Arch Med Sadowej Kryminol 2022; vol. 72 (4): 200-210 DOI: 10.4467/16891716AMSIK.22.022.17622

\CANED,O

soqmsp%L

- archiwum medycyny sadowej i kryminologii
&

RIMINGD®

S}

Praca oryginalna
Original paper

Agnieszka Gotaszewska, Matgorzata Skawroriska, Anna Niemcunowicz-Janica, Witold Pepiriski

Dane populacyjne dla markeréw zestawu Yfiler Plus
w populacji Polski pétnocno-wschodniej

Y-STR data of the Yfiler Plus panel in population
of north-eastern Poland

Zaktad Medycyny Sadowej, Wydziat Lekarski, Uniwersytet Medyczny w Biatymstoku, Polska
Department of Forensic Medicine, Faculty of Medicine, Medical University of Bialystok, Poland

Streszczenie

Wykorzystanie nowych mozliwoéci o wysokiej rozdzielczoéci i identyfikacji sadowej w zakresie badan populacji, ofe-
rowanych przez nowe metody multipleksowe (jak Yfiler Plus), ma kluczowe znaczenie w sprawach genetyczno-sado-
wych. Opracowanie baz danych z czestoscig haplotypow jest niezbedne do pelnego wykorzystania nowych mozliwosci
w zakresie oznaczania chromosomu Y. Cel pracy: Opracowanie bazy haplotypow zestawu Yfiler Plus dla préby popu-
lacyjnej 534 mezczyzn z Polski pétnocno-wschodniej oraz obliczenie parametréw przydatnosci w badaniach genetycz-
no-sagdowych. Materialy i metody: Badanie przeprowadzono na prébie populacyjnej 534 niespokrewnionych mez-
czyzn z obszaru Polski pétnocno-wschodniej z uzyciem panelu Yfiler Plus obejmujacego 27 markeréw zlokalizowanych
na chromosomie Y. Wyniki: Cztery haplotypy pojawily si¢ dwukrotnie. Zdolno§¢ dyskryminacyjna (DC) catego
zestawu wyniosta 0,9925. Najwyzsza warto$¢ zréznicowania genowego (GD) obliczono dla DYS518 (0,86) nalezacego
do markeréw szybkomutujgcych, za$ najnizszg GD dla DYS392 (0,42). Wnioski: Wyniki wskazujg na konieczno$¢
prowadzenia dalszych badan i obserwacji zmian, zaréwno w réznych regionach Polski, jak i w calej Europie.
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Abstract

The use of new high-resolution and forensic identification capabilities for population studies offered by new multiplex
methods (such as Yfiler Plus) is crucial in forensic genetics cases. The development of haplotype frequency databases is
essential to take full advantage of the new Y chromosome determination capabilities. Purpose: Development of the
haplotype database of the Yfiler Plus kit for a population-based sample of 534 males from northeastern Poland and
calculation of suitability parameters for forensic genetics studies. Materials and methods: The study was conducted on
a population sample of 534 unrelated males from the area of northeastern Poland using the Yfiler Plus panel of 27
markers located on the Y chromosome. Results: Four haplotypes appeared twice. The Discrimination Capacity (DC)
of the entire set was 0.9925. The highest Gene Diversity (GD) value was calculated for DYS518 (0.86) belonging to the
fast-mutation markers, while the lowest GD was calculated for DYS392 (0.42). Conclusions: The results indicate the

need for further research and observation of changes, both in different regions of Poland and across Europe.

Key words: population studies, northeastern Poland, Yfiler Plus

1. Wstep

Tempo rozwoju genetyki molekularnej w ostat-
nich 30 latach pozwolilo na poszerzenie badan
genetycznych w medycynie sadowej poprzez wyko-
rzystanie markeréw STR (krotkich powtdrzen tan-
demowych) chromosomu Y [1,2]. Nierekombino-
wany region ludzkiego chromosomu Y - NRY
(Nonrecombinant Region of the human Y chromoso-
me) jest fragmentem genomu przekazywanym z po-
kolenia na pokolenie w postaci haplotypéw iden-
tycznych (z wyjatkiem mutacji) dla wszystkich
krewnych w linii meskiej. Z uwagi na to, ze NRY
zajmuje az 95% chromosomu Y [3], literatura na-
ukowa opisuje go w sposéb uproszczony jako ,,chro-
mosom Y, co zastosowano i w naszym opracowa-
niu. Chromosom Y jest przekazywany w linii
meskiej, przez co sila dyskryminacji jego markeréw
jest ograniczona. Z drugiej strony, krétkie powtorze-
nia tandemowe na chromosomie Y (Y-STR) w tym
regionie zyskujg na znaczeniu w ustalaniu pokre-
wienstwa, identyfikacji 0os6b zaginionych, wniosko-
waniu o historii populacji, a takze do odkrywania
powiazan genealogicznych [4,5]. Dodatkowo, bada-
nia Y-STR pomagaja w identyfikacji mezczyzn czyn-
nie zaangazowanych w przypadki napasci o charak-
terze seksualnym. W danym przykladzie zawartoscia
probek mieszanych jest, obok materialu meskiego,
DNA kobiety. Markery Y-STR moga postuzy¢ w tym
przypadku do identyfikacji meskiego sprawcy lub
sprawcow [6,7]. Mutacje w obrebie loci znajdujacych
sie w chromosomie Y wystepuja typowo z czestoscia

1. Introduction

With the pace of development of molecular
genetics in the last 30 years, forensic genetic studies
have been expanded through the use of STR (short
tandem repeat) markers of the Y chromosome [1,2].
Nonrecombinant region of the human Y chromo-
some (NRY) is a fragment of the genome passed
down from generation to generation in the form of
haplotypes which are identical (except for muta-
tions) for all relatives in the male line. Given that
NRY occupies as much as 95% of the Y chromosome
[3], the scientific literature describes it in a simpli-
fied way as the ,,)Y chromosome,” which has also been
applied in the present study. The Y chromosome is
passed down in the male line, making the discrimi-
natory power of its markers limited. On the other
hand, short tandem repeats on the Y chromosome
(Y-STR) in this region are gaining importance in
establishing kinship, identifying missing persons,
inferring population history, and discovering genea-
logical connections [4,5]. In addition, Y-STR testing
helps identify men actively involved in sexual assault
cases. The mixed samples in the given example, in
addition to the male material contain the female
DNA. Y-STR markers may serve in this case for
identification of a male offender or offenders [6,7].
Mutations within loci present in the Y chromosome
typically occur at an average frequency of 2x107 per
generation [8]. New rapidly mutating (RM) markers
have also been identified and are of higher mutation
frequency than in the baseline of Y-STR markers.
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$rednio 2x10”° na pokolenie [8]. Zostaly odkryte
takze nowe markery szybkomutujace RM (Rapidly
Mutating), ktorych czestos¢ mutacji przewyzsza
podstawowa lini¢ markeréw Y-STR. Analiza RM
Y-STR wskazuje na zwiekszong site dyskryminacyj-
na wystepujaca nie tylko pomiedzy osobnikami nie-
spokrewnionymi, ale takze miedzy mezczyznami
z tej samej linii [4,6,9]. Daje to mozliwos¢ (w pew-
nych przypadkach) réznicowania w zakresie pokre-
wienstwa pierwszego stopnia [6,9,10].

Zastosowanie markeréw Y-STR w sprawach $led-
czych wykazaly ich mozliwosci i pomoglty w rozwia-
zaniu niejednego $ledztwa. Spowodowalo to po-
wszechne wykorzystywanie Y-STR w laboratoriach
genetyki sadowej [11]. Na szczegolna uwage zastu-
guje obszar poinocnowschodniej Polski, ze wzgledu
na brak dostepnych danych referencyjnych tej czesci
populacji dla rozszerzonej liczby 27 loci [yhrd.org].
Dotychczasowo prowadzone w Polsce badania
z wykorzystaniem markeréw Y-STR wykazuja ich
skuteczno$¢, jednak oczywistym jest potrzeba two-
rzenia wigkszej bazy danych haplotypéw Y-STR,
w szczegdlnosci dla paneli poszerzonych jak np.
Yfiler Plus PCR Amplification Kit (Thermo Fisher
Scientific) [11]. Pelna kombinacja 27 markeréw
Y-STR zawarta w zestawie Yfiler Plus nie zostala
jeszcze wszechstronnie przetestowana na populacji
pdtnocno-wschodniej Polski ani nie przeprowadzo-
no dotychczas badan z uzyciem takiej liczby marke-
réw w pojedynczym zestawie dla tak obszernej
grupy badawczej w tej czesci regionu. Dzieki zwiek-
szonej liczbie uwzglednionych markeréw i dodaniu
siedmiu loci szybkomutujacych w zestawie Yfiler Plus,
oczekuje sie, ze ten multipleks moze znacznie zwiek-
szy¢ zdolno$¢ dyskryminacji w populacji pétnocno-
-wschodniej Polski.

Niewatpliwie istnieje potrzeba powigkszenia
bazy danych o haplotypy Y-STR, biorac pod uwage
wzrastajagce po pandemii COVID-19 statystyki
gwaltéw w Polsce. Lacznie w roku 2021 w kategorii
zgwalcenia zanotowano 1081 przestepstw stwier-
dzonych (przestepstwo, w ktérym potwierdzono
zaistnienie czynu zabronionego), z czego 955 to
przestepstwa wykryte (przestepstwo stwierdzone,
w ktorym ustalono przynajmniej jednego podejrza-
nego), co daje 88% wykrycia (wskaznik wykrywal-
nosci przestepstw). Dane pochodza ze statystyk pro-
wadzonych przez policje w Polsce [12].

RM Y-STR analysis indicates increased discrimina-
tory power not only between unrelated individuals,
but also between males of the same lineage [4,6,9]. It
gives the possibility (in some cases) of differentia-
tion in terms of first-degree kinship [6,9,10].

Application of Y-STR markers in investigation
cases proved their capabilities and helped solve
numerous cases. This has led to the widespread use
of Y-STR in laboratories of forensic genetics [11].
The area of northeastern Poland deserves special
attention due to the lack of available reference data
for this part of the population for an expanded num-
ber of 27 loci [yhrd.org]. To date, studies conducted
in Poland with the use of Y-STR markers demon-
strate their efficacy, however, it is clear that there is a
need to create a larger database of Y-STR haplotypes,
especially for expanded panels, e.g. Yfiler Plus PCR
Amplification Kit (Thermo Fisher Scientific) [11].
The complete combination of 27 Y-STR markers
included in the Yfiler Plus kit has not been up to now
comprehensively tested on the population of north-
eastern Poland. Owing to the increased number of
markers included and the addition of seven rapidly
mutating loci in the Yfiler Plus kit it is expected that
this multiplex can significantly increase the discrim-
inatory power in the population of northeastern
Poland.

Undoubtedly, there is a need to expand the data-
base to include Y-STR haplotypes, given the increas-
ing rape statistics in Poland after the COVID-19
pandemic. A total of 1,081 ascertained crimes (in
which a criminal act has been confirmed) were
recorded in the category of rape in 2021, of which
955 were detected crimes (an ascertained crime in
which at least one suspect is identified), resulting in
an 88% detection rate (crime detection indicator).
The data is derived from statistics kept by the Police
in Poland [12].
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2. Cel

Celem badania jest opracowanie populacyjnej
bazy danych w zakresie 27 loci Y-STR zestawu Yfiler
Plus dla préby populacyjnej 534 mezczyzn z Polski
pdtnocno-wschodniej oraz ocena parametréw przy-
datnosci w badaniach genetyczno-sadowych.
Uzyskane dane moga przyczynic si¢ do zbudowania
kompleksowe]j referencyjnej bazy danych haploty-
péw Y-STR dla populacji Polski oraz postuza do po-
réwnania populacji poéinocno-wschodniej czesci
Polski z innymi populacjami, ktére zostaly wczesniej
oznaczone za pomocg tego samego zestawu mar-
kerow.

3. Materiaty i metody

Yfiler Plus PCR Amplification Kit jest multiplek-
sowym zestawem opartym na sze$ciokolorowej de-
tekcji, zaprojektowanym w celu optymalnej wydaj-
nosci, a takze by w krétszym czasie uzyskac¢ dokladne
wyniki dla wymagajacych prébek. W jego sktad
wchodzi 27 markeréw Y-STR (17 markeréw Amp-
FISTR Yfiler oraz 10 dodatkowych), w tym 7 marke-
réw szybkomutujacych z czestoscig powyzej 1x1072.
Markery te majg za zadanie pomo6c w poprawieniu
rozdzielczodci linii ojcowskiej, w tym rozréznieniu
blisko spokrewnionych mezczyzn. Zestaw Yfiler Plus
jest zatwierdzony przez Krajowy Indeks Danych
DNA USA - NDIS (National DNA Index System).

Wymazy nablonka policzkéw lub probki krwi
zasuszonej na bibule uzyskano anonimowo od 534
niespokrewnionych ochotnikéw zamieszkujacych
poinocno-wschodni region Polski, wraz z informa-
cja o miejscu urodzenia i pochodzeniu etnicznym
dawcy. Podpisane $wiadome zgody uzyskano od
wszystkich uczestnikéw. Badanie to bylo zgodne
z protokolem zatwierdzonym przez Komisje Bio-
etyczng UMB (Ref: APK.002.40.2021). Ekstrakcje
genomowego DNA przeprowadzono przy uzyciu
GeneMATRIX Bio-Trace DNA Purification Kit
(EURx) zgodnie z instrukcjg producenta. Ekstrakty
DNA oznaczano ilosciowo metodg PCR w czasie
rzeczywistym przy uzyciu zestawu Quantifiler
Human DNA Quantification Kit i termocyklera
7500 Real Time PCR System (Applied Biosystems)
zgodnie z instrukcja producenta. Zastosowano wa-
runki PCR zgodnie z protokolem zalecanym przez
producenta zestawu Yfiler Plus w aparacie GeneAmp
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2. Aim

The aim of the present study is to provide with
a dataset within the range of 27 Y-STR loci of the
Yfiler Plus kit for a population sample of 534 males
from northeastern Poland and evaluation of the
parameters of usefulness in genetic and forensic
studies. The data obtained may contribute to the
construction of a comprehensive reference database
of Y-STR haplotypes for the Polish population, and
will be used to compare the northeastern Polish
population with other populations that have been
previously identified using the same set of markers.

3. Material and methods

Yfiler Plus PCR Amplification Kit is a multiplex
set based on six-color detection designed for opti-
mal efficiency and also in order to obtain accurate
results for challenging samples in a shorter period of
time. It includes 27 Y-STR markers (17 AmpFISTR
Yfiler markers and 10 additional ones), of which
seven are rapidly mutating markers with frequency
above 1x107? These markers are designed to help
improve paternal line resolution, including differen-
tiation of closely related males. Yfiler Plus kit is
approved by the US National DNA Index System
(NDIS).

Buccal epithelial swabs or dried blood samples
on blotting paper were obtained anonymously from
534 unrelated volunteers residing in the northeast-
ern region of Poland, along with the information on
the donor’s place of birth and ethnicity. Signed
informed consents were obtained from all partici-
pants. The present study followed a protocol
approved by the Bioethics Committee of the MUB
(Ref: APK.002.5.2020). Genomic DNA extraction
was performed with the GeneMATRIX Bio-Trace
DNA Purification Kit (EURx) according to the man-
ufacturer’s guidelines. DNA extracts were deter-
mined quantitatively by real-time PCR method
using the Quantifiler Human DNA Quantification
Kit and the 7500 Real Time PCR System thermocy-
cler (Applied Biosystems) according to the manufac-
turer’s guidelines. PCR conditions were used accord-
ing to the protocol recommended by the
manufacturer of the Yfiler Plus kit in a GeneAmp
PCR System 9700 unit (Applied Biosystems). Ampli-
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PCR System 9700 (Applied Biosystems). Amplifika-
cje przeprowadzono w 29 cyklach PCR. Wszystkie
testy przeprowadzono w obecnosci kontroli pozy-
tywnej (DNA Control 007) i kontroli negatywnej
(test odczynnikowy). Elektroforeze kapilarng i geno-
typowanie przeprowadzono w sekwenatorze Genetic
Analyzer 3500 (Applied Biosystems) przy uzyciu
oprogramowania GeneMapper® ID-X v.1.5 w opar-
ciu o standard wielkosci GS600-LIZ v.2.

Analize statystyczna, oparta na 534 wygenerowa-
nych profilach, przeprowadzono przy uzyciu pro-
gramu STRAF 2.1.5: STR Analysis for Forensics [13].
Czestosci alleli DYF387S1, DYS385 i DYS389 obli-
czono metoda bezposredniego zliczania. Czestosci
haplotypéw obliczono poprzez bezposrednie zlicza-
nie. Okreslono liczbe singletondw, czyli haplotypéw
zaobserwowanych tylko raz w badanej probie. Zdol-
nos¢ do dyskryminacji DC (Discrimination Capaci-
ty) obliczono jako liczbe réznych haplotypéw po-
dzielong przez calkowitg liczbe probek (pomijajac
wielokrotnos¢ powtarzalnych haplotypéw). Prawdo-
podobienstwo zgodnosci haplotypu HMP (Haplo-
type Match Probability) wyliczono ze wzoru

HMP = Zpl?

gdzie p, to czesto$¢ haplotypu [14]. Zréznicowanie
genowe GD (Gene Diversity) w markerach dwualle-
licznych DYF387S1, DYS385 i DYS389 zostato wyli-
czone bezposrednio, korzystajac ze wzoru

6p = () (1 - i{pm)

gdzie N i p, to odpowiednio liczebno$¢ prébki i cze-

sto$¢ alleli. Obliczenia zawartosci informacji o poli-

morfizmie PIC (Polymorphism Information Content)
n-1

oparto na wzorze,
n n
PIC=1-) p?=> > 2ip}
i=1 i=1 j=i+1 ’
gdzie p,i p; to czestosci alleli. Obliczenia prawdopo-

dobienstwa przypadkowej zgodnosci MP (Match
Probability) oparto na wzorze

MP=) (G,

gdzie G, jest czesto$cig wystepowania genotypu i
w danym locus w populacji. Sita dyskryminacji

fication was performed in 29 PCR cycles. All tests
were conducted in the presence of a positive control
(DNA Control 007) and a negative control (reagent
test). Capillary electrophoresis and genotyping were
performed on the Genetic Analyzer 3500 sequencer
(Applied Biosystems) using GeneMapper® ID-X
v.1.5 software based on the GS600-LIZ v.2 size stan-
dard.

Statistical analysis based on 534 generated pro-
files was conducted with the use of STRAF 2.1.5:
STR Analysis for Forensics [13]. Haplotype frequen-
cies and DYF387S1, DYS385 and DYS389 allele fre-
quencies were calculated using the direct counting
method. The number of singletons, that is, haplo-
types observed only once in the sample, was deter-
mined. Discrimination capacity (DC) was calculated
as the number of different haplotypes divided by the
total number of samples (ignoring multiple repeat
haplotypes). Haplotype match probability (HMP)
was calculated from the formula

HMP = zpf

where p, is the frequency of the haplotype [14]. Gene
diversity (GD) in diallelic markers DYF387S1,
DYS385 and DYS389 was calculated directly using
the formula

GD = (%) (1 —z(pi)Z’))

where N and p, are sample size and allele frequency,
respectively. Calculations of polymorphism infor-
mation content (PIC) were based on the formula

n n—-1 n
PIC=1—ZPi2—Z Z 2p} v}
i=1 ’

=1 j=i+1

where p and p,are allele frequencies. Calculations of
match probability (MP) were based on the formula,

MP = (6

where G, is frequency of genotype in a given locus
within the population. Power of discrimination (PD)
results from the formula PD = 1 - MP. Evaluation of
genetic distance between populations based on Rst
coeflicient calculations was performed using analy-
sis of molecular variance (AMOVA). Statistical sig-
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PD (Power Of Discrimination) wynika ze wzoru
PD = 1 - MP. Ocena dystansu genetycznego pomie-
dzy populacjami w oparciu o obliczenia wspétczyn-
nika Rst zostala wykonana z zastosowaniem analizy
wariancji molekularnej (AMOVA). Istotno$¢ staty-
styczng sprawdzono na podstawie 10000 permutacji.
Analizag skalowania wielowymiarowego (MDS)
postuzono si¢ w celu graficznego przedstawienia
dystanséw genetycznych migdzy wybranymi popu-
lacjami na podstawie zréznicowania rozkladéw
haplotypéw Y-STR. Na potrzeby obu analiz postugi-
wano sie narzedziami udost¢pnionymi poprzez
strone internetowg bazy YHRD (https://yhrd.org/,
dostep 07.03.2023 r.).

4. Wyniki

Czestosci alleli markerow Yfiler Plus przedsta-
wiono w Materiale uzupelniajagcym. Wyniki analiz
statystycznych opisanych w tych rozdziale przedsta-
wiono w Tabeli I. W badanej prébie populacyjne;j,
wsrod 534 przeanalizowanych haplotypdw ujawnio-
no 526 singletonéw (98,5%). Cztery haplotypy poja-
wily si¢ dwukrotnie. Ten wysoki odsetek unikalnych
haplotypéw wplywa korzystnie na wysoko$¢ para-
metréow przydatno$ci w badaniach genetyczno-sa-
dowych w badanej populacji Polski (HMP = 0,002,
DC = 0,9925). Najwigksza liczba alleli przypadajaca
na marker (15) wystapila w locus DYS481, natomiast
najmniejsza (4) w locus DYS391, co potwierdza
wczesniejsze obserwacje zanotowane w ogdélnoswia-
towym badaniu réznorodnosci haplotypéw chro-
mosomu Y [15]. Wartosci zréznicowania genowego
(GD) przekraczaja 0,5 dla wigkszosci markerow
oprocz DYS392, DYS393, DYS437 i DYS448, gdzie
GD zawieralo si¢ miedzy 0,420 a 0,481. GD przekra-
cza 0,6 dla 19 markeréw (70,1%), a nawet 0,7 dla 13
markeréw (48,1%). Warto zauwazy¢, ze w trzech
(DYS449, DYS518 i DYS627) spoérod siedmiu mar-
keréw szybkomutujacych, GD przekracza 0,84, za$
w pozostalych 0,76. Najwyzsza warto$¢ GD obliczo-
no dla DYS518 (0,86) nalezagcym do grupy RM, za$
najnizsza (0,42) dla DYS392 (Tabela I). Nalezy za-
znaczy¢, ze przy poréwnywaniu wartosci GD z ze-
stawu Yfiler Plus, celowo zostaly pominiete trzy
markery wielokopijne (DYF387Sla/b, DYS385a/b
oraz DYS389 11 II). Warto$¢ PIC zawierata sie w za-
kresie od 0,389 (DYS518, RM) do 0,841 (DYS393).

Arch Med Sadowej Kryminol 2022; vol. 72 (4): 200-210

nificance was checked based on 10000 permutations.
Multidimensional scaling analysis (MDS) was used
to graphically represent the genetic distances between
selected populations based on the variation of Y-STR
haplotype distributions. For both analyses, tools
provided through the YHRD database website were
used (https://yhrd.org/, access on 07.03.2023).

4. Results

The allele frequencies of the Yfiler Plus markers
are shown in the Supplementary Material. The
results of the statistical analyses described in this
chapter are shown in Table I. In the studied popula-
tion sample, among the 534 haplotypes analyzed,
526 singletons (98.5%) were revealed. Four haplo-
types appeared twice. This high percentage of unique
haplotypes positively influences the amount of
parameters of usefulness in genetic and forensic
studies in the Polish population studied (HMP =
0.002, DC = 0.9925). The highest number of alleles
per marker (15) occurred in the DYS481 locus, while
the lowest number (4) occurred in the DYS391 locus,
which confirms previous observations noted in
a worldwide survey of Y chromosome haplotype
diversity [15]. Gene diversity (GD) values exceeded
0.5 for most markers except DYS392, DYS393,
DYS437 and DYS448, where GD ranged between
0.420 and 0.481. GD exceeded 0.6 for 19 markers
(70.1%), and even 0.7 for 13 markers (48.1%). It is
worth noting that in three (DYS449, DYS518 and
DYS627) out of seven rapidly mutating markers, GD
exceeded 0.84, while for the others 0.76. The highest
GD value was calculated for DYS518 (086) belong-
ing to the RM group, whereas the lowest (0.42) for
DYS392 (Table I). It should be noted that when com-
paring GD values from the Yfiler Plus kit, three
multi-copy markers (DYF387S1a/b, DYS385a/b, and
DYS389 I, IT) were deliberately omitted. The value of
PIC ranged from 0.389 (DYS518, RM) to 0.841
(DYS393).
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Pi$miennictwo z danymi uzyskanymi w poszuki-
waniu zmiennosci populacyjnej regionéw Polski nie
dostarcza dowoddw wystepowania statystycznie
istotnych réznic migdzy nimi. Oznacza to, ze obecna
populacja Polski jest homogenna w zakresie rozkla-
déw haplotypéw Y-STR [16].

The literature containing data obtained in the
search for population variation in the regions of
Poland fails to provide evidence for statistically sig-
nificant differences between them. This means that
the current Polish population is homogeneous in
terms of Y-STR haplotype distributions [16].

Tabela I. Parametry biostatystyczne loci zestawu Yfiler Plus dla préby populacyjnej 534 mezczyzn z Polski

pétnocno-wschodniej

Table I. Biostatistical parameters of the Yfiler Plus loci for a population sample of 534 males from northeastern

Poland

locus Nall GD PIC MP PD

DYF387S1* 9 0,781 0,766 0,220 0,780
DYS19 6 0,744 0,699 0,257 0,743
DYS385 13 0,778 0,772 0,223 0,777
DYS389 8 0,633 0,568 0,368 0,632
DYS390 7 0,675 0,623 0,327 0,673
DYS391 4 0,546 0,442 0,456 0,544
DYS392 9 0,420 0,393 0,581 0,419
DYS393 6 0,425 0,389 0,576 0,424
DYS437 5 0,456 0,403 0,545 0,455
DYS438 7 0,611 0,546 0,390 0,610
DYS439 7 0,700 0,646 0,302 0,698
DYS448 8 0,481 0,435 0,520 0,480
DYS449* 12 0,841 0,820 0,161 0,839
DYS456 8 0,747 0,705 0,254 0,746
DYS458 11 0,736 0,687 0,266 0,734
DYS460 6 0,572 0,507 0,429 0,571
DYS481 15 0,843 0,823 0,158 0,842
DYS518* 13 0,859 0,841 0,143 0,857
DYS533 6 0,545 0,494 0,456 0,544
DYS570* 11 0,784 0,749 0,218 0,782
DYS576* 12 0,764 0,729 0,238 0,762
DYS627 13 0,845 0,826 0,157 0,843
DYS635 7 0,599 0,565 0,402 0,598
YGATAH4 5 0,633 0,570 0,369 0,631

Legenda: Nall — liczba obserwowanych alleli w markerze, GD (Gene Diversity) — wspétczynnik zréznicowania genowe-

go/haplotypowego, PIC (Polymorphism Information Content) — wskaZnik informacji o polimorfizmie, MP (Match Probabi-
lity) — prawdopodobieristwo dopasowania, PD (Power Of Discrimination) — sita dyskryminacji.

* markery RM (szybkomutujace)
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Miarg zréznicowania miedzy populacjami oraz
ich wzajemnych powigzan filogenetycznych jest dy-
stans genetyczny. Wskaznik Rst jest parametrem
dystanséw genetycznych miedzy parami populacji,
ktéry uwzglednia réznice wystepujace w wielkosci
(liczbie powtdrzen) alleli mikrosatelitarnych. W celu
zbadania powigzan genetycznych rozkltadéw haplo-
typoéw Y-STR miedzy badang populacja a wybrany-
mi populacjami europejskimi wykonano analize
skalowania wielowymiarowego na podstawie dy-
stanséw genetycznych Rst. Jak przedstawiono na
Rycinie 1, mieszkancy Irlandii [17], Hiszpanii [18],
Holandii [19], Wielkiej Brytanii [20], Wtoch [9,21],
oraz zgrupowani w Klaster 1 mieszkancy Belgii
[15,22], Austrii [23,24] i Szwajcarii [25], znajdujg sie
w znacznej odlegloéci genetycznej od populacji pol-
skiej. W blizszej odleglosci znajdujg si¢ populacje

Arch Med Sadowej Kryminol 2022; vol. 72 (4): 200-210

A measure of the differentiation between popula-
tions and their phylogenetic interrelationships is
genetic distance. The Rst coeflicient is a parameter of
genetic distances between pairs of populations that
accounts for differences that occur in the size (num-
ber of repeats) of microsatellite alleles. In order to
examine the genetic associations of Y-STR haplotype
distributions between the population under study
and selected European populations, a multidimen-
sional scaling analysis was performed based on Rst
genetic distances. As shown in Figure 1, residents of
Ireland [17], Spain [18], the Netherlands [19], the
United Kingdom [20], Italy [9,21], and, grouped into
Cluster 1, residents of Belgium [15,22], Austria
[23,24] and Switzerland [25], are at a considerable
genetic distance from the Polish population. Popula-
tions of Serbia [26], Croatia [27], Germany [28],
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Rycina 1. Wykres skalowania wielowymiarowego (MDS) populacji polskiej i 17 innych populacji
referencyjnych na podstawie odlegtosci R,..

Figure 1. Multi-dimensional scaling (MDS) plot of the Polish population and 17 other reference

populations based on R, distances
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Serbii [26], Chorwacji [27], Niemiec [28], Danii
[29], Wegier [30], Stowenii [31] oraz Rosyjskiej Fe-
deracji [32,33]. Natomiast Grenlandia [34] jest
umieszczona daleko poza bliski obreb reszty przed-
stawionych na wykresie MDS populacji, wyraznie
wyrdzniajac si¢ na tle pozostalych grup. Najblizej
populacji polskiej znajduje si¢ populacja litewska
[35], co moze wynikac ze wspolnej historii panstw,
ktore jeszcze w XVIII wieku tworzyty jedno potaczo-
ne panstwo, a czg$¢ obecnych terendw litewskich
przez diuzszy czas nalezata do Polski [36,37].

5. Omdwienie i wnioski

Roézne regiony Polski byly sukcesywnie analizo-
wane w zakresie zmiennosci genetycznej chromoso-
mu Y. Oddzielnie przeprowadzano analiz¢ mniej-
szo$cinarodowosciowych przybytychzsgsiadujacych
Panstw czyli mniejszo$¢ litewska, bialoruska oraz
mniejszo$¢ narodowg pozbawiona wlasnego teryto-
rium, jaka jest mniejszo$¢ tatarska [38,39,40,41].
Zaprezentowane tu wyniki badan dostarczajg infor-
macji o czgstosci haplotypéw zestawu Yfiler Plus,
przyczyniajac sie do budowy kompleksowej referen-
cyjnej bazy danych populacji Polski, ktéra postuzy
szacowaniu wartosci dowodowej wynikéw genoty-
powania Y-STR, jak réwniez bedzie stanowi¢ odno-
$nik w analizach miedzypopulacyjnych stanowiac
warto$¢ dla badan z zakresu genetyki sadowej oraz
genetyki populacji.

Finansowanie

Badanie bylo sfinansowane z subwencji dla pra-
cownikéw oraz doktorantéw Uniwersytetu Medy-
cznego w Bialymstoku (SUB/1/DN/21/001/1121
UMB).

Material uzupelniajacy w wersji elektronicznej:
Czestosci alleli markerow Yfiler Plus (Mat. uzup.
Tabela I), Haplotypy [534 samples] (Mat. uzup.
Tabela II).

Denmark [29], Hungary [30], Slovenia [31], and
Russian Federation [32,33] are located in closer dis-
tances. In contrast, Greenland [34] is placed far
beyond the rest of the populations shown in the
MDS chart, clearly standing out from the rest of the
groups. The Lithuanian population is most closely
related to the Polish population [35], which may be
due to the common history of the states that formed
a union as recently as in the 18th century, and part of
the current Lithuanian territories belonged to
Poland for a long time [36,37].

5. Discussion and conclusions

Various regions of Poland have been analyzed
consecutively in terms of genetic variation of the Y
chromosome. A separate analysis has been con-
ducted on ethnic minorities originating from neigh-
boring countries, e.g. Lithuanian and Belarusian
minorities, and the ethnic group devoid of its own
territory, which is the Tatar minority [38,39,40,41].
The research results presented here provide infor-
mation on Yfiler Plus kit haplotype frequencies con-
tributing to the development of complex reference
database of the Polish population, which will con-
tribute in estimating evidential value of Y-STR
results and provide with a referential dataset for
interpopulation analyses.
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Supplementary Material in the electronic ver-
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