ARCH. MED. SAD. KRYM., 2007, LVII, 248-251

SPRAWOZDANIE Z KONFERENCJI

Jerzy Janica, Witold Pepinski, Matgorzata Skawronska, Anna Niemcunowicz-Janica,

Ewa Koc-Zérawska

Polimorfizm 10 autosomalnych loci STR w populacji Podlasia —
rozszerzenie typowego panelu badawczego

Polymorphism of 10 autosomal STRs in a population sample of Podlasie

(NE Poland) - an extension to the STR core set

Z Zaktadu Medycyny Sadowej AM w Biatymstoku
Kierownik: prof. dr hab. J. Janica

Celem pracy byto okreslenie czestosci alleli 10 autoso-
malnych loci STR czlowieka oraz obliczenie parametrow
ich przydatnosci w badaniach medyczno-sadowych.
Badania populacyjne przeprowadzono na 220 prébkach
krwi obwodowej pobranych od niespokrewnionych oséb
obojga ptci narodowosci polskiej wywodzacych sie z
regionu Podlasia. Obserwowane rozktady czestosci
genotypdéw badanych loci znajdujg sie w réwnowadze
Hardy-Weinberga. Analizowane systemy wykazujg wyso-
ka informatywno$¢ i moga by¢ przydatne w przypadkach
wymagajacych rozszerzenia panelu badawczego opar-
tego na systemie CODIS.

Population genetic data for 10 STRs included in the
Humantype Chimera kit were obtained by multiplex PCR
and subsequent automated fluorescent detection (ABI
310) from a sample of 220 unrelated individuals of Polish
ancestry residing in north-eastern Poland. The genotype
distributions conformed to HWE for all the analysed
loci. The highly polymorphic systems exhibit a high
informativeness and may be helpful in cases requiring
an extension of the CODIS loci system, particularly in
kinship analysis and deficiency cases.
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WSTEP

Z uwagi na wystepowanie roznych rozktadéw
czestosci cech loci STR w populacjach, w celu
okres$lenia wartosci prawdopodobienstwa opisu-
jacych losowg szanse wystapienia profilu DNA,
prowadzone sg badania majgce na celu okreslenie
czestosci obserwowanych genotypow i alleli. Poza
aspektem medyczno-sgdowym, genotypowanie
loci mikrosatelitarnych znalazto zastosowanie
w celu rozrézniania komponenty komdrkowej daw-
cy i biorcy w monitorowaniu przeszczepow szpiku
kostnego. Zastosowanie multipleksowych zestawow
markerow mikrosatelitarnych, o odpowiedniej sile
dyskryminacji oraz zautomatyzowanej techniki
opartej na detekcji fluorescencyjnej, pozwala na
jakosciowa i ilosciowg ocene stopnia chimeryzmu
na podstawie parametréw wielkosci pikdw alleli na
elektroforegramie. Wiekszo$¢ z loci multipleksu Hu-
mantype Chimera (Biotype, AG) nie byta uwzgled-
niana w istniejgcych bazach populacyjnych, ani
nie jest stosowana w praktyce medyczno-sgdowe;j.
Celem badania byto okreslenie rozktadow czestosci
alleli 10 loci zestawu Humantype Chimera (pomija-
jac D8S1132i D18S51 wchodzace w sktad systemu
CODIS) oraz ocena ich przydatnosci w identyfikacji
genetycznej.
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MATERIAL | METODY

Wymazy nabtonka jamy ustnej pobrano od 220
0s6b narodowosci polskiej zamieszkujacych obszar
Podlasia. DNA izolowano przy uzyciu metody z che-
leksem 100 i proteinaza K [1]. Pomiary stezenia ma-
trycy DNA wykonano metoda spektrofotometryczna.
Matryce DNA w ilosci 0,5-1ng amplifikowano zgod-
nie z instrukcja producenta (Biotype AG, Germany)
w termocyklerze PCR System 9700 (Applera, USA)
stosujac zestaw Humantype Chimera obejmujacy
12 loci: D2S1360, D3S1744, D4S2366, D5S2500,
D6S474,D7S1517,D851132, D10S2325, D12S391,
D18S51, D21S2055, SE33 (ACTBP8) oraz amelo-
genine. Informacje o analizowanych systemach
przedstawiono w tabeli I. Genotypowanie przepro-

Tabela I. Informacje o analizowanych loci.
Table |. Data on the analyzed loci.

wadzono przy uzyciu analizatora ABI 310 (Applera,
USA) stosujac polimer POP-4 i referencyjne drabiny
alleli zawarte w zestawie. Program Genotyper v2.5
uzyto w potgczeniu z makrem udostepnionym
w pliku Humantype Chimera Template File. Jako
standard wewnetrzny wykorzystano DNA Size Stan-
dard 550 znakowany fluorochromem ROX. Zgod-
no$¢ z rozktadem Hardy-Weinberga (HWE) oraz
analize sprzezen w parach loci sprawdzano stosujac
test doktadny Fishera [2] zawarty w oprogramowa-
niu GDA v1.2 [3]. Dodatkowo obliczono wartosci
obserwowanej heterozygotycznosci, wskaznika
informacji o polimorfizmie (PIC) [4], teoretycznej
szansy wykluczania (MEC) [5] oraz sity dyskrymi-
nacji (PD) i prawdopodobienstwa przypadkowej
zgodnosci (MP) [6].

Locus Lokalizacja Wielkos$¢ (pz) Znacznik fluorescencyjny
chromosomowa Length (bp) Fluorescent dye
Chromosomal location

D7S1517 7922 106-154 6-FAM

D3S1744 3p22 167-204 6-FAM

D12S391 12p12 212-266 6-FAM

D2S1360 2p22 281-330 6-FAM

D6S474 6g21-22 353-373 6-FAM

D5S2500 5p13 183-220 HEX

D21S2055 21922 348-432 HEX

D10S2325 10p12 113-184 NED

SE33 6q14.2 201-371 NED

D4S2366 4p16-15.2 430-455 NED

WYNIKI | WNIOSEK

Czestosci alleli i parametry biostatystyczne ob-
liczone w populacji Podlasia dla 10 markeréw mi-
krosatelitarnych, nie objetych systemem CODIS,
przedstawiono w tabeli Il. Dla wszystkich analizo-
wanych loci rozktady czestosci genotypow byty
zgodne z rozktadami wyznaczonymi w oparciu

0 regute Hardy-Weinberga (0,1149<P<0,9842).
Wyniki testu doktadnego uzytego w celu analizy
naruszenia rownowagi sprzezen nie wykazaty za-
leznosci miedzy rozktadami czestosci genotypdw
poszczegodlinych par loci (0,0974<P<0,9968).
Oceniane loci charakteryzuje sie tagczng wartoscia
MP wynoszaca 9,67 x 10'° i tgczng wartoscia MEC
wynoszgca 0,99999.
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Tabela Il. Czestosci alleli i parametry biostatystyczne dla 10 loci autosomalnych w prébce populacyjnej Podlasia.
Table IlI. Allele distribution and biostatistical parameters for 10 autosomal STRs in a population sample of north-
eastern Poland.

D7S1517 D10S2325 D12S391 D2S1360 D21S2055 SE33

16 0,007 6 0,002 15 0,035 19 0,007 |[16.1 0,056 11 0,002
17 0,007 7 0,102 16 0,019 20 0,126 171 0,021 12 0,014
18 0,049 8 0,056 17 0,107 21 0,060 |[18.1 0,023 13 0,002
19 0,120 9 0,121 17.3 0,021 22 0,309 |[19.1 0,275 13.2 0,002
20 0,101 10 0,142 18 0,215 23 0,142 |20.1 0,040 14 0,026
21 0,099 11 0,144 18.3 0,007 24 0,008 [21.1 0,019 15 0,049
22 0,082 12 0,193 19 0,121 25 0,086 |[22.1 0,005 16 0,047
23 0,077 13 0,133 19.3 0,016 26 0,093 |23 0,007 17 0,070
24 0,155 14 0,065 20 0,117 27 0,035 |25 0,112 17.3 0,002
25 0,230 15 0,037 21 0,093 28 0,023 |26 0,116 18 0,044
26 0,054 16 0,005 22 0,114 29 0,012 |27 0,016 18.3 [0,002
27 0,014 23 0,072 30 0,002 |28 0,007 19 0,082
28 0,005 24 0,040 31 0,005 |29 0,030 19.2 |0,009
25 0,021 32 0,002 |30 0,021 20 0,044
26 0,002 31 0,023 20.2 (0,009
Het 0,826 Het 0,851 Het 0,893 Het 0,856 |32 0,026 21 0,035
PIC 0,86 PIC 0,86 PIC 0,87 PIC 0,82 33 0,067 21.2 |0,019
PD 0,967 PD 0,967 PD 0,971 PD 0,955 |34 0,074 22 0,007
MEC 0,710 MEC 0,718 MEC 0,698 MEC 0,682 |35 0,053 22.2 10,035
36 0,007 23.2 10,023
37 0,002 24 0,002
D6S474 D5S2500 D3S1744 D4S2366 Het 0,856 24.2 10,035
13 0,246 9 0,007 13 0,007 9 0,347 |PIC 0,87 25.2 |0,044
14 0,212 10 0,084 14 0,104 10 0,179 |PD 0,971 26.2 |0,042
15 0,154 11 0,313 15 0,053 11 0,074 |MEC 0,752 28 0,084
16 0,286 12 0,161 16 0,100 12 0,147 28.2 |0,084
17 0,097 13 0,061 17 0,319 13 0,168 29.2 0,052
18 0,005 14 0,042 18 0,197 14 0,074 30 0,002
15 0,213 19 0,13 15 0,011 30.2 |0,063
16 0,103 20 0,067 31.2 |0,028
17 0,009 21 0,023 32.2 (0,023
18 0,007 33 0,009
Het 0,733 Het 0,804 Het 0,792 Het 0,795 33.2 |0,005
PIC 0,74 PIC 0,78 PIC 0,79 PIC 0,76 34 0,002
PD 0,918 PD 0,938 PD 0,943 PD 0,919 36 0,002
MEC 0,608 MEC 0,628 MEC 0,640 MEC 0,614 Het |0,949

PIC |0,95
PD 0,990
MEC |0,896

Het: heterozygotycznos$¢ obserwowana, PIC: wskaznik informacji o polimorfizmie, PD: sita dyskryminacji, MEC:
$rednia szansa wykluczania
Het: observed heterozygosity, PIC: polymorphism information content, PD: power of discrimination, MEC:
mean exclusion chance
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Analizowane systemy wykazujg bardzo wysokg
informatywno$¢ i moga by¢ przydatne w przypad-
kach wymagajgcych rozszerzenia panelu badaw-
czego opartego na systemie CODIS.
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