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Praca przedstawia badanie polimorfizmu locus DYS 439 w prébce populacyjnej 198
mezczyzn z obszaru Polski. W celu wiarygodnego okres$lenia wszystkich profili
skonstruowano drabine alleli sktadajgca sie z zsekwencjonowanych probek.
W analizowanej probce populacyjnej stwierdzono 6 z 7 dotychczas opisanych alleli (17,
19-23). Najczestszym allelem byt allel, 19 ktéry wystgpit w badanej populacji
z czestoscig 0,4343. Obliczony wspdtczynnik réznorodnosci dla locus DYS 439 wynosi
0,70 i jest jednym z najwyzszych z loci typu Y-STR do tej pory badanych w naszej
populacji. Analizie poddano homogenno$¢ rozktadu alleli pomiedzy populacjg polska
a innymi populacjami. Stwierdzono bardzo znamienne statystycznie réznice (p<0,0000)
pomiedzy rozktadem alleli pomigedzy populacja polskg a czterema populacjami
europejskimi (Wtochy, Portugalia, Hiszpania).

This paper describes the polymorphism of a new locus DYS439 in a Polish population
sample of 198 males. To correctly type DYS439 alleles, a sequenced allelic ladder was
constructed. In an analyzed population sample 6 of 7 alleles identified to date were found
(17, 19-23). The most frequent allele was 19 with a frequency of 0,4343. Calculated
gene diversity value for DYS439 locus is 0,70 and is one of the highest for Y-STR loci
analyzed in our population to date. Moreover a comparison of homogeneity distribution of
DYS 439 alleles between different populations was analyzed. Very significant statistical
differences (p<0.0000) were observed between our population and four European
population samples (ltaly, Portugal and Spain).
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WSTEP

Polimorficzne loci z chromosomu Y cziowieka stosowane sg od szeregu lat
w genetyce sgdowej do identyfikacji sladow biologicznych oraz dochodzenia
spornego ojcostwa (9). Szczegodlnie przydatne sg w tych przypadkach, gdy
koniecznoscig staje sie badanie mieszanych plam biologicznych w postaci np.
wymazow z drég rodnych zgwatconych. Do najczesciej stosowanych i zweryfiko-
wanych, co do ich przydatnosci w medycynie sgdowej nalezg loci DYS 19, DYS
392, DYS 390, DYS 393, DYS 385l/ll, DYS 391, DYS 389l i DYS 389ll, dla
ktorych czestosci populacyjne dostepne sg od stosunkowo niedawna
w internecie (http://ystr.charite.de). Przydatnos¢ loci Y-STR do celow identyfika-
cyjnych tak jak kazdego locus autosomalnego wybitnie zalezy miedzy innymi od
jego polimorfizmu wyrazonego np. poprzez warto$¢ wspotczynnika PIC czy
wspotczynnika réznorodnosci (D). Ze wzgledu na stosunkowo niskie sity
dyskryminacyjne do tej pory scharakteryzowanych loci, sg one amplifikowane
najczesciej w reakcjach kompleksowego PCR, opracowywanych zaréwno
w poszczegolnych laboratoriach jak i dostepnych od niedawna komercyjnie. Daje
to w efekcie stosunkowo duza, moc dyskryminacyjng co potwierdzono miedzy
innymi w praktyce podczas eliminacji potencjalnych sprawcéw przestepstw
w przypadku seryjnego gwalciciela ze Swinoujscia (4). Polimorfizm loci Y-STR
jest wyraznie nizszy od autosomoéw stad koniecznos$¢ poszukiwania takich loci,
ktore charakteryzujg sie wysoka sitg dyskryminacji, jak réowniez opracowywania
reakcji kompleksowego PCR, ktére zawierajg ich maksymalnie duzo (3).
Ostatnio Ayub i wsp. opisali 6 nowych loci typu STR obecnych na chromosomie
Y (2). Ws$rdd nich trzy (DYS437, DYS438, DYS439) charakteryzujg sie
stosunkowo wysokim poziomem polimorfizmu. Locus DYS 439 (GenBank
AC002992) wykazuje ztozony polimorfizm czteronukleotydowych jednostek
repetytywnych. Struktura sekwencji powtarzalnej dla tego locus moze zostac
zapisana nastepujgco: - (GATA), N, (GATA), N,, (GATA) N, (GATA) N,
(GATA),,_14  cho¢ istniejg co najmniej 3 rézne drogi opisywania jego polimorfi-
zmu (2,6,7). Do tej pory w locus tym zidentyfikowano 7 alleli (17-23) zawartych
w przedziale wielkosci od 236-256 pz.

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

MATERIALY | METODY

Badaniom poddano prébki materiatu biologicznego (krew i wymazy z jamy
ustnej) pochodzace od 198 niespokrewnionych mezczyzn z obszaru populacji
Polski Pétnocnej. lzolacje DNA i pomiar jego stezenia przeprowadzano
metodami uprzednio opisanymi (12).

Amplifikacje locus DYS439 prowadzono stosujgc warunki amplifikacji podane
przez Ayub wsp. (2). Produkty amplifikacji rozdzielano metodag elektroforezy
kapilarnej stosujagc automatyczny sekwenator ABI310.
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W celu skonstruowania drabiny alleli dla badanego locus sekwencjonowaniu
poddano wybrane allele réznigce sie pomiedzy sobg wielkosciami fragmentéw.
Sekewncjonowanie alleli prowadzono stosujgc zestaw BigDye Terminator cycle
sequencing kit v. 3.1 (Applied Biosystems). W niniejszej pracy zastosowano
nazewnictwo alleli przyjete przez Gonzalez-Neira i wsp. (6).

Wspotczynnik zréznicowania dla genéw (D) obliczano wg Nei (10).

WYNIKI I DYSKUSJA

Rozktad czestosci 198 alleli locus DYS 439 zaobserwowany w prébce popu-
lacyjnej z obszaru Polski przedstawia tabela |. W badaniach populacyjnych
stwierdzono, 6 z 7 do tej pory zidentyfikowanych alleli, wsrod ktérych najczesciej
wystepowat allel 19.

Tabela |I. Rozktad alleli locus DYS 439 w prébce populacyjnej z obszaru Polski
(N=198).
Table |. Distribution of DYS 439 alleles in a Polish population sample (N=198).

Allel llos¢ zaobserwowana Czestosé

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 mezczyzn obliczono
wspotczynnik réznorodnosci D, ktérego wartos¢ (D=0,70) jest nizsza od innych
trzech uprzednio badanych loci typu Y-STR (DYS385l/l1I (0.84), DYS19 (0.76),
DYS 389Il (0.72) a wyzsza od pozostatych DYS 390 (0.68), DYS 391 (0.50), DYS
3891 (0.40), DYS 392 (0.36) i DYS 393 (0.36) (13). Wysoka wartos$¢ tego
parametru pozwala tym samym uzna¢ ten locus za jeden z bardziej przydatnych
do celdw identyfikacyjnych w naszej populacji. Innymi stowy mozna powiedzie¢,
iz prawdopodobienstwo uzyskania identycznych profili w zakresie locus DYS439
dla dwoéch przypadkowych, niespokrewnionych mezczyzn wynosi ok. 30%.
Podobne, cho¢ nizsze wartosci D zaobserwowano w populacjach z pétwyspu
iberyjskiego i pétnocnych Wtoch (tabela II).

Poréwnanie homogennosci rozktadu alleli DYS439 pomiedzy prébka popula-
cyjng z Polski oraz 4 populacjami z Europy wykazato bardzo znamienne réznice
w ich rozktadzie. We wszystkich poréwnaniach zaobserwowano wartosci P
ponizej 0,0000 (tabela Il), co, zdecydowanie wskazuje na konieczno$¢ opierania
wszelkich obliczen czestosci na czestosciach zaobserwowanych we wiasnych
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Tabela Il. Poréwnanie rozktadu alleli locus DYS439 pomiedzy piecioma
populacjami europejskimi.
Table Il. Comparison of DYS439 locus alleles distribution between five
European population samples.
Wiochy 1 . Hiszpania Hiszpania
Polska (Pin—-Zach) | (T:’%r«t':fcar:l:) (Potudniowo- (Galicja)
| North-West | ' » wschodnia) Spain
Allsia Poland | ltaly (7) ‘ Narth Portugel {9) | South-east Spain (1) | Galicia (14)
Alleles f | !
N Czestosc Czegstosc 1 N Czestosé ‘ Czestosc ' N Czestos
frequency | frequency } frequency | frequency | frequency
17 1 | 0,0051 10 [o000 |0 0,0000 |0  |0,0000 [0 |0,0000
. | ! ==
18 [0 |oo0000 |0 |o0000 |2 00094 |0  |00000 |0 |o0.0000
19 86 | 0,4343 ‘ 5 0,0000 |23 0,1085 2 : 0,0263 | 13 ]0,0613
20 49 | 0,2475 43 |00382 |80 |03774 |21 |0,2763 75 |0,3538
f '
21 | 40 | 0,2020 57 f 0,4351 83 | 0,3915 40 0,5263 94 |0,4434
—— I ! —
22 | 21 0,1061 25 |0,1908 23 0,1085 10 0,1316 27 10,1274
| 23 1 0,0051 1 0,0076 |1 0,0047 2 | 0,0283 2 0,004
124 | 0 0,0000 0 0,0000 0 | 0,0000 1 0,0132 I 1 0,0000
| D* 0,7023 0,6652 0,6839 0,6282 ! 0,6610
G-statistic 78,7989 | 81,5796 | 91,5164
(P=0.0000) (P=0.0000) 65,2491 (P=0.0000) | (P=0.0000)
Chi®* 65,9063 65,4220 54,0035 (P=0,0000) 89,3125
{P=0,0000) (P=0,0000) (P=0,0000)

Legenda: * - Homogennos$¢ rozkiadu alleli pomiedzy populacjg polskg a innymi
populacjami z Europy obliczana za pomocg programu G. Carmodi'ego

Legend: Homogeneity alleles distribution between polish and other European
populations calculated with Carmody program. * - Wspodtczynnik réznorodnosci
(gene diversity)

probkach. Podobne roéznice obserwowano uprzednio poréwnujac populacje
Polski potnocnej z populacjami zachodnimi w zakresie loci DYS19 i DYS390
(12), gdzie wyraznie widoczna byla tendencja przesuniecia czestosci alleli
w kierunku tych, ktére posiadaty wiekszag ilos¢ jednostek repetytywnych. Na
koniecznos$¢ tego typu postepowania wskazywat réwniez Pascali i wsp. (11) oraz
Forster i wsp. (5).
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