnych zgwałconych. Do najczęściej stosowanych i zweryfiko
wanych, co do ich przydatności w medycynie sądowej należą loci DYS 19, DYS 
392, DYS 390, DYS 393, DYS 385I/II, DYS 391, DYS 389I i DYS 389II, dla 
których częstości populacyjne dostępne są od stosunkowo niedawna 
w internecie (http://ystr.charite.de). Przydatność loci Y-STR do celów identyfika
cyjnych tak jak każdego locus autosomalnego wybitnie zależy między innymi od 
jego polimorfizmu wyrażonego np. poprzez wartość współczynnika PIC czy 
współczynnika różnorodności (D). Ze względu na stosunkowo niskie siły 
dyskryminacyjne do tej pory scharakteryzowanych loci, są one amplifikowane 
najczęściej w reakcjach kompleksowego PCR, opracowywanych zarówno 
w poszczególnych laboratoriach jak i dostępnych od niedawna komercyjnie. Daje 
to w efekcie stosunkowo duża, moc dyskryminacyjną co potwierdzono między 
innymi w praktyce podczas eliminacji potencjalnych sprawców przestępstw 
w przypadku seryjnego gwałciciela ze Świnoujścia (4). Polimorfizm loci Y-STR 
jest wyraźnie niższy od autosomów stąd konieczność poszukiwania takich loci, 
które charakteryzują się wysoką siłą dyskryminacji, jak również opracowywania 
reakcji kompleksowego PCR, które zawierają ich maksymalnie dużo (3). 
Ostatnio Ayub i wsp. opisali 6 nowych loci typu STR obecnych na chromosomie 
Y (2). Wśród nich trzy (DYS437, DYS438, DYS439) charakteryzują się 
stosunkowo wysokim poziomem polimorfizmu. Locus DYS 439 (GenBank 
AC002992) wykazuje złożony polimorfizm czteronukleotydowych jednostek 
repetytywnych. Struktura sekwencji powtarzalnej dla tego locus może zostać 
zapisana następująco: - (GATA) 2 N 4 (GATA) 4 N 1 4 (GATA) N 3 (GATA) N 7 

(GATA)10_14 choć istnieją co najmniej 3 różne drogi opisywania jego polimorfi
zmu (2,6,7). Do tej pory w locus tym zidentyfikowano 7 alleli (17-23) zawartych 
w przedziale wielkości od 236-256 pz. 

Niniejsza praca opisuje badanie częstości alleli locus DYS439 dla populacji 
polskiej. 

MATERIAŁY I METODY 

Badaniom poddano próbki materiału biologicznego (krew i wymazy z jamy 
ustnej) pochodzące od 198 niespokrewnionych mężczyzn z obszaru populacji 
Polski Północnej. Izolację DNA i pomiar jego stężenia przeprowadzano 
metodami uprzednio opisanymi (12). 

Amplifikację locus DYS439 prowadzono stosując warunki amplifikacji podane 
przez Ayub wsp. (2). Produkty amplifikacji rozdzielano metodą elektroforezy 
kapilarnej stosując automatyczny sekwenator ABI310. 
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W celu skonstruowania drabiny alleli dla badanego locus sekwencjonowaniu 
poddano wybrane allele różniące się pomiędzy sobą wielkościami fragmentów. 
Sekewncjonowanie alleli prowadzono stosując zestaw BigDye Terminator cycle 
sequencing kit v. 3.1 (Applied Biosystems). W niniejszej pracy zastosowano 
nazewnictwo alleli przyjęte przez Gonzalez-Neira i wsp. (6). 

Współczynnik zróżnicowania dla genów (D) obliczano wg Nei (10). 

WYNIKI I DYSKUSJA 

Rozkład częstości 198 alleli locus DYS 439 zaobserwowany w próbce popu
lacyjnej z obszaru Polski przedstawia tabela I. W badaniach populacyjnych 
stwierdzono, 6 z 7 do tej pory zidentyfikowanych alleli, wśród których najczęściej 
występował allel 19. 

Tabela I. Rozkład alleli locus DYS 439 w próbce populacyjnej z obszaru Polski 
(N=198). 

Table I. Distribution of DYS 439 alleles in a Polish population sample (N=198). 

Allel Ilość zaobserwowana Częstość 
Number Frequency 

17 1 0,0051 
18 0 0,0000 
19 86 0,4343 
20 49 0,2475 
21 40 0,2020 
22 21 0,1061 
23 1 0,0051 

Dla alleli stwierdzonych w analizowanej populacji 198 mężczyzn obliczono 
współczynnik różnorodności D, którego wartość (D=0,70) jest niższa od innych 
trzech uprzednio badanych loci typu Y-STR (DYS385I/II (0.84), DYS 19 (0.76), 
DYS 389II (0.72) a wyższa od pozostałych DYS 390 (0.68), DYS 391 (0.50), DYS 
389I (0.40), DYS 392 (0.36) i DYS 393 (0.36) (13). Wysoka wartość tego 
parametru pozwala tym samym uznać ten locus za jeden z bardziej przydatnych 
do celów identyfikacyjnych w naszej populacji. Innymi słowy można powiedzieć, 
iż prawdopodobieństwo uzyskania identycznych profili w zakresie locus DYS439 
dla dwóch przypadkowych, niespokrewnionych mężczyzn wynosi ok. 30%. 
Podobne, choć niższe wartości D zaobserwowano w populacjach z półwyspu 
iberyjskiego i północnych Włoch (tabela II). 

Porównanie homogenności rozkładu alleli DYS439 pomiędzy próbką popula
cyjną z Polski oraz 4 populacjami z Europy wykazało bardzo znamienne różnice 
w ich rozkładzie. We wszystkich porównaniach zaobserwowano wartości P 
poniżej 0,0000 (tabela II), co, zdecydowanie wskazuje na konieczność opierania 
wszelkich obliczeń częstości na częstościach zaobserwowanych we własnych 

http://ystr.charite.de
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Tabela II. Porównanie rozkładu alleli locus DYS439 pomiędzy pięcioma 
populacjami europejskimi. 

Table II. Comparison of DYS439 locus alleles distribution between five 
European population samples. 

Legenda: * - Homogenność rozkładu alleli pomiędzy populacją polską a innymi 
populacjami z Europy obliczana za pomocą programu G. Carmodi'ego 
Legend: Homogeneity alleles distribution between polish and other European 
populations calculated with Carmody program. # - Współczynnik różnorodności 
(gene diversity) 

próbkach. Podobne różnice obserwowano uprzednio porównując populację 
Polski północnej z populacjami zachodnimi w zakresie loci DYS19 i DYS390 
(12), gdzie wyraźnie widoczna była tendencja przesunięcia częstości alleli 
w kierunku tych, które posiadały większą ilość jednostek repetytywnych. Na 
konieczność tego typu postępowania wskazywał również Pascali i wsp. (11) oraz 
Forster i wsp. (5). 
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