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W pracy przedstawiono wyniki badań populacyjnych nad zróżnicowaniem fenotypowym 
w obrębie 14-tu loci typu AmpFLP i STR. DNA wyizolowano z krwi pełnej pobranej od 
dorosłych niespokrewnionych osób z terenu Polski północnej. Amplifikację analizowa­
nych fragmentów DNA przeprowadzano zarówno w pojedynczych reakcjach PCR (loci: 
D1S80, D17S5, F13B, FGA, LPL) jak i metodą kompleksowego PCR (triplexy: CTT, FFv 
i DDD.) Produkty PCR rozdzielano na natywnych i denaturujących żelach poliakrylami-
dowych i barwiono metodą srebrową. W oparciu o uzyskane częstości alleli obliczono 
wybrane parametry statystyczne (PD, PIC, PE, PM) wskazujące na wysoką przydatność 
analizowanych loci w medycynie sądowej. 

The main aim of the paper was present the results of population data on genetic variation 
at 14 VNTR loci AmpFLP and STR types. DNA was isolated from blood samples taken 
from adult unrelated individuals of North area of Poland by non-enzymatic and non-
organic method. Amplification was performed using both single PCR reaction (D1S80, 
D17S5, F13B, FGA, LPL) and multiplex PCR method (triplex: CTT, FFv, DDD). PCR 
products were separated using native and denaturate electrophoresis conditions and 
subsequent silver staining. Alleles were identified by comparing with allelic ladders. No 
deviation from the Hardy-Weinberg equilibrium were observed. Statistical parameters 
(PD, PIC, PE, PM) showed that examined systems are useful for forensic medicine. 
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Allele wysoce polimorficznych loci typu VNTR obejmujące zarówno minisateli-
tarne układy AmpFLP jak i mikrosatelitarne sekwencje repetytywne DNA typu STR 
określane metodą PCR znalazły szerokie zastosowanie w medycynie sądowej, 
zarówno w analizie śladów biologicznych jak i w dochodzeniu ojcostwa (4, 6, 14). 
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Analiza tych markerów genetycznych stanowi obecnie rutynową praktykę 
laboratoriów genetycznych Zakładów Medycyny Sądowej. Niezbędny etap 
poprzedzający ich włączenie do badań stanowi określenie częstości profili DNA 
i analiza populacyjna. 

W pracy przedstawiono wyniki badań nad zróżnicowaniem fenotypowym 
dwóch loci typu AmpFLP i dwunastu loci typu STR. Amplifikację analizowanych 
fragmentów DNA przeprowadzano zarówno w pojedynczych reakcjach jak 
i metodą kompleksowego PCR. Obliczono częstości alleli zwracając uwagę na 
rzadkie warianty fenotypowe. Oceniono przydatność analizowanych loci 
w praktyce sądowo-lekarskiej. 

MATERIAŁ I METODY 

Materiał do badań stanowił DNA wyizolowany z krwi pełnej pobranej od 
dorosłych, niespokrewnionych osób z terenu Polski północnej. Izolację DNA 
przeprowadzono metodą nieenzymatyczną (10). Stosując reakcję łańcuchową 
polimerazy określono allele 14-tu loci genowych, w tym dwóch typu AmpFLP 
(D1S80 i D17S5) oraz allele 12-tu loci typu STR (F13B, FGA, LPL, CSF1PO, 
TPOX, TH01, F13A01, FES/FPS, vWA, D13S317, D7S820, D16S539). Allele 
systemów D1S80 (n=589), D17S5 (n=310), F13B (n=426), FGA (n=474) oraz 
LPL (n=184) określono w pojedynczych reakcjach PCR. Produkty reakcji PCR 
loci: D1S80, D17S5, F13B i FGA rozdzielano w warunkach natywnych, a locus 
LPL w warunkach denaturujących, 

W 300 próbkach DNA określono allele triplexów CTT (CSF1PO, TPOX, 
TH01), FFv (F13A01, FES/FPS, vWA), w 200 próbkach allele triplexu DDD 
(D13S317, D7S820 i D16S539). Do amplifikacji analizowanych fragmentów DNA 
zastosowano komercyjne zestawy Gene Print™ STR System Multiplex f-my 
„Promega". Produkty PCR rozdzielano elektroforetycznie na poliakrylamidowych 
żelach w warunkach denaturujących (Gene Page Plus 6% f-my „Amresco"). 

Do detekcji alleli zastosowano metodę srebrową wg Allena z niewielkimi 
modyfikacjami (1). Uzyskane wyniki poddano ocenie i analizie statystycznej. 

WYNIKI I OMÓWIENIE 

Przeprowadzone badania pozwoliły na prawidłowe określenie fenotypów 
wszystkich 14-tu analizowanych loci genowych zarówno mono jak i komplekso­
wego PCR, a obliczone częstości fenotypowe były zgodne z regułą Hardy-
Weinberga. W tabeli I przedstawiono częstości alleli analizowanych loci 
genowych. 

Częstości alleli wykazane w badaniach nie odbiegały od danych innych 
populacji europejskich (11, 15, 18). Różnice w częstościach występowania 
niektórych alleli obserwowano przy porównaniu z populacjami m.in. Azji i Australii 
(7, 8, 9, 13, 19). W większości analizowanych loci genowych obserwowano także 
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rzadziej pojawiające się allele (z częstością od 0,001 do 0,003). Podobnie 
niewielką ich częstość sygnalizowano również w innych populacjach (2, 3, 5, 17, 
18, 20), w tym również w pozostałych rejonach Polski (12, 16). 

Tabela I. Częstości alleli 14 loci genowych w populacji Polski północnej. 
Table I. Allele frequencies of 14 loci in the North Poland population. 

Allele 
D1S80 
n=589 

D17S5 
n=310 

F13B 
n=426 

FGA 
n=474 

L P L 
n=184 

CSF1 
n=300 

TPOX 
n=300 

TH01 
n=300 

F13A01 
n=300 

F E S 
FPS 
n=300 

vWA 
n=300 

D13 
n=200 

D7 
n=200 

D16 
n=200 

1 -
0.051 

2 
-

0.094 

3 - 0.152 

3.2 
-

0.306 
- - - - - -

0.094 

- - - - -
4 

-
0.060 - - - - - -

0.050 - - - -
5 - 0.031 

- - - - - 0.003 0.233 - - - - -
6 - 0.003 0.083 - - - - 0.240 0.262 

- - - - -
7 

-
0.054 0.025 

-
0.003 

-
0.003 0.123 0.312 0.002 - - 0.015 

-
8 

-
0.062 0.212 - -

0.003 0.514 0.123 0.010 0.032 
-

0.141 0.135 0.010 

9 
- -

0.239 
-

0.087 0.051 0.106 0.176 - 0.006 
-

0.064 0.148 0.077 

9.3 
-

0.115 
- - - - -

0.315 - - - - - -
10 

- -
0.426 

-
0.427 0.277 0.073 0.020 - 0.304 - 0.082 0.272 0.059 

10c - 0.006 0.002 

11 - 0.054 0.011 -
0.220 0.314 0.268 - - 0.417 

-
0.359 0.222 0.304 

12 
-

0.012 0.002 
-

0.228 0.289 0.036 - - 0.198 0.002 0.234 0.157 0.291 

13 0.001 - - -
0.035 0.057 

- - -
0.038 0.002 0.075 0.043 0.212 

14 0.001 - - - - 0.006 - - - 0.003 0.119 0.043 0.008 0.044 

15 0.120 0.002 
-

0.003 

16 0.003 - - 0.002 - 0.003 - - - -
0.169 

- - -
17 - - - 0.008 - - - - - -

0.226 - - -
18 0.229 - -

0.021 
- - - - - -

0.260 
- - -

19 

20 

0.002 - - 0.084 - - - - - -
0.086 

- - -19 

20 0.034 - - 0.175 - - - - - -
0.016 

- - -
21 0.008 - - 0.157 - - - - - - - - - -
22 0.052 - - 0.207 - - - - - - - - - -
22.2 - - - 0.013 - - - - - - - - - -
23 0.012 - - 0.135 - - - - - - - - -
23.2 - - - 0.002 - - - - - - - - - -
24 0.375 - - 0.114 - - - - - - - - - -
25 0.054 - - 0.068 - - - - - - - - - -
26 0.036 - - 0.013 - - - - - - - - - -
27 0.003 - -

0.001 - - - - - - - - - -
28 0.038 - - - - - - - - - - - - -
29 0.030 - - - - - - - - - - - - -
30 0.009 - - - - - - - - - - - - -
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Ciąg dalszy tabeli I. 

31 0.079 

32 0.003 

33 0.004 

34 0.001 

35 0.003 

36 0.006 

37 0.012 

38 

39 

40 0.003 

41 0.001 

42 

43 0.001 

W oparciu o uzyskane wyniki obliczono wybrane parametry statystyczne 
charakteryzujące przydatność analizowanych loci genowych w medycynie 
sądowej: współczynnik dyskryminacji (PD), informatywność polimorficznego 
układu (PIC), siłę wykluczenia ojcostwa (PE) i prawdopodobieństwo przypadko­
wej zgodności (PM). Zestawiono je w tabeli II. 

Tabela II. Statystyczne parametry przydatności 14-tu badanych loci w medycynie 
sądowej 

Table II. Statistical parameters of the usefulness of 14 loci in forensic medicine 

Markery 
genetyczne 

Genetic 
markers 

locus 

Siła dyskryminacji 

Power of 
D iscr iminat ion 

(PD) 

Zawartość 
informacj i 

genetycznej 
Po lymorph ism 
In format ion of 

Content 
(PIC) 

Siła wyk luczen ia 
o jcostwa 

Power of 
Exc lus ion 

(PE) 

Prawdopodob ień­
s two przypadkowej 

zgodnośc i 

Match ing 
Probabi l i ty 

(PM) 
D1S80 0.932 0.770 0.576 0.068 
YNZ22 0.958 0.830 0.597 0.042 
F13B 0.866 0.660 0.466 0.134 
LPL 0.861 0.660 0.399 0.139 
FGA 0.960 0.845 0.720 0.039 
F13A01 0.905 0.732 0.554 0.095 
FES/FPS 0.849 0.640 0.399 0.139 
vWA31 0.941 0.790 0.597 0.059 
CSF1PO 0.882 0.686 0.490 0.095 
TPOX 0.827 0.596 0.403 0.173 
TH01 0.914 0.746 0.570 0.085 
D13S317 0.914 0.690 0.444 0.104 
D16S539 0.898 0.730 0.291 0.102 
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Prostota metody reakcji PCR zarówno mono - jak i kompleksowej, a także 
korzystne parametry statystyczne 14-tu analizowanych loci genowych wskazują 
na wysoką przydatność tych markerów genetycznych w medycynie sądowej 
w badaniach identyfikacyjnych i w dochodzeniu ojcostwa. 
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W pracy przedstawiono częstości alleliczne w loci VNTR: D7S21, D12S11 i D1S7 
w populacji regionu kujawsko-pomorskiego. Obserwowany rozkład częstości genotypów 
w analizowanych loci jest zgodny z rozkładem częstości genotypów wyznaczonym na 
podstawie częstości allelicznych według prawa Hardy'ego-Weinberga. Obliczone dla 
poszczególnych loci: heterozygotyczność, wskaźnik zawartości informacji polimorficznej, 
siła dyskryminacji, teoretyczna szansa wykluczenia niesłusznie pozwanego mężczyzny 
i średnia teoretyczna szansa ojcostwa wskazują na dużą przydatność analizowanych 
układów dla potrzeb medycyny sądowej. 

This paper presents the results of a population study for 3 VNTR loci: D7S21, D12S11 
and D1S7. Blood samples were obtained from healthy unrelated indMduals from the 
Pomerania-Kujawy region of Poland. DNA was extracted from blood by organie 
extraction. 5 u.g of genomie DNA was digested with Hinf I and resolved by agarose gel 
electrophoresis. Loci D7S21, D12S11 and D1S7 was analysed by Southern biot 
techniques using DNA probes: MS 3 1 , MS 43A and MS 1. Hybridization was performed 
according to the manufacturers' instructions. DNA fragment size was estimated by 
measuring their mobility relative to DNA NICE DNA Analysis Ladder using BKA 
Fingerprint v 2.1 software. DNA fragments were grouped using fixed bin methods to a 
size class (bins); the boudaries of the bins were determined by using a set of size-
standard markers. The allele distributions were in accordance with Hardy-Weinberg 
expectations. High values of heterozigosity, polymorphic Information contents, power of 
discrimination, mean exclusion chance and typical paternity index demonstrate that 
these systems are valuable tools for both paternity testing and routine forensic casework. 

Słowa kluczowe: DNA, VNTR, genetyka populacyjna. 
Key words: DNA, VNTR, population genetics. 
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