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Dane populacyjne dla uktadéw: D151656, D2S441,
D2S1338, D351358, D8S1179, D10S1248, D12S391,
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FGA, THO1, vWA, zawartych w systemie NGM na
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D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, FGA, THO1, vWA loci
included in NGM system based on one thousand unrelated
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Streszczenie

Przedstawiono dane populacyjne uzyskane na podstawie analizy 1000 niespokrewnionych o0séb polskiego pochodze-
nia zamieszkujacych region 16dzki Polski Centralnej z zastosowaniem fluorescencyjnej reakeji multipleks PCR oraz
rozdzialu z uzyciem elektroforezy kapilarnej. Ocena objeta 15 polimorficznych loci DNA - STR zawartych w zestawie
NGM multipleks-PCR, tj. D1S1656, D25441, D2S1338, D3S1358, D8S1179, D10S1248, D12S391, D16S539, D18S51,
D19S433, D21S11, D2281045, FGA, THO1, vWA. Obliczono rozktad czestosci alleli oraz kluczowe parametry staty-
styczne dla badanych marker6w i calego zestawu. Wykazano zgodno$¢ badanej populacji z rGwnowaga Hardyego i We-
inberga, niezalezno$¢ dziedziczenia oraz wysokie parametry przydatno$ci w aspekcie genetyki sadowej. Poréwnanie
miedzypopulacyjne przeprowadzone metoda ,,najblizszego sasiada” oraz skalowania wielowymiarowego zobrazowato
genetyczne dystanse dzielace badang polska populacje od innych populacji Polski, Europy i $wiata.

Stowa kluczowe: STR multipleks, NGM system, dane populacyjne, Polska Centralna, poréwnania
miedzypopulacyjne, skalowanie wielowymiarowe.

Abstract

A population data obtained on the basis of sample of 1000 unrelated individuals of Polish ancestry living in Lodz re-
gion of Central Poland with use of fluorescent multiplex-PCR and capillary electrophoresis were presented. Evaluation
included 15 polymorphic loci DNA - STR from NGM multiplex-PCR set, ie. D1S1656, D25441, D2S1338, D3S1358,
D8S1179, D10S1248, D12S391, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, D22S1045, FGA, THO1, vWA. The allele fre-
quency distribution and crucial statistical parameters for the investigated markers and the whole set were calculated.
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The compliance of the studied population with Hardy-Weinberg equilibrium, independence of inheritance and high
parameters of the usefulness in forensic genetics have been demonstrated. The interpopulation comparison performed
by the ,neighbor-joining” method as well as multidimensional scaling depicted the genetic distances dividing the ex-
amined Polish population from other populations of Poland, Europe and the world.

Key words: STR multiplex, NGM system, population data, Central Poland, interpopulation comparison,

multidimensional scaling.

Wprowadzenie

Poczatki wykorzystania zmiennych regionéw tan-
demowych powtdrzen w genomie cztowieka (VNTR)
do przeprowadzania identyfikacji oséb i analiz pokre-
wienstwa datuje si¢ na 1985 rok [1]. Wprowadzone
w 1991 r. do analizy sekwencje krétkich tandemowych
powtorzen (STR) stanowig nadal podstawowy stan-
dard w analizach sadowych [2]. Metodyka badan tych
markeréw bazuje na fluorescencyjnym znakowaniu
oraz jednoczesnej wielolocusowej amplifikacji (multi-
plex PCR). Detekeje produktéw PCR we wspolczesnej
genetyce sadowej przeprowadza si¢, poczawszy od
1995 ., przy uzyciu techniki elektroforezy kapilarnej
(CE), a 0od 2015 r. réwniez wykorzystujac technike se-
kwencjonowania wielkoskalowego (MPS) [3]. Uprzy-
wilejowana niezmiennie pomimo uplywu czasu po-
zycja markeréw STR wiaze si¢ z ich wykorzystaniem
w tworzeniu stale powigkszajacych sie baz danych pro-
fili DNA, nieocenionego narzedzia w egzekwowaniu
prawa [4]. Pierwszg istotna kwestia jest standaryzacja
tworzonych baz danych markeréw genetycznych, tak
aby mozna byto poréwnywac profile DNA uzyskane ze
sladéw biologicznych pochodzacych z rozdzielonych
czasowo i przestrzennie miejsc oraz analizowanych
w roznych laboratoriach [5]. Druga kwestig o duzym
znaczeniu jest takze dynamiczny rozwdj baz tych mar-
keréw, bioragc pod uwage wymogi dotyczace podno-
szenia sily dyskryminacji, czulosci i poziomu detekeji
réwniez w zdegradowanych prébach [6]. W Europie
proces ten jest nadzorowany przez istniejacg od 1991 r.
w obrebie Miedzynarodowego Towarzystwa Genetyki
Sadowej (ISFG) Europejska Grupe ds. Profilowania
DNA (EDNAP), a takze przez istniejacg formalnie od
1995 r. Europejska Sie¢ Laboratoriow Kryminalistycz-
nych (ENFSI). Okreslaja one standardy i wytyczne
dotyczace badan genetyczno-sadowych, zakresy sto-
sowanych markeréw i metody analizy biostatystyczne;j.
Stanowig réwniez platforme¢ wymiany doswiadczen
w zakresie profilowania DNA w oparciu o miedzylabo-
ratoryjne testy jakosci oraz miedzynarodowe projekty
badawcze [7]. W Stanach Zjednoczonych i Kanadzie

Introduction

Variable number tandem repeats (VNTR) in the
human genome have been used for personal identifi-
cation and kinship analysis since 1985 [1]. Short tan-
dem repeat (STR) sequences, which were first used
for analysis purposes in 1991, are still considered the
basic standard in forensic studies [2]. The methodol-
ogy of examinations performed for these markers is
based on fluorescent labelling and simultaneous mul-
tilocus amplification (multiplex PCR). The detection
of PCR products has been conducted in contempo-
rary forensic genetics using the technique of capillary
electrophoresis (CE) since 1995, and with the aid of
massive parallel sequencing (MPS) since 2015 [3].
The continued privileged status of STR markers over
time is attributable to their application in constant-
ly expanding databases of DNA profiles which are an
invaluable tool in law enforcement applications [4]. In
this context, the primary aspect is the standardization
of compiled databases of genetic markers, so that will
be possible to compare DNA profiles obtained from
biological traces collected in temporally and spatially
separated sites, and analyzed at different laboratories
[5]. Another significant factor is the rapid develop-
ment of databases containing these markers, taking
into account requirements related to increasing the
power of discrimination, sensitivity and detection level
also in degraded samples [6]. In Europe, the process is
supervised by the European DNA Profiling (EDNAP)
group which has existed as part of the International So-
ciety for Forensic Genetics (ISFG) since 1991, and by
the European Network of Forensic Science Institutes
(ENESI) which was formally established in 1995. Both
bodies define standards and guidelines for forensic ge-
netic studies, ranges of markers used and biostatistical
analysis methods. They also represent a platform for
the exchange of experiences in DNA profiling based
on inter-laboratory quality tests and international re-
search projects [7]. In the United States and Canada,
quality standards for forensic DNA studies are laid
down by the Scientific Working Group on DNA Anal-
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standardy jako$ci w zakresie sgdowych badan DNA
wytycza naukowa grupa badawcza SWGDAM (The
Scientific Working Group on DNA Analysis Methods)
na podstawie rekomendacji dyrektora Federalnego
Biura Sledczego (FBI) [8]. Podstawg wszystkich baz da-
nych jest 7 loci rekomendowanych przez Interpol, tzw.
7 loci ENFSI, tj. D3S1358, D8S1179, D18S51, D21S11,
FGA, THO1, vWA [9]. Ten zestaw wzbogacony o ko-
lejne 6 loci: D5S818, D7S820, D13S317, D16S539,
CSF1PO, TPOX, wyznaczyt od 1997 r. w USA 13-lo-
cusowy standard FBI, tzw. system CODIS (Combined
DNA Index System) [10]. Kolejnym krokiem byto po-
szerzenie baz danych o loci D251338 1 D195433, ktore
razem z systemem CODIS postuzyty do opracowania
systemu multipleksowego Identifiler, o powszechnym
wykorzystaniu w profilowaniu DNA [11]. Nastep-
ny krok w standaryzacji markeréw STR w Europie
stanowito wprowadzenie zgodnie z zaleceniami EN-
FSI/EDNAP do bazy danych DNA dodatkowo pie-
ciu markeréw o skréconych amplikonach, ktére daja
wigkszg szanse na sukces analizy przy znacznym stop-
niu degradacji DNA: D1S1656, D2S441, D10S1248,
D12S391, D22S51045 [9]. Siedem loci Interpolu (ENFSI
loci) wraz piecioma nowo wprowadzonymi loci EN-
ESI/EDNAP staly sie od 2009 r. nowym rozszerzonym
standardem ESS obowiazujacym w Europie (European
Standard Set) [12]. Dwunastolocusowy nowy standard
ESS postuzyt wraz z trzema loci: D2S1338, D165539
i D19S433, do konstrukeji systemu NGM, a wraz z lo-
cus SE33 systemu NGM SElect, uznawanego obecnie
za jeden z najbardziej dyskryminujacych zestawow
markeréw DNA [13].

Niniejsza praca zawiera wyniki przeprowadzonej
na duzg skale analizy populacyjnej 15 polimorficznych
loci zawartych w zestawie NGM w populacji Polski
Centralnej. W pracy przedstawiono tez poréwnawcza
analize miedzypopulacyjng w zakresie badanych mar-
keréw w zestawieniu z innymi populacjami Polski, Eu-
ropy oraz $wiata.

Materiat i metody

Prébki DNA pochodzily z populacji 1000 niespo-
krewnionych os6b obojga plci (500 kobiet i 500 mez-
czyzn) zamieszkujgcych region t6dzki Polski Centralnej,
ktdre uczestniczyly w sprawach dochodzenia spornego
ojcostwa przeprowadzanych w Pracowni Genetyki Me-
dycznej i Sadowej ZMS UM w Lodzi. Na wykorzystanie
prob uzyskano $wiadomg zgode badanych oraz zgode
Komisji Bioetyki przy Uniwersytecie Medycznym w Lo-
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ysis Methods (SWGDAM) on the basis of recommen-
dations issued by the Director of the Federal Bureau of
Investigation (FBI) [8]. The foundation of all databases
is constituted by seven loci recommended by Interpol:
the so-called seven ENFSI-approved loci, i.e. D351358,
D8S1179, D18S51 D21S11, FGA, THO1 and vWA
[9]. The set, expanded by another six loci (D55818,
D78820, D13S317, D16S539, CSF1PO and TPOX),
was adopted in the USA in 1997 as the 13-locus FBI
standard called CODIS (Combined DNA Index Sys-
tem) [10]. The next step was to extend the databases
by adding two loci (D2S1338 and D19S433) which,
along with CODIS, were used for developing Identi-
filer, a multiplex system which is commonly used for
DNA profiling purposes [11]. A yet another step for-
ward in the standardization of STR markers in Europe
was the addition of five markers with reduced-size
amplicons (D1S1656, D2S441, D10S1248, D12S391,
D22S51045) to the DNA database in conformity with
ENFSI/EDNAP recommendations. The new markers
increase the chance for a successful analysis when han-
dling considerably degraded DNA specimens. In 2009,
seven Interpol loci (ENFSI loci) together with five
newly introduced ENFSI/EDNAP loci were adopted as
a new extended ESS standard which is used in Europe
(European Standard Set) [12]. The new ESS standard,
comprising 12 loci, was used along with another three
loci (D2S1338, D16S539 and D19S433) for building
the NGM system, and with SE33 locus — for compiling
NGM SElect which is currently recognized as one of
the most discrimnating sets of DNA markers [13].

The present study reports results obtained in
a large-scale population analysis of 15 polymorphic
loci contained in the NGM kit. The analysis was
performed for the population of Central Poland.
Furthermore, the study includes a comparative in-
ter-population analysis for the studied markers in
relation to other populations of Poland, Europe and
the world.

Material and methods

DNA samples were collected from 1,000 unrelated
individuals of both sexes (500 women and 500 men),
inhabiting the Lodz region of Central Poland, who have
been involved in cases of disputed paternity investigat-
ed at the Medical and Forensic Genetics Laboratory,
Department of Forensic Medicine, Medical University
of Lodz. Written informed consent was obtained from
all subjects for the use of the samples. The study was
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dzi. Genomowy DNA izolowano z wymazdéw policzko-
wych z wykorzystaniem zestawu AX Sherlock zgodnie
z protokotem producenta (A&A Biotechnology, Pol-
ska) [14]. Analize jako$ciows i ilosciowa wyizolowane-
go DNA przeprowadzano za pomocg zestawu Power
Quant (Promega, Madison, W1, USA) [15] w aparacie
Real-Time PCR System 7500 z zastosowaniem oprogra-
mowania HID Real-Time Analysis v.1.1 (Thermo Fisher
Scientific, USA). Amplifikacje matrycy DNA o stezeniu
0,1-0,3 ng/ul przeprowadzano w objetosci 3 pl reakeji
multiplex PCR przy uzyciu zestawu AmpF¢STR NGM
[16]. Produkty reakcji PCR wykrywano za pomo-
cg elektroforezy kapilarnej i detekgji fluorescencyjnej
w sekwenatorze 3500 Genetic Analyzer (Thermo Fi-
sher Scientific, USA). Genotypowanie przeprowadzono
w obecnosci kontroli dodatniej oraz kontroli ujemne;j
z uzyciem oprogramowania GeneMapper ID-X v.1.2
w odniesieniu do wzorca wielkoéci LIZ Size Standard
600 v.2 i drabiny alleli, dostarczonych przez producenta.
Analiza statystyczna obejmujaca zestawienie czestosci
alleli, ocen¢ zgodnosci badanej populacji z réownowaga
Hardyego i Weinberga (HWE), analiz¢ nieréwnowagi
sprzezen (LD) w badanych parach loci, wspdtczynnik
wsobnosci (coancestry coefficient — ¢), jak rowniez para-
metry przydatnosci do badan genetyczno-sadowych, tj.
heterozygotyczno$¢ (HET), wskaznik informacji o poli-
morfizmie (PIC), zréznicowanie genetyczne (GD), site
dyskryminacji (PD), prawdopodobienstwo przypadko-
wej zgodnosci (MP), site wykluczenia (PE) i typowy in-
deks ojcostwa (TPI) zostata przeprowadzona przy uzy-
ciu arkusza kalkulacyjnego PowerStats v.1.2 [17] oraz
oprogramowania GDA v.1.0 [18] i PowerMarker v.3.0
[19]. Ocene HWE przeprowadzono z zastosowaniem
poprawki Bonferroniego przy skorygowanym poziomie
istotnosci (0,05/15 = 0,0033) dla wielokrotnego testowa-
nia. Dystanse genetyczne pomiedzy populacjami zwi-
zualizowano na podstawie wartosci Fst obliczonych wg
Reynolds i wsp. [20].

Wyniki i dyskusja

Uzyskany rozklad alleli dla badanych uktadéw
oraz parametry statystyczne stanowigce ich charak-
terystyke oraz okreslajace przydatnos¢ w analizach
sadowych zestawiono w tabeli I. Jak z nich wynika,
najwyzsze parametry bedace wskaznikami zmiennosci
badanych markeréw oraz niskie warto$ci prawdopo-
dobienstwa przypadkowej zgodnosci odnotowano dla
loci: D1S1656, D2S1338, D12S391, D18S51, FGA oraz
D21S11. Czyni to te markery najbardziej przydatnymi

approved by the Bioethics Committee at the Medical
University of Lodz. Genomic DNA was isolated from
buccal swabs with the AX Sherlock kit according to
the manufacturer’s protocol (A&A Biotechnology, Po-
land) [14]. Qualitative and quantitative analyses of iso-
lated DNA were conducted with the Power Quant kit
(Promega, Madison, WI, USA) [15] using a Real-Time
PCR System 7500, based on HID Real-Time Analysis
v.1.1 software (Thermo Fisher Scientific, USA). The
amplification of the DNA matrix at the concentration
of 0.1-0.3 ng/ul was performed in a 3 pl volume of the
multiplex PCR reaction using the AmpF¢STR NGM
kit [16]. Products of the PCR reaction were detected
by capillary electrophoresis and fluorescent detection
using a 3500 Genetic Analyzer (Thermo Fisher Sci-
entific, USA). Genotyping was conducted in the pres-
ence of positive and negative controls with the Gen-
eMapper ID-X v.1.2 software by reference to the LIZ
Size Standard 600 v.2 and the allelic ladder supplied by
the manufacturer. The statistical analysis, which com-
prised an estimation of allele frequency, assessment
of consistency of the study population with the Har-
dy-Weinberg equilibrium (HWE) and linkage disequi-
librium (LD) in the investigated pairs of loci, inbreed-
ing coefficient - “coancestry coeflicient” (¢), as well as
parameters determining suitability for forensic genetic
testing, i.e. heterozygosity (HET), polymorphism in-
formation content (PIC), genetic diversity (GD), pow-
er of discrimination (PD), random match probability
(MP), power of exclusion (PE) and typical paternity
index (TPI), was carried out using the PowerStats v.1.2
spreadsheet [17] as well as GDA v.1.0 [18] and Power-
Marker v.3.0 [19] software. The HWE assessment was
performed applying the Bonferroni correction at a sig-
nificance level adjusted for multiple testing (0.05/15 =
0.0033). Genetic distances between populations were
visualized based on Fst values calculated according to
Reynolds et al. [20].

Results and discussion

The distribution of alleles obtained for the systems
under study, as well as statistical parameters which
characterize them and determine their suitability for
forensic analysis, are listed in Table I. What they reveal
is that the highest parameters indicating the variability
of the studied markers, and the lowest values of ran-
dom match probability, were noted for the following
loci: D1S1656, D2S1338, D12S391, D18S51, FGA and
D21S11. As a result, the markers should be regarded
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Population database on: D151656, D25441, D251338, D351358, D851179, D10S1248, D2251045, D12S391, D16S539, D18S51, D195433,
D21S11, FGA, THO1, vWA loci included in NGM system based on one thousand unrelated individuals from Lodz region of Central Poland

dowodowo w aspekcie badan genetyczno-sadowych.
Z przeprowadzonych obliczenn wynika, Ze najwyzsze
wartosci parametréw przydatnosci badanych mar-
keréw koreluja wyraznie z najnizszymi warto$ciami
czestosci populacyjnych najczestszego allela w obrebie
tego markera (MAF). Natomiast w mniejszym stop-
niu na parametry przydatnosci markeréw ma wpltyw
liczba genotypow i alleli. Wida¢ to wyraznie na przy-
ktadzie loci D12S391 i D2S1338, ktére przy znacznych
réznicach liczby odnotowanych alleli (20 vs 13) oraz
genotypow (100 vs 71), charakteryzujg si¢ bardzo zbli-
zonymi warto$ciami heterozygotycznosci, zmiennosci
genowej, prawdopodobienstwa przypadkowej zgod-
nosci, sily dyskryminagcji, sity wykluczenia, indeksu
ojcostwa oraz wskaznika polimorfizmu (tabela I).
Najmniej polimorficznymi, a tym samym dajacy-
mi najmniejszg warto$¢ dowodowa okazaly sie loci:
D2251045, D25441, D105§1248, D16S539 oraz THOL.
Nieuwzgledniona w tabeli analiza korelacji przepro-
wadzona w parach badanych loci nie wykazata braku
réwnowagi sprzezen zachodzacej dla ktorychkolwiek
markeréw badanego multipleksu. Jest to szczegélnie
istotne dla dwdch par loci syntenicznych, tj. lezacych
na tych samych chromosomach: VWA i D12S391 oraz
D2S1338 i D25441. Fakt ten uprawnia do mnozenia
wartosci dowodowych uzyskanych w analizie tych
markeréw dla oceny catkowitej wartosci dowodowe;j
ekspertyzy. Laczna wartos¢ sity wylaczenia dla badane-
go zestawu loci wynosi 0,9999999, a okreslony multi-
lokusowy profil DNA pojawia si¢ w populacji $red-
nio 1 na 6,3 x 10'® o0séb. Srednig warto$¢ wspotczyn-
nika wsobnosci ustalono na bardzo niskim poziomie
0,001, co wskazuje na spelnienie w badanej populacji
zaktadanych warunkéw niezaleznego dziedziczenia,
cechujace wiekszo$¢ duzych populacji europejskich
[21]. Uzyskany rozklad genotypéw badanych loci sys-
temu NGM wykazal zgodnos$¢ z prawem réwnowagi
Hardyego i Weinberga. Tylko w uktadzie THO1 uzy-
skano warto$¢ prawdopodobienistwa ponizej poziomu
istotnosci, ktore jednak przy uwzglednieniu poprawki
Bonferroniego dla wielokrotnego testowania nie wy-
kazato réznic statystycznie znamiennych w rozktadzie
obserwowanym oraz oczekiwanym w tym locus, po-
dobnie do czternastu pozostatych.

Na podstawie uzyskanych rozktadéw cech gene-
tycznych w populacji Polski regionu 16dzkiego wy-
liczono wskazniki Fst wg Reynolds i wsp. [20], a na-
stepnie zestawiono je z analogicznymi wskaznikami
uzyskanymi dla innych populacji Polski [24], Europy
[23, 25, 26] oraz $wiata [22, 27]. Wykorzystano do tego

as the most suitable as evidence in forensic genetic in-
vestigations. The calculations show a clear correlation
between the highest values of suitability parameters of
the studied markers and the lowest values of population
frequencies noted for the most common allele within
the marker (MAF). In contrast, the number of geno-
types and alleles has a lesser effect on marker suitability
parameters. This can be seen clearly on the example of
D12S391 and D2S1338 loci which, despite considerable
differences in the number of observed alleles (20 vs. 13)
and genotypes (100 vs. 71), share very similar values for
heterozygosity, genetic variation, random match proba-
bility, power of discrimination, power of exclusion, pa-
ternity index and polymorphism index (Table I). The
loci that were shown to be the least polymorphic and
hence had the lowest value as evidence in forensic in-
vestigations included D22S1045, D25441, D10S1248,
D16S539 and THO1. An analysis of correlations con-
ducted in pairs of investigated loci, which is not shown
in the table, failed to demonstrate the absence of linkage
disequilibrium for any markers of the multiplex under
study. The above is pertinent in particular for two pairs
of syntenic loci, i.e. lying on the same chromosomes:
VWA and D12S391, and D2S1338 and D2S441. This
fact justifies the multiplication of evidence values ob-
tained in the analysis of these markers for the assess-
ment of total evidence value of an expert opinion. The
total value of the power of exclusion for the investigat-
ed set of loci is 0.9999999, which means that a specific
multi-locus DNA profile occurs in the population on
average in one person per 6.3 x 10'®. The mean value of
the inbreeding coefficient was established to be at a very
low level (0.001), which shows that the study popula-
tion meets the conditions of independent inheritance
which is found in the majority of large European pop-
ulations [21]. The genotype distribution obtained for
the studied loci included in the NGM kit demonstrat-
ed consistency with the Hardy-Weinberg equilibrium
law. THO1 was the only system in which the probability
value was below the significance level. However, after
applying the Bonferroni correction for multiple testing,
no statistically significant differences were revealed in
the distributions observed and expected in this locus,
similarly to the remaining fourteen.

Based on the distributions of genetic traits obtained
for the population living in the Lodz region of Poland,
Fst indices were calculated as proposed by Reynolds
et al. [20], and compared with equivalent indices de-
termined for other populations of Poland [24], Europe
(23, 25, 26] and the world [22, 27]. The comparison
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celu wizualizacje przy uzyciu metody ,najblizszego
sasiada” (neighbour-joining), na podstawie ktoérej skon-
struowano drzewo dystanséw dla poréwnywanych
populacji $wiata przedstawione na ryc. 1. Nastepnie
w oparciu o skalowanie wielowymiarowe zobrazowa-
no dystanse genetyczne pomiedzy poréwnywanymi
populacjami Europy (ryc. 2) oraz pomiedzy poréwny-
wanymi populacjami Polski (ryc. 3). Z analizy danych
wynika, ze dystans ujawniony na podstawie matrycy
wartosci Fst w przyblizeniu odzwierciedla dystans te-
rytorialny dzielacy badang populacje Polski od innych
populacji. Jest to szczegolnie widoczne w przypadku
najbardziej odleglych terytorialnie i genetycznie od
naszej populacji afroamerykanskiej i japonskiej. Co
ciekawe, rdznice statystycznie znamienne (p < 0,05)
odnotowano nie tylko pomiedzy badang populacja
Lodzi a innymi populacjami §wiata i Europy, lecz tak-
ze populacja Warszawy, Szczecina i Poznania. Moze
to wynika¢ z faktu, iz analiza czestosci w obrebie
markeréw typu STR nie jest doskonalym narze¢dziem
do analizy biogeograficznego pokrewienstwa. Moga
mie¢ na to wplyw réwniez stosunkowo niskie liczeb-
nosci w obrebie poréwnywanych z tédzka innych

Afro USA/Afro USA

Japonia/Japan

Krakéw/Krakow

Portugalia/
Portugal

Arch Med Sad Kryminol 2016; vol. 66: 83-94

was performed by means of visualization based on the
“neighbour-joining” method which was used to create
a genetic distance tree for the compared populations
of the world, as shown in Fig. 1. Next, based on mul-
tidimensional scaling, genetic distances were visualized
between the compared populations of Europe in Fig. 2,
and between the compared populations of Poland in
Fig. 3. The analysis of data shows that the distance re-
vealed on the basis of the Fst value matrix approx-
imately reflects the territorial distance between the
studied Polish population and other populations. This
is evident particularly in the Afro-American and Jap-
anese populations which are separated by the greatest
territorial and genetic distance from the Polish popu-
lation. Interestingly, statistically significant differences
(p < 0.05) were noted not only between the studied pop-
ulation of Lodz and other populations of Europe and
the world, but also the populations of Warsaw, Szczecin
and Poznan. The finding may be due to the fact that an
analysis of frequencies within STR type markers is not
a perfect tool for determining biogeographical ancestry.
Another contributing cause may be the fact that other
Polish populations which were compared with the Lodz

Poznari/Poznan
Szczecin

Warszawa/Warsaw

Wroctaw/Wroclaw
Lublin
Gdarisk/Gdansk
Biatystok/Bialystok
Holandia/Holland

kédZ/Lodz

Szwecja/
Sweden

0.01

Ryc. 1. Dystans genetyczny pomiedzy populacja regionu tédzkiego (Centralna Polska) a innymi populacjami
$wiata, zwizualizowany metodg ,najblizszego sasiada”
Fig. 1. Genetic distance between population of Lodz region (Central Poland) and other populations of the

world, visualized by the “neighbor-joining” method
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Dane populacyjne dla uktadéw: D151656, D2S441, D2S1338, D351358, D8S1179, D10S1248, D12S391, D16S539, D18S51, D195433,
D21S11, D2251045, FGA, THO1, VWA, zawartych w systemie NGM na podstawie tysiaca niespokrewnionych oséb z regionu tédzkiego Polski

Centralnej

Portugalia/Portugal

0,61
Wroctaw/Wroclaw
04T Warszawa/Warsaw
Szwecja/Sweden : ;
0.2r ? Holandia/Holland Krakc’)}/v/Krakci)w
i 1 ¥ 1Szczecin
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001 4 i Lédz’/Lodzg b
‘ E R
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’ = S
‘ = R
: : L - :
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1 1
| E
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Ryc. 2. Skalowanie wielowymiarowe obrazujace dystans genetyczny pomiedzy populacja todzi (Polska Cen-
tralna) a innymi populacjami Europy na wykresie tréjwymiarowym

Fig. 2. Multidimensional scaling revealing genetic distance between population of Lodz region (Central Po-
land) and other populations of Europe on the three-dimensional graph

populacji Polski skutkujace przeszacowaniem czy tez
niedoszacowaniem czestosci niektorych alleli. Zgod-
nie z aktualnie obowigzujacymi standardami mini-
malna liczebno$¢, konieczna do opracowania danych
populacyjnych z danego regionu, wynosi 500 [28].
Wykorzystanie jak najwigckszych baz danych zdecy-
dowanie adekwatniej charakteryzuje poszczegoélne
regiony kraju w poréwnaniu z danymi zbiorczymi,
stanowigcymi sume danych populacyjnych z tych
regionéw. Ponadto ma istotne znaczenie w praktyce
badawczej z zakresu genetyki sgdowej. Chroni przed
zanizaniem czgsto$ci alleli, a tym samym zawyzaniem
warto$ci dowodowej ekspertyz.

Whioski

Udokumentowano wysoka przydatnos¢ zestawu
NGM w badaniach z zakresu genetyki medycznej i s3-
dowej w badanej populacji regionu f6dzkiego Polski
Centralnej i spelnienie przez nig warunkéw niezalez-
nego dziedziczenia. Wykazano brak nieréwnowagi
sprzezen pomiedzy syntenicznymi loci zestawu, co

population were relatively small. Consequently, some
alleles could have been either over- or underestimated.
In accordance with the current standards the minimum
number of people within a population that is required
for processing population data for a given region is 500
[28]. Databases should be as large as possible to ensure
that they characterize individual regions of the country
much more adequately than collective data representing
a total of population data for respective regions. Fur-
thermore, the use of large databases is very important
for forensic genetic research practice. It prevents under-
estimation of allele frequencies and thus overestimation
of the evidence value of expert opinions.

Conclusions

The NGM kit was shown to be highly suitable for
medical and forensic genetic studies in the studied
population of the Lodz region of Central Poland. The
population was found to satisfy the conditions of inde-
pendent inheritance. Another finding was the absence
of linkage disequilibrium between the synthetic loci
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0,8 :
Wroctaw/Wroclaw
o
0,4
Lublin Warszawa/Warsaw
(V]
s * ®:6d7/Lodz secrecin®®
ks -2 Gdarnisk/Gdansk @
ES 0,0
§ £ Krakow/Krakow
a o
Poznari/Poznan
0,4
Biatystok/Bialystok
@
-0,8
-0,8 -0,4 0,0 0,4 0,8 1,2
Wymiar 1

Dimension 1

Ryc. 3. Skalowanie wielowymiarowe obrazujace dystans genetyczny pomiedzy populacja todzi (Polska Cen-
tralna) a innymi populacjami Polski na dwuwymiarowym wykresie

Fig. 3. Multidimensional scaling revealing genetic distance between population of Lodz region (Central Po-
land) and other populations of Poland on the two-dimensional graph

daje mozliwo$¢ ich multipleksowania do oceny war-
tosci dowodowej. Zobrazowano roéznice miedzypo-
pulacyjne w obrebie badanej populacji z regionu Lo-
dzi i innych regionéw Polski. Uzasadniona jest zatem
potrzeba konstruowania baz danych o jak najwiek-
szej liczebnosci, ktore najadekwatniej charakteryzuja
populacje okreslonego regionu kraju oraz pozwalajg
na prawidlowe oszacowanie dowodu z badan DNA
w tym regionie.

Autorzy deklarujq brak konfliktu intereséw.
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of the kit, which offers a possibility to multiplex them
for the assessment of evidence value. Inter-population
differences within the studied population of the Lodz
region and other regions of Poland were visualized.
Consequently, databases should contain the greatest
possible number of records, as large databases provide
the most adequate characterization of the population
of a particular region of the country, and allow correct
assessment of DNA-based evidence in that region.
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