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Przedstawiono baze danych dotyczacg uktadu D1S80 opracowang na podstawie analizy
775-osobowej proby populacyjnej z regionu Polski centralnej. Wykazano stan réwnowagi
Hardy'ego i Weinberga (HWE) =z zastosowaniem dwoéch niezaleznych podejs¢
statystycznych. Przeprowadzono ocene nastepujgcych parametrow przydatnosci
markera do badan w analizowanej populacji: heterozygotycznosci - 0.79, PIC - 0.77, PD
- 0.93, PE - 0.62, Pl - 12.8 oraz wspotczynnika mutacji - 0.27%.

Population data concerning the D1S80 system based on the analysis of 775 persons
from Central Poland region was presented. Accordance with the Hardy and Weinberg
equilibrium (HWE) was proved using two different statistical approaches. The parameters
for the appriopriateness of this marker for investigations in the analysed population was
also assesed: heterozygosity - 0.79, PIC - 0.77, PD - 0.93, PE - 0.62, Pl - 12.8 and
freguency of mutation events - 0.27%.
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WSTEP

Lokus D1S80 zlokalizowany na krétkim ramieniu chromosomu pierwszego
z 16 pz. jednostkg powtarzalng i dtugoscig alleli 350-900 pz. to pierwszy system
oznaczany technikg PCR w badaniach sgdowych w Polsce, w latach dziewiec¢-
dziesigtych bedacy w obowigzkowym zakresie analiz spornego ojcostwa (20).

+ Temat opracowany w ramach prac wiasnych uczelni nr 502-11-702(36)
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Heterozygotycznos¢ tego bimodalnego uktadu waha sie w granicach: 0.77-0.85
i wigze sie ze stosunkowo wysokimi wartosciami sity dyskryminacji i teoretycznej
szansy wytagczania (7, 18, 19, 21). Charakterystyka lokus D1S80 =zostata
przeprowadzona dotad w prébach populacyjnych pochodzacych 2z Polski
potnocnej (16), Polski potnocno-wschodniej (17), Polski potudniowej (22), Polski
potudniowo-wschodniej (4), rejonu Pomorza-Kujaw (12), Wielkopolski (9),
Goérnego i Dolnego Slaska (5,18). Ponadto statystyczna analiza porownawcza
rozktadu cech D1S80 w tych regionach wykazata, iz populacja Polski nie jest
jednorodna (18). Uzasadnia to potrzebe wypetnienia Iluki populacyjnej
i opracowania wtasnej bazy danych do obliczen, co stanowi przedmiot niniejsze-
go opracowania.

MATERIALY | METODY

Materiat do badan stanowita krew pochodzaca od oséb uczestniczacych
w 384 ekspertyzach dochodzenia spornego ojcostwa i 15 sprawach kryminali-
stycznych wykonywanych w Katedrze Medycyny Sadowej Uniwersytetu
Medycznego w todzi. DNA do badan uzyskano wykorzystujac metode solng
izolacji z petnej krwi (10) bgdz z plam w oparciu o membrany jonowymienne
wigzace DNA - Spin 10X (zestaw firmy A&A Biotechnology). Amplifikacje
fragmentow prowadzono wykorzystujac zestaw Ampli FLP D1S80 firmy Applera,
zgodnie z zaleceniami producenta. Produkt po amplifikacji rozdzielano metoda
wertykalnej elektroforezy w niecigagtlym systemie buforowym (0,5 x TBE),
z wykorzystaniem 6% zelu poliakrylamidowego (Gene Amp firmy Applera)
i barwienia srebrem wobec markera wielkosci alleli D1S80. Dla uzyskanych
rozktadow alleli podano ich czestosci oraz gérny przedziat ufnosci - UCL (ang.
upper confidence limit) dla poziomu ufnosci 0.95 wg Budowle i Monsona (3).
Analiza statystyczna stanu réwnowagi HW zostata przeprowadzona w oparciu
o test exact z zastosowaniem programu komputerowego GDA (11), a takze
w oparciu o test chizi test Carmody'ego z pakietu RXC jego autorstwa.

Ocene przydatnosci ukitadu do badan przeprowadzono w oparciu o analize
nastepujgcych parametréw: heterozygotycznosci obserwowanej i oczekiwanej
(14), zawartosci informacji polimorficznej (PIC) (2), sity dyskryminacji (PD) (13),
teoretycznej szansy wytgczenia (PE) (23), szansy ojcostwa (1) i wspotczynnika
mutacji.

WYNIKI | OMOWIENIE

Uzyskany rozktad alleli D1S80 w populacji centralnej Polski charakteryzuje sie
petnym zestawem alleli w zakresie 15-41 powtéorzen 16 pz motywu, bez
wystepowania interalleli, z charakterystycznym bimodalnym rozktadem cech
(tabela ).

Nr 2

Uktad D1S80

Tabela |I. Rozktad alleli D1S80 w probie 775 niespokrewnionych dorostych

z regionu centralnej Polski.
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Table |I. Distributon of D1S80 alleles in a sample of 775 unrelated adults from
Central Poland.
llos¢ Czestosé UGL

Allel Number Frequency

15 1 0,000645 0,001264
16 1 0,000645 0,001264
17 4 0,002581 0,002526
18 383 0,247097 0,021473
19 2 0,001290 0,001787
20 37 0,023871 0,007599
21 16 0,010323 0,005032
22 84 0,054194 0,011271
23 20 0,012903 0,005618
24 556 0,358710 0,023877
25 96 0,061935 0,012000
26 35 0,022581 0,007396
27 11 0,007097 0,004179
28 86 0,005548 0,011396
29 39 0,025161 0,007797
30 23 0,014839 0,006019
31 107 0,069032 0,012620
32 10 0,006452 0,003986
33 3 0,001935 0,002188
34 3 0,001935 0,002188
36 11 0,007097 0,004179
37 18 0,011613 0,005334
38 2 0,001290 0,001787
40 1 0,000645 0,001264
41 1 0,000645 0,001264
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Réwnowage stanu Hardy'ego i Weiberga w badanej populacji sprawdzano
dwoma niezaleznymi metodami. Ocena zgodno$ci rozkiadu obserwowanego
i oczekiwanego w populacji niespokrewnionych 775 dorostych, przeprowadzona
w oparciu o test exact, nie wykazata odchyleh od stanu HWE. W kolejnym etapie
analizowano znamiennos$¢ roznic miedzy dwoma kolejnymi pokoleniami biorac
pod uwage populacje 386 niespokrewnionych dzieci (nie prezentowane dane).
Z prawa Hardy'ego i Weinberga wynika, ze populacja znajduje sie w stanie
réwnowagi wtedy, kiedy czestosci alleli przy przechodzeniu z jednej generacji do
drugiej pozostajg niezmienne. Uzyskane wysokie wartosci prawdopodobienstwa
w testach chi kwadrat i Carmody'ego potwierdzajg ze rozktad cech w uktadzie
D1S80 w centralnej Polsce jest zgodny z prawem Hardy'ego i Weiberga (tabela Il).

Tabela Il. Ocena rownowagi Hardy' ego i Weinberga w populacji Polski

centralnej.
Table |lI. Evaluation of the Hardy and Weinberg equilibrium in a Central Poland
population.
D1S80/Central Poland HWE

Dorosli n=775

Adults n=775 Test Exact p =0.9675

Dorosli n=775/Dzieci n=386
Adults n=775/Children n=386

Test Carmody'ego G=9.2205 p=1.0+/- 0
chi: =7.6827 p=1.0+/-0

n- liczba oséb niespokrewnionych
n- number of unrelated persons

Wskazniki stopnia polimorfizmu uktadu D1S80 w badanej populacji zestawio-
no w tabeli Ill. Heterozygotyczno$¢ obserwowana odpowiada heterozygotyczno-
$ci oczekiwanej i miesci sie w przedziale heterozygotycznosci, obserwowanym
winnych populacjach Polski: 78.85-84.96% (4, 16, 18, 22). Uzyskane wartosci
wspétczynnika dyskryminacji nie odbiegajg od analogicznych wartosci w innych
populacjach: 92.00-94.14% (7, 16, 18, 19, 21), co potwierdza znaczny stopien
zmienno$ci uktadu i jego przydatno$¢ do rdéznicowania os6b w rejonie Polski
centralnej.

Analize przydatnosci uktadu do badan ojcostwa oceniano obliczajac wartos$ci
teoretycznej sity wytgczenia i szansy ojcostwa, ktére zestawiono w tabeli IV.

Teoretyczna szansa wytgczenia miesci sie w przedziale wartosci uzyskanych
w innych populacjach: 60,30-64.90% (8, 18, 21) i nie odbiega od wartosci
faktycznej sity wytgczeniowej uktadu uzyskanej na podstawie analizy 384 spraw
o ustalenie ojcostwa - 60.76%. Analiza uktadu D1S80 zwieksza szanse ojcostwa
od 0.82 do 1550 razy, a s$rednia warto$¢ tego parametru w badanej populacji
wynosi 12.8.
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Tabela IlIl. Parametry polimorfizmu uktadu D1S80 w populacji Polski centralnej
(n=775).
Table Ill. Parameters of polymorphism for the D1S80 system in a population

of Central Poland (n=775).

H obs. H ocz. PD PIC

D1S80
79,23% 79,37% " 1.03% 93,48% 77,07%

H obs. (observed heterozygosity) - heterozygotycznos¢ obserwowana

H ocz. (expected heterozygosity) - heterozygotycznos$¢ oczekiwana

PIC (polymorphism information content) - zawarto$¢ informacji polimorficznej
PD (power of discrimination) - sita dyskryminacji

Tabela IV. Parametry przydatnosci uktadu D1S80 do badan ojcostwa w populacji
Polski centralnej.

Table IV. Parameters for usefulness of the D1S80 system for paternity testing
in a Central Poland population.

PE Pl
Min. Srednia Max.
D1S80 Average
62,16%
0.82 12.8 1550

PE (power of exclusion)- sita wytgczenia
Pl (paternity index) - szansa ojcostwa

Kolejnym elementem analizy byla ocena czesto$ci wystepowania mutacji
w lokus D1S80 biorac pod uwage 385 mejoz matczynych i 342 mejoz ojcow-
skich. Ojcostwo lub macierzynstwo zostato potwierdzone na podstawie badania
jednego/dwéch uktadow typu MLP oraz co najmniej 4 wysoce polimorficznych
uktadow typu SLP. Wyniki analizy zebrano w tabeli V. Catkowity wpotczynnik
mutacji uktadu wyniést 0,275% w badanej populacji. W osrodku wroctawskim
ujawniono 2 przypadki mutacji w catkowitej liczbie 741 analizowanych mejoz, co
daje bardzo zblizong warto$é wspoétczynnika mutacji uktadu 0,270% (6). Analiza
2462 mejoz przeprowadzona w populacji czeskiej ujawnita wartos¢ catkowitg
wspoétczynnika mutacji uktadu D1S80- 0.203% (0.162% w mejozach matczynych
i 0.244% w mejozach ojcowskich).
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Tabela V. Analiza czestosci mutacji w lokus D1S80 w populacji Polski
centralnej.

Table V. Analysis of mutation event frequency in locus D1S80 in a Central
Poland population.

Liczba mejoz Niezgodnos$¢ Wspoétczynnik
Meioses no Inconsistency mutacji
D1S80 ) ) mat- . . Frequency of
matczyne ojcowskie ka/dziecko OJCIeC/dZIe.CKO mutation
maternal | paternal | oo picpiig | (aer/onild events
Central 385 343 1 (0,260%) | 1 (0,291%) 0,275 %
Poland

PODSUMOWANIE

Wykazano zgodno$¢ z réwnowaga Hardy ego i Weinberga populacji Polski
centralnej w zakresie rozktadu cech w lokus D1S80 stosujagc dwie niezalezne
metody statystyczne. Uzyskane rozktady alleli oraz obliczone wartosci parame-
trow biostatycznych potwierdzajg przydatnosé¢ uktadu D1S80 w analizach
sgdowych w badanej populacji i pozwalajg na obliczenia warto$ci szansy
ojcostwa i sity dyskryminacji w konkretnych ekspertyzach. Przeprowadzone
obliczenia ujawnity nie brang wczesniej pod uwage warto$¢ wskaznika czestosci
mutacji w lokus, wynoszgcg w populacji Polski centralnej 0.275%.
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