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1.Wstep

W obecnych czasach podstawg badan sadowych jest analiza probek zebranych z
miejsc przestgpstwa oraz innych materialow, w tym analiza w zakresie DNA. Skutkuje
ona otrzymaniem profilu DNA osoby, od ktorej ta probka pochodzi. Genetyka sgdowa
dysponuje bardzo czulymi metodami, do badan wystarczy niewielka ilos¢ DNA, jak np.
ta pozostawiona na przedmiocie po przypadkowym dotknieciu [1]. Wszystkie komorki
pochodzace od jednej osoby maja teoretycznie identyczny profil DNA z wyjatkiem
0sOb po przeszczepach allogenicznych szpiku. Dlatego tez mozliwe jest porownywanie
profilu DNA otrzymanego z np. plam krwi z miejsca przestgpstwa z profilem DNA
oznaczonym w materiale porownawczym, jakim jest wymaz z jamy ustnej czy krew [2].
Profil DNA jest dowodem w zakresie spraw karnych takich jak np. morderstwo, gwatt,
kradziez badz w sprawach cywilnych, np. o ustalenie ojcostwa. Pomaga potwierdzi¢ lub

wykluczy¢ obecnos$¢ osoby na miejscu popetnienia przestepstwa [1].

1.1 Rys historyczny

Fundamentem pod badania materialu genetycznego stato si¢ odkrycie uktadu
grupowego krwi ABO w 1900 roku. Karl Landsteiner zaobserwowal, ze krew
pochodzaca od r6znych osob zmieszana ze sobg czasem ulega aglutynacji. Ze wzgledu
na obecnos¢ roznych antygendw na powierzchni erytrocytow i odpowiednich
przeciwcial w osoczu wyodrebniono 4 grupy: 0, A, B, AB wystepujace w populacji z
r6zng czestoscig. W 1915 roku po raz pierwszy uzyto badan uktadu ABO w
postepowaniu sgdowym do identyfikacji plam krwi [3].

Najwczesniej stosowang analiza DNA byla metoda RFLP (restriction fragment
lenght polymorphism). Wykorzystywano w niej 16zng dlugos¢ fragmentow
powtérzonych VNTR (variable number of tandem repeat) zawartych migdzy
sekwencjami rozpoznawanymi przez enzym restrykcyjny. Poczatkowo stosowano
wariant MLP czyli analiz¢ typu multilocus, w ktorej wykorzystywano

charakterystyczng sekwencj¢ rdzeniowa zawarta w wielu minisatelitach. Sonda DNA



wyznakowana izotopem radioaktywnym hybrydyzowala do tej sekwencji zawartej w
r6znych fragmentach DNA wyst¢pujacych w mieszaninie reakcyjnej. Uzyskiwano w
ten sposob profil osoby, ktory jest tak samo unikalny dla konkretnej osoby jak jej odcisk
palca, stad nazwa ,,DNA fingerprint”. Po raz pierwszy zastosowano ten typ analizy w
sprawach o ustalenie pokrewienstwa, tj. w sprawach imigracyjnych. Pomimo wysokiej
zmienno$ci ujawnionej tg metoda byta ona bardzo czasochtonna, charakteryzowala si¢
niska czulo$cia, a do analizy wymagana byla stosunkowo duza ilo$¢
wysokoczgsteczkowego DNA [4].

Prawdziwym przelomem stalo si¢ opracowanie techniki PCR (polymerase chain
reaction) przez Kary Mullisa w 1983 roku. Reakcja tancuchowa polimerazy jest
technikg bardzo wydajng, pozwala na uzyskanie milionow kopii danej sekwencji ze
sladowej ilosci DNA. Podczas gdy analiza materialu metodg RFLP zajmuje z reguly
kilka tygodni, w oparciu o metode PCR mozna uzyska¢ wynik nawet w przeciggu kilku
godzin. Reakcja fancuchowa polimerazy z kilkoma ulepszeniami jest obecnie

podstawowym narzedziem badan w genetyce sagdowej [5,6].

1.2 Zrédla materialow w genetyce sadowej

W s$wietle mozliwosci jakie daje wspolczesna genetyka sagdowa nie istnieje pojecie
zbrodni doskonalej. Kazda obecno$¢ na miejscu przestgpstwa skutkuje pozostawieniem
tam $§ladow biologicznych. Do §ladow biologicznych oproécz wytworow skory (wlosy,
paznokcie) zalicza si¢ rowniez tkanki: krew, kosci, naskorek, skore oraz inne np.
fragmenty mig¢$ni; wydzieliny — $ling, nasienie, wydzieling pochwowa, pot; wydaliny:
kat, mocz, wymiociny. Do $ladow biologicznych zalicza si¢ rowniez ewentualne $lady
pochodzenia zwierzecego np. sier§¢ oraz roslinnego jak nasiona, pytki ro$linne,
fragmenty roslin, ktére rowniez mogg by¢ cennymi zrodtami informacji [7].

Kluczowym w odniesieniu do kolejnych etapéw badania jest prawidlowe
zabezpieczenie §ladow. Wazne jest ujawnienie §ladow poniewaz wiele z nich nie jest
widocznych na pierwszy rzut oka, jak np. komoérki nablonkowe czy $lina. W takim
przypadku zabezpiecza si¢ materiat z miejsc prawdopodobnego ich wystepowania,
zwiazanych z uzytkowaniem przedmiotu lub zabezpiecza caty przedmiot. Niezmiernie
wazna jest ochrona dowodow przed czynnikami niszczacymi DNA, do ktorych naleza:

wilgo¢, wysoka temperatura oraz promieniowanie. Duzy wptyw na degradacje DNA



majg rowniez: metale ci¢zKie, zasady, detergenty oraz kwasy, wsrod nich roéwniez
kwasy hummusowe zawarte w glebie. Zebrany materiat w postaci plam nalezy
wysuszy¢ (jezeli nie bedzie zamrazany) i umiesci¢ w opakowaniu, w ktérym bedzie
mozliwa cyrkulacja powietrza, najlepiej papierowej kopercie. Zapobiega to rozwojowi
plesni i innych mikroorganizméw, ktore moglyby zanieczysci¢ i zniszczy¢ ludzkie
DNA. W przypadku tkanek takich jak np. mie$nie, kosci, ptynna krew konieczne jest
przechowywanie w temperaturze -20/-80 °C. Zarowno podczas ogledzin miejsc zbrodni
jak 1 dalszej obrobki materiatu nalezy zachowaé ostroznos$¢, aby nie doszlo do
kontaminacji obcym DNA, ktére moze znacznie utrudni¢ lub nawet uniemozliwi¢
analiz¢. Kazdy materiat powinien zosta¢ dokfadnie opisany oraz zabezpieczony przed
ingerencjg osob trzecich, wiaczajac w to zanieczyszczenie DNA przez badajacego [7,8].
Pierwszym etapem analizy DNA jest jego izolacja. Podczas tego etapu z réznych
materialobw pozostawionych np. na miejscu zbrodni izoluje si¢ DNA. Podczas tego
etapu istotne jest usuniecie z probki bialek oraz inhibitorow enzymow, ktore
utrudniatyby dalszg analize oraz uzyskanie jak najwigkszej ilosci DNA o najlepszej
mozliwej czystosci. Najwczesniej wykorzystywang metodg izolacji DNA byla metoda
organiczna z zastosowaniem chloroformu i fenolu. Sklada si¢ ona z kilku etapow,
izolaty DNA otrzymane ta metoda maja dobrg jakos$¢, niestety proces ten jest
czasochtonny, a uzyte odczynniki organiczne sg toksyczne [9].
Obecnie dostepne sg rowniez gotowe zestawy do izolacji DNA z wykorzystaniem
metody adsorpcyjno-elucyjnej, ktore nie wymagajg duzego naktadu pracy, np. Sherlock
AX czy ReliaPrepTM FFPE gDNA Miniprep. Moga by¢ one uzywane do materiatow o
Sladowej zawartosci DNA w plamach krwi, nasienia, tkanek zakonserwowanych w
parafinie badz formalinie, tkanek $wiezych i mrozonych oraz wlosow. Ekstrakcja

odbywa si¢ na odpowiednio do tego skonstruowanych kolumnach [10].

1.3 Polimorfizm w zakresie autosomalnego DNA

Projekt sekwencjonowania 1000 genoméw rozpoczat si¢ w 2008 roku i stawia sobie
za cel badanie zalezno$ci migdzy genotypem a fenotypem. Do 2015 roku, w trakcie

realizacji projektu przebadano 2504 probek pochodzacych z 26 populacji 1 ujawniono



m.in. 84,7 min polimorfizméw pojedynczego nukleotydu (SNPs), 3,6 min krotkich
insercji/delecji (Indels) oraz 60 tys. wariantow strukturalnych (structural variants) [11].

W 99,9% ludzki genom jest taki sam, zmienno$¢ mi¢dzy osobami wynosi zatem
0,1%. Genom czlowicka sklada si¢ z regionow kodujacych: genéow 1 sekwencji
genopodobnych, stanowigcych 40%. Sa one malo polimorficzne ze wzgledu na
wystepowanie presji selekcyjnej. Pozostale ok. 60% genomu stanowia sekwencje
miedzygenowe. W przeciwienstwie do regionow kodujacych wykazuja one wigksza
zmienno$¢ poniewaz nie ulegaja presji selekcyjnej [12]. Mniejsza czg$¢ sekwencji
migdzygenowych stanowig sekwencje unikatowe lub pojawiajace si¢ w genomie w
jednej badz niewielu kopiach. Wigkszg czes¢ regiondw migdzygenowych stanowig
regiony powtorzone wielokrotnie, wystgpujace w wielu wariantach. Wsrod sekwencji
powtorzonych wyr6zniamy sekwencje rozproszone oraz sekwencje powtorzone
tandemowo. Sekwencje tandemowe dzieli si¢ pod wzgledem wielkos$ci catej sekwencji
oraz dlugosci motywu repetytywnego. Dhugie powtdrzenia mogace zawieraé setki badz
nawet tysigce zasad w jednostce powtarzanej to satelity. Wystepuja zwykle w
heterochromatynie chromosomow, wokot centromeréw 1 w poblizu telomerow.
Krotszymi sekwencjami sg minisatelity - VNTR (variable number of tandem repeat), w
ktorych motyw podstawowy ma dlugos¢ 8-100 pz (par zasad). Dlugos¢ sekwencji
wynosi od kilkuset do ponad 20 tys. pz. Sg one rozproszone w catym genomie ale maja
tendencje do gromadzenia si¢ blisko koncéw chromosomoéw. Wykazuja bardzo duzg
polimorficznos$¢. Najkrotszymi sekwencjami powtorzonymi tandemowo sg STR (short
tandem repeat), z dlugoscig motywu 2-6 pz, catkowitga wielkoscig 50 — 500 pz. Sa
sekwencjami rozmieszczonymi gléwnie w czesci niekodujacej genomu, bardzo rzadko
w obregbie genow. Sekwencje powtorzone typu STR wystepujag w populacji w kilku -
kilkudziesieciu wariantach genowych roznigcych si¢ czgstoscia wystepowaniaw

populacjach [13].

1.4 Markery wykorzystywane w badaniach z zakresu genetyki sagdowej

Kazdy marker STR ma swoje polozenie na chromosomie zwane locus. STR r6znig si¢
wielko$ciag motywu repetytywnego, dlatego wyrézniamy powtdrzenia dinukleotydowe,

gdzie motyw powtarzany sklada si¢ z 2 nukleotydow, tri-, tetra- penta-



heksanukleotydowe, przy czym powtdrzenia penta- i heksanukleotydowe sa rzadsze w
ludzkim genomie.

Najbardziej przydatnymi w praktyce badawczej sa powtdrzenia zlozone z
tetranukleotydow. W wyniku reakcji polimerazy powstaje mniej produktéw typu
Hstutter’” utrudniajacych interpretacje uzyskanych wynikoéw niz w przypadku sekwencji
trinukleotydowych. Powtorzenia ztozone z tetranukleotydow sg réwniez odporniejsze
na degradacje w porownaniu do pentanukleotydéw. STR réznig si¢ nie tylko pod
wzgledem dlugosci motywu 1 liczby powtorzen ale tez pod wzgledem ,,wzoru
powtorzen”. Proste powtorzenia sktadajg si¢ z jednostek repetytywnych identycznych
pod wzgledem dlugosci 1 sekwencji. Ztozone zawieraja 2 lub wigcej sasiednich prostych
powtorzen, kompleksowe mogag zawiera¢ rdzng ilos¢ powtdrzen tworzacych ,,bloki”,
roznigcych si¢ dlugoscig jednostek. Regiony hiperzmienne zawieraja dodatkowo allele

roznigce si¢ pod wzgledem rozmiaru 1 sekwencji [6].

Markery DNA wykorzystywane do celéw identyfikacyjnych powinny wykazywac
jak najwyzszy polimorfizm (réznorodnos¢ alleli) przy mozliwie jak najnizszym
wspotczynniku mutacji 1 stosunkowo matej wielkosci czgsteczek. Jest to wazne pod
katem pracy ze zdegradowanym (pofragmentowanym) DNA. Dlatego tez markery
mikrosatelitarne (STR) posiadajace mniejszg czasteczke maja w tym wzgledzie

przewage nad minisatelitami [14].

Nomenklatura markeréw 1 zasady ich oznaczania zostaly ustalone zgodnie z
standardami wyznaczonymi przez Mi¢dzynarodowe Towarzystw Genetyki Czlowieka -
ISFG (International Society for Forensic Genetics). Ich ujednolicenie pozwala na
poréwnanie wynikOw uzyskanych miedzy ro6znymi laboratoriami oraz zapewnia
odtwarzalno$¢. W nazwie sekwencji powtdrzonych znajduje si¢ motyw repetytywny
oraz liczba powtdrzen. Wczesniejsze rdznice w nazewnictwie wynikaty z faktu iz r6zne
nici zostaly wykorzystane do ustalenia sekwencji powtarzanej. Obecnie wg
rekomendacji ISFG do ustalenia motywu repetytywnego uzywa si¢ gldwnej sekwencji,
ktéra mozna znalez¢ w bazie danych GenBank. Kazda sekwencje¢ opisuje sie w

kierunku 5°- 3’ [15].

Markery STR zostaly uzyte do stworzenia kryminalnych baz danych DNA, w

ktérych znajduja si¢ profile m.in. 0so6b skazanych, nieznanych zwlok, zaginionych oséb



lub ich krewnych oraz niezidentyfikowanych $ladéw. Bazy danych przeszukuje si¢ w
celu ewentualnego trafienia, ktore ma miejsce gdy materiat zebrany z miejsca zdarzenia
pasuje do ktoregos z profili obecnych w bazie. Przyktadowo Kryminalna Baza Danych
USA (US core loci), tzw. system CODIS zawiera 13 markeréw STR: CSFI1PO, FGA,
THO1, TPOX, VWA, D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D13S317, D16S539,
D18S51 1 D21S11. Rozwdj baz danych pozwolil na rozwigzanie wielu spraw
kryminalnych. W genetyce sadowej istotne sg rowniez populacyjne bazy danych.
Zawieraja one czestosci wystepowania okreslonych alleli w populacji. Na ich podstawie

mozna obliczy¢ prawdopodobienstwo przypadkowego trafienia [15,16].

Innym rodzajem markeréw wykorzystywanych w laboratoriach genetyki sadowej sa
polimorfizmy pojedynczego nukleotydu - SNP (single nucleotyde polymorphism). Sa
one w wigkszos$ci bialleliczne, w zwigzku z tym dostarczaja mniej informacji niz STR.
Sa rOwnomiernie rozmieszczone w genomie, zarowno w regionach niekodujacych jak
rowniez w genach (intronach i eksonach). Moga by¢ stosowane w multipleksach, przy
czym pod wzgledem sily dyskryminacji ok. 13 STR odpowiada od 50 do 100 SNP .
Zaleta ich amplikonoéw jest niski wspotczynnik mutacji oraz niewielki rozmiar, dzigki
temu dobrze sprawdzajg si¢ w analizach materiatu zdegradowanego pochodzacego np. z
roznego rodzaju katastrof czy wykopalisk. Sg to markery stosowane przy ustalaniu

pochodzenia osoby 1 jej przynalezno$ci biogeograficznej [17,18].

Polimorfizmy insercyjno-delecyjne (Indel) sa rezultatem insercji lub delecji jednego
lub wigkszej liczby nukleotydow w ludzkim genomie. Ich wielko$¢ waha si¢ w
granicach od 1 do 10 000 pz, sg bialleliczne. Zostaly podzielone na 5 klas: insercje lub
delecje pojedynczych par zasad, monomeryczna ekspansja pary zasad, ekspansja Kilku
par zasad, insercje transpozonow oraz regiony typu Indel sktadajace si¢ z losowych
sekwencji DNA. Polimorfizmy insercyjno - delecyjne moga znajdowac si¢ roOwniez w
eksonach lub regionach promotorowych genéw wplywajac na ich funkcje. Analiza tych
polimorfizmoéw moze by¢ prowadzona przy pomocy PCR z detekcja fluorescencyjng i
elektroforeza kapilarng tak jak STR czy tez SNP. Ich zaletami s3: krotkie amplikony
osiggajace wielkos¢ od 50 do 160 pz, niski wskaznik mutacji, oraz brak produktow typu
»stutter” podczas reakcji fancuchowej polimerazy. Mozna ich zatem uzy¢ jako markery

uzupehiajace przy analizie najbardziej skomplikowanych spraw [19,20].



Tym niemniej zlotym standardem w badaniach genetyczno — sagdowych sa jak dotad

markery typu STR.

1.5 Lancuchowa reakcja polimerazy

Analiza mikrosatelitow odbywa si¢ glownie w systemie multipleks w oparciu o
metode PCR tj. reakcje fancuchowa polimerazy. Ilos¢ matrycowego DNA potrzebnego
do PCR zalezy od czulosci reakcji. W celu otrzymania optymalnych wynikow reakcji
wigkszo$¢ komercyjnie dostepnych zestawéw wymaga ilosci DNA rzedu 0,5 —2,5 ng
[21]. Mozliwe jest tez uzyskanie profilu DNA w oparciu o pojedyncze komorki w
$ladach kontaktowych, mamy wtedy do czynienia z tzw. DNA niskiej liczby kopii
(LCN low copy number). Tym niemniej w tym przypadku moga wystapic
efektystochastyczne, takie jak wypadanie allelu (allele dropout), preferencyjna
amplifikacja jednego allelu w heterozygotach, ktore zostang zaklasyfikowane btednie
jako homozygoty. Zdarza si¢ rowniez detekcja przypadkowych alleli (alleledropin) oraz
nierownomierna amplifikacja alleli w poszczegdlnych uktadach. W zwigzku z tym

wymagana jest duza ostrozno$¢ w interpretowaniu wynikow badan $ladowej ilosci

DNA [22,23].

W wyniku reakcji otrzymujemy mieszaning réznych sekwencji w zakresie markerow
STR, ktoére sg nastepnie rozdzielane od siebie w oparciu o elektroforeze kapilarna.
Metoda polega na wykorzystaniu ruchliwosci czasteczek posiadajagcych tadunek w
wytworzonym polu elektrycznym generowanym przez clektrody katode (elektroda
ujemna) 1 anode (elektroda dodatnia) [24]. Czasteczki poruszaja si¢ w polimerze
wypehiajacym kapilare, stanowiacg ultracienka rurke o $rednicy mniejszej niz 1 mm.
Rozdzial czastek zalezy od predkosci z jaka si¢ poruszaja, predkos$¢ zalezy natomiast od
fadunku 1 wielkos$ci czastki oraz jej ksztattu. Elektroforeza kapilarna ma wiele zalet:
mozna ja w petni zautomatyzowac, co oczywiscie przyspiesza czas analizy i zmniejsza
prawdopodobienstwo wystgpienia bledow. Wymaga niewielkich ilo$ci materiatu, dzieki
temu pozostata cz¢$¢ materialu moze by¢ uzyta do wykonania ewentualnej powtorki.
Dzigki zastosowaniu kapilar, w ktorych generowane podczas procesu ciepto jest lepiej
rozpraszane, mozna uzy¢ wigkszego napigcia, co przyspiesza rozdzial. Odpowiednio

skonstruowana aparatura umozliwia potaczenie jg z systemem detekcji fluorescencyjne;j
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oraz komputerem analizujacym przesylane dane pomiarowe. Badane probki
wymieszane s3 ze standardem wielkosci, ktory stanowia fragmenty DNA o znanej
dhlugosci wyznakowane innym niz badane probki barwnikiem fluorescencyjnym
(fluorochromem). Oddzielnie analizowany jest wzorzec alleli (drabinka). W okolicach
konca kapilary znajduje si¢ laser, ktory wzbudza poszczegdlne znaczniki
fluorescencyjne powodujac emisje Swiatta (fluorescencji). Dlugos¢ fali jest
charakterystyczna dla danego barwnika. Dalej znajduje si¢ detektor, ktory mierzy
natgzenie fluorescencji. Czas jaki zajmuje poszczegdlnym sekwencjom przejscie przez
kapilar¢ rowniez jest mierzony. Po przejsciu produktow przez system detekcji
otrzymuje si¢ informacje na temat wielkosci poszczegdlnych czastek a natezenie
fluorescencji jest miarg stezenia w jakiej wystepuje dana sekwencja. Dane sg

przedstawione w postaci elektroforogramu [25,26].

1.6 Reakcja multiplex PCR

Reakcja multiplex PCR pozwala zaoszczgdzi¢ czas 1 odczynniki, ale stanowi
jednoczesnie wyzwanie. Zwigkszajac liczbe starterow zwigkszamy rowniez mozliwos¢
wystgpienia interakcji migdzy nimi. Startery uzyte w jednej reakcji powinny by¢ jak
najlepiej dobrane pod wzglgdem temperatury annealingu. Nalezy unika¢ projektowania
starterow z nakladajacymi si¢ sekwencjami targetowymi, poniewaz przyczynia si¢ to do

powstawania zwigkszonego poziomu dimerdéw [27].

Pierwszym zestawem analizujagcym markery STR opartym o technike multipleks
PCR byt tzw. zestaw CTT triplex, zaprojektowany przez firm¢ Promega w 1994
roku. Skladal si¢ z trzech markerow: CSFIPO, TPOX 1 THOl. Wizualizacja
produktow reakcji polegata na wysrebrzaniu otrzymanego droga elektrofrezy (w zelu)
wzoru prazkéw. Mimo stosunkowo wysokiego prawdopodobienstwa przypadkowej
zgodnosci okoto 1 na 500, przekladajacego si¢ na niezbyt wysoka wartos¢
dowodowa badania byl szeroko rozpowszechniony 1 dlugo uzytkowany.

Kolejnym krokiem w rozwoju multipleksow PCR stalo si¢ potaczenie
tancuchowej reakcji polimerazy z detekcja fluorescencyjng. Multipleksem opartym
na detekcji fluorescencyjnej byt quadruplex wyprodukowany przez Forensic Science

Service. Zestaw ten zaliczany do multipleksow 1 generacji zawieral startery
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komplementarne do regiondw flankujacych 4 loci, tj. THOI, FES/FPS, VWA i
F13Al. Prawdopodobienstwo przypadkowej zgodnosci profilu przy takiej
kombinacji markeréw obnizone zostato do poziomu 1 na 10 000.

Opracowanie zestawu SGM bylo kolejnym etapem w rozwoju multipleksow. Byt on
zaliczany do multiplekséw II generacji, umozliwiajacych amplifikacje 6 markerow STR:
THO1, VWA, FGA, D8S1179, D18S51 1 D21S11 oraz markera pici amelogeniny. Profil
DNA ujawniony za pomocg tego multipleksu pojawia si¢ w populacji §rednio 1 na ok.

50 mln oso6b [6].

Ostatnie 20 lat badan zaowocowato opracowaniem multipleksow III generacji, ktore
z uwagi na wysoka informatywnos$¢, odpornos¢ na degradacje, mozliwos¢ amplifikacji
typu ,,direct” wykorzystywane sg coraz czesciej w réznych aspektach genetyki sadowej
m. in. w badaniach identyfikacyjnych, spornego ojcostwa, oraz w badaniach
rodowodowych.

Zaliczamy do nich zestaw PowerPlex® Fusion 6C firmy Promega. Jest to 27-
locusowy multipleks stuzgcy do badan ludzkiego DNA w systemie 6-kolorowej detekcji
fluorescencyjnej. Tabela 1 przedstawia charakterystyke 27 loci zestawu, ich

chromosomowg lokalizacj¢, sekwencje oraz sposob znakowania [26].

Zestaw wykazuje bardzo duza swoistos¢, ktora udowodniono wykonujac szereg prob
z materialem genetycznym pochodzacych od réznych mikro- i makroorganizmoéw m.in.
kota, psa, Staphylococcusepidermidis, Saccharomyces cerevisiae, Escherichia coli. W
przypadku wiekszosci zwierzat domowych nie zaobserwowano produktu, co wskazuje
na brak reakcji krzyzowych. Podczas analizy materialow pochodzacych od $wini,
myszy 1 kury pojawily si¢ niewielkie piki typu ,,off ladder” oraz piki znajdujace si¢
pomigdzy panelami.Zaobserwowano piki rOwniez w materiatach pochodzacych od
gatunkow wykazujacych genetyczne podobienstwo do czlowieka m.in. szympansa ale
otrzymane sygnaly zostaly sukcesywnie oddzielone od sygnaldow pochodzacych od

ludzkich markerow STR [28].
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Locus STR | Znakowanie |Lokalizacja chromosomowa Sekwenc;sa,fog\fvto rzona
AMG FL-6C Xp22.1-223 and Y -
D3S1358 FL-6C 3p21.31 (45.557Mb) TCTA Complex
D1S1656 FL-6C 1942 (228.972Mb) TAGA Complex
D2S441 FL-6C 2pl4 (68.214Mb) TCTA
D10S1248 FL-6C 10q26.3 (130.567Mb) GGAA
D13S317 FL-6C 13031.1 (81.62Mb) TATC
Penta E FL-6C 150126.2 (95.175Mb) AAAGA
D16S539 16qg24.1 (84.944Mb) GATA
D18S51 18g21.33 (59.1Mb) AGAA
D251338 2035 (218.705Mb) TGCC/TTCC
CSF1PO 5033.1 (149.436Mb) AGAT
Penta D 21922.3 (43.88Mb) AAAGA
THO1 11p15.5 (2.149Mb) AATG
VWA 12p13.31 (5.963Mb) TCTA Complex
D21S11 21921.1 (19.476Mb) TCTA Complex
D7S820 70q21.11 (83.433Mb) GATA
D5S818 5023.2 (123.139Mb) AGAT
TPOX 2p25.3 (1.472Mb) AATG
D8S1179 CXR-6C 8024.13 (125.976Mb) TCTA Complex
D12S391 CXR-6C 12p12 (12.341Mb) AGAT/AGAC Complex
D195433 CXR-6C 19912 (35.109Mb) AAGG Complex
SE33 CXR-6C 6914 (89.043Mb) AAAG Complex
D2251045 CXR-6C 22q12.3 (35.779Mb) ATT
DYS391 TOM-6C Y TCTA
FGA TOM-6C 4028 (155.866Mb) TTTC Complex
DYS576 TOM-6C Y AAAG
DYS570 TOM-6C Y TTTC

Tabela 1: Charakterystyka markerow STR wchodzacych w skfad multipleksu

PowerPlex Fusion 6C.

Przebadano szereg probek o zawartosci DNA réwnej 250 pg, 125 pg, 62,5 pg oraz
31,25 pg. Przy zawartosci DNA rzedu 250 pg otrzymano 100% oczekiwanych alleli,
natomiast przy zawartosci 62,5 pg otrzymano 82 % alleli. Otrzymane wyniki wskazuja
na duza czuto$¢ PowerPlex Fusion.

Zestaw przebadano pod katem odporno$ci na powszechne inhibitory enzymow takie jak
kwasy hummusowe, hematyna, kwas taninowy oraz EDTA. Otrzymano
satysfakcjonujace wyniki wskazujace na bardzo duza odporno$¢ na inhibicje [28].
Wyzej opisany zestaw stal si¢ przedmiotem niniejszej pracy w zakresie oceny

wybranych parametréw jego przydatnosci w badaniach medycznych i sgdowych.
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2. Cel pracy

Cel pracy stanowi analiza populacyjna i ocena przydatnosci jednego z multipleksowych
zestawow: PowerPlex Fusion 6C zawierajacego 26 loci STR: CSF1PO, FGA, THO1,
VWA, D1S1656, D251338, D2S441, D3S1358, D5S818, D75820, D8S1179, D10S1248,
D12S391, D13S317, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, Penta D, Penta E,
D22S1045, TPOX, SE33, DYS570, DYS576, DYS391 w badaniach genetyczno-

sadowych. Wyzej wymienione cele zostaty zrealizowane poprzez:

1. Analize rozktadow alleli w zakresie 23 markeréw autosomalnych systemu
PowerPlex Fusion 6C 1 porownanie uzyskanych rozkladow z rozkladami w
innych populacjach Europy i $wiata.

2. Kompleksowa analiz¢ migdzypopulacyjng oparta na okresleniu stopnia
pokrewienstwa genetycznego pomiedzy badang populacja Polski, a innymi
populacjami z catego $§wiata.

3. Oceng przydatnosci zestawu PowerPlex Fusion 6C do analiz genetyczno-
sgdowych w oparciu 0 parametry statystyczne obliczone na podstawie
uzyskanych rozktadow oraz analiz¢ wspoiczynnika wsobnosci.

4. Weryfikacja praktycznej przydatnosci multipleksu PowerPlex Fusion 6C na
podstawie analizy spraw dochodzenia ojcostwa przeprowadzanych w Pracowni
Genetyki Medycznej i Sagdowej ZMS UM Lodz w latach 2015 — 2017, z

uwzglednieniem ekspertyz potwierdzajacych 1 wykluczajacych ojcostwo.
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3. Material i metodyka

3.1 Material

Material badawczy stanowily wymazy z wewnetrznej strony policzka. Wymazy
pobrano od 300 niespokrewnionych, dorostych w tym 140 kobiet 160 me¢zczyzn
urodzonych w regionie t6dzkim. Zanalizowano laczng liczbe 122 spraw spornego
ojcostwa w tym 105 spraw z potwierdzeniem ojcostwa oraz 17 spraw z wykluczeniem
ojcostwa. Wszystkie badane osoby uczestniczyly w sprawach o ustalenie ojcostwa, o
zaprzeczenie ojcostwa, o ustalenie bezskutecznosci uznania ojcostwa, badaniach
chimeryzmu u o0s6b po przeszczepach szpiku oraz sSprawach kryminalnych
przeprowadzanych w latach 2015 — 2017 w Pracowni Genetyki Medycznej i Sagdowe;j
Zaktadu Medycyny Sadowej Uniwersytetu Medycznego w Lodzi. Na wykorzystanie
probek w postaci wymazoéw do przedmiotowych analiz uzyskano zgod¢ badanych, badz
W przypadku osob niepeloletnich zgode ich opiekundéw prawnych. Na wykorzystanie
wyzej wymienionych materialow do analizy i zestawien biostatystycznych uzyskano

zgode Komisji Bioetycznej przy UM w Lodzi nr RNN/294/16KE z dnia 06.12.2016r.

3.2 Metodyka badan

Materiat biologiczny w postaci komorek nabtonka z jamy ustnej pobierano na jalowe
wymazowki przez pocieranie wewnetrznej strony policzka. Otrzymane wymazy
zabezpieczono przez zamrozenie w temp. - 20°C do momentu izolacji. Genomowy
DNA wyizolowano przy uzyciu metody kolumienkowej z zastosowaniem membran
jonowymiennych wigzacych DNA —Spin 10X 1 buforéw z zestawu AX Sherlock
stosujac si¢ do protokotu producenta (A& A Biotechnology, Polska) [10].

Przeprowadzono analiz¢ jako$ciowa 1 iloSciowa wyizolowanego DNA za pomocag
zestawu Power Quant (Promega, Madison, WI, USA) w aparacie Real-Time PCR
System 7500 w oparciu 0 oprogramowanie HID Real-Time Analysis v.1.1 (Thermo
Fisher Scientific, USA) [29].
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Amplifikacja matrycowego DNA w oparciu o reakcj¢ tancuchowg polimerazy (PCR) w
systemie multipleks zostala przeprowadzona przy uzyciu zestawu PowerPlex Fusion 6C
(Promega, Madison, WI, USA) [26] w termocyklerze GeneAmp PCR System 9700
(Thermo Fisher Scientific Inc., USA). Mieszanina amplifikacyjna o objetosci 12,5 pl
zawierata 0,3-0,6 ng matrycowego DNA oraz primery specyficzne dla dwudziestu
trzech loci autosomalnych: CSF1PO, FGA, THO01, VWA, D1S1656, D2S1338, D2S5441,
D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D10S1248, D12S391, D13S317, D16S539,
D18S51, D19S433, D21S11, Penta D, Penta E, D22S1045, TPOX, SE33, loci
znajdujacych si¢ na chromosomie Y:DYS570, DYS576, DYS391 oraz lokus pici
amelogeniny (AMG).

Nastepnie produkty reakcji PCR ujawniono przy zastosowaniu elektroforezy kapilarne;j
(CE) i detekcji fluorescencyjnej przeprowadzonej w sekwenatorze 3500 Genetic
Analyzer (Thermo Fisher Scientific, USA). Wykrywanie produktow multipleks PCR
przeprowadzono w oparciu o znakowanie szescioma fluorochromami, w tym jeden
barwnik fluorescencyjny zastosowano do wzorca wielkosci fragmentow - DNA WEN
Internal Lane Standard 500 dostarczonego przez producenta (Promega, Madison, WI,
USA). Przeprowadzono ocen¢ ilo$ciowa tandemowych powtorzen w badanych loci
STR w odniesieniu do zawartego w zestawie wzorca alleli DNA — Allelic Ladder
(Promega, Madison, WI, USA) z uzyciem oprogramowania GeneMapper ID-X v.1.2
(Thermo Fisher Scientific, USA). Genotypowanie przeprowadzano w obecnosci
kontroli ujemnej oraz kontroli dodatniej wedtug zalecen Komisji Miedzynarodowego

Towarzystwa Genetyki Sagdowej (ISFG) [30,31].

3.3 Analiza statystyczna

W otrzymanym rozkladzie genotypow oceniono zgodno$¢ rozkladéw z rownowaga
Hardy’ego 1 Weinberga (HWE). Analiza HWE shizy do oceny, czy badany rozktad
genotypow w obrebie 23 markerow nie odbiega w sposob istotny od oczekiwanego,

otrzymanego na podstawie czestosci alleli.
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Jezeli oba rozktady nie wykazuja istotnych r6znic, to populacja znajduje si¢ w zgodzie z
prawem rownowagi Hardy’ego-Weiberga. Stan dynamicznej rownowagi charakteryzuje
populacje w ktorych czestos¢ genotypdéw jest stala, nie zmienia si¢ w kolejnych
pokoleniach 1 jest zwigzana z czestoscig alleli [22]. Jesli zalozymy wystgpowanie
dwoch alleli D i d o czgstosciach wystepowania odpowiednio fD i fd tworzacych trzy
mozliwe genotypy: DD, dd, Dd, to w populacji bedacej w stanie rownowagi HWE

wystepowaé beda nastepujace zaleznosci:

fD +fd=1
(fD + fd)? = fD? + 2 fDfd + fd® =1

DD = fD? (ukfad homozygotyczny alleli w lokus)
dd = fd* (uklad homozygotyczny alleli w lokus)
Dd =2fDfd (uktad heterozygotyczny alleli w lokus)

Wyzej wymieniong analizg statystyczng przeprowadzono za pomocg oprogramowania
GDA [32] przy uzyciu 2300 permutacji w oparciu o algorytm opisany przez Guo i
Thompson [33] z zastosowaniem testu dokladnego (ang. Exact) Fishera [34]. Wynik
testu Exact porownania rozktadu badanego i oczekiwanego genotypow generuje poziom
prawdopodobienstwa P>0,05, co wskazuje na brak statystycznie istotnych rdznic
miedzy obydwoma rozkltadami w badanej populacji, natomiast poziom

prawdopodobienstwa P<0,05 na odst¢pstwa od stanu HWE.

Podczas analizy statystycznej zastosowano poprawke Bonferroniego, ktéra zmienia
poziom istotnosci lub wartos¢ prawdopodobienstwa (P), opisujacego statystyczng
istotno§¢ roznic miedzy rozkladami. Przy wielokrotnym badaniu poziom
prawdopodobienstwa ukazujacy brak odstepstw od réwnowagi to 0,05 dzielone przez
ilo§¢ badanych lub poroéwnywanych markeréw w populacji. W przypadku niniejszej
pracy badany zestaw zawierat 23 loci, po skorygowaniu poziomu P > 0,002 (0,05/23)
spetnione byto kryterium HWE [35].
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Wskaznik wsobnosci (inbredu) - ang. coancestry (inbreeding) coefficient oznaczany
symbolem @ (theta) ukazuje na okreslong ilo$¢ wspolnych przodkéw w populacji przy
pomocy zestawienia proporcji heterozygotycznosci obserwowanej i oczekiwanej [36].

Przybiera on w warto$¢ w granicach od -1 do 1. Warto$¢ @ = 0 oznacza, ze populacja

znajduje si¢ w stanie HWE [37].

Analiza parametrow przydatnosci markerow

Dla analizowanych rozkladéw genotypow 1 uzyskanych na ich podstawie rozkladow
alleli badanych markeréw systemu PowerPlex Fusion 6C obliczono z wykorzystaniem
oprogramowan: PowerMarker v. 3.25 [38], GDA (Genetic Data Analysis) v.1.0
[32,39],0raz arkusza kalkulacyjnego Power Stats v.1.2 [40] nastepujgce parametry
przydatnosci:
» Liczba genotypéw — Genotype No. (ang. Genotype Number)
» Liczba allell — Allele No. (ang. Allele Number)
» Czestos¢ glownego allela — MAF (ang. Major Allele Frequency)
» Heterozygotyczno$¢ HET (ang. Heterozygosity) odpowiadajaca
heterozygotycznosci obserwowanej — HETobs (ang. Heterozygosity observed)
» Zmiennos¢ genowa — GD (ang. Gene Diversity) odpowiadajaca
Heterozygotycznosci oczekiwanej — HETexp (ang. Heterozygosity expected)
» Prawdopodobienstwo zgodnosci — MP (ang. Matching Probability) opisuje
prawdopodobienstwo przypadkowego powtorzenia si¢ profilu DNA w populacji
1 jest wyrazane jako pojawienie si¢ okreslonego profilu DNA przypadajace na
okreslong liczbe os6b w populacji
» Sita dyskryminacji — PD (ang. Power of Discrimination) opisuje
prawdopodobienstwo, ze dwie wybrane losowo osoby z populacji nie beda
miaty jednakowego profilu DNA
» Sita wykluczenia — PE (ang. Power of Exclusion)
» Typowy indeks ojcostwa —TPI (ang. Typical Paternity Index)
» Wskaznik informacji o polimorfizmie - PIC (ang. Polymorphism Information
Content) Laczna ocena przydatnos$ci multipleksu
» Laczna wartos¢ prawdopodobienstwa zgodnosci

» Laczna wartos¢ sity dyskryminacji oraz sity wykluczenia
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Analiza dystansow genetycznych (ang. analysis of genetic distances)

Na podstawie uzyskanych wynikéw rozktadow cech DNA zaprojektowano macierz
odleglosci genetycznych zgodnie z algorytmem podanym przez Reynolds i wsp. [41] w
programie Power Marker, v.3.25 [38], a nastgpnie zwizualizowano w oparciu o
uzyskang matryce dystansow w programie GDA, v.1.0 [32], przy uzyciu programu
TreeView [42]. W dalszym postepowaniu skonstruowano radialne drzewo dystanséw
genetycznych z zastosowaniem metody przytaczania sgsiada (najblizszego sgsiada) — NJ
(ang. Neighbor-Joining) oraz filogram z zastosowaniem metody $rednich potaczen

UPGMA (ang. Unweighted Pair-Group Method using arithmetic Averages).

Wykonano réwniez skalowanie wielowymiarowe MDS (ang. multidimensional scaling)
w programie STATISTICA v.12.5 [43]. Skalowanie przeprowadzone zostalo na
wykresach dwuwymiarowych. Procedura polegala na przemieszczaniu obiektow w
przestrzeni o ustalonym wymiarze, a nast¢pnie sprawdzeniu na ile ustalona konfiguracja

odtwarza faktyczne odleglo$ci miedzy obiektami.

4. Wyniki badan

4.1 Analiza populacyjna i porownawcza

Na podstawie ujawnionych rozktadow genotypow dla 300 niespokrewnionych oséb
urodzonych na terenie Polski przeprowadzono analiz¢ populacyjng rozktadu alleli w
obrgbie 23 ukladéw STR autosomalnego DNA w zakresie multipleksu PowerPlex
Fusion 6C (Promega). W kolejnym etapie analizy zestawiono otrzymany rozktad alleli z
innymi populacjami Europy 1 $wiata. Na rycinie 1 przedstawiono przykladowy profil
DNA jednej z badanych oséb. Wszystkie profile zostaty otrzymane w odniesieniu do
standardu wielkos$ci przedstawionego na rycinie 2 (str 20). Tabela 2 zawiera zestawienie

uzyskanej bazy danych populacyjnych w populacji Polski.
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Tabela 2. Czgstosci alleli w obrebie 23 markerow zawartych w systemie PowerPlex Fusion 6C w probie populacyjnej 300

niespokrewnionych os6b z populacji polskiej

5 0,0817 5

7 0,1383 0,1133 0,0067 7

9 0,0833 0,0200 0,0550 0,0317 0,2450 0,2050 0,1367 10,0367 0,0867 0,0183 9

0,0017 0,2150 0,0333 0,1350 0,0267 0,0117 0,2883 0,1250 0,0100 0,3183 0,0950 0,0750 0,0800

11 0,0017 11,1

12 0,1200 0,0283 0,0167 0,3200 0,0800 0,3367 0,1767 0,1667 ' 0,3750 0,0233 0,1700 0,0917 0,0033 12

12.3 0,0017 12.3

13.2 0,0367 0,0017

14 10,1500 0,0717 0,2883 0,3133 0,0417 0,1383 0,0017 0,0567 0,0950 0,0033 0,2350 0,0017 0,3600 0,0550

14.3 0,0017

15 0,2200 0,1417 0,0400 0,2517 0,0033 0,1850 0,0033 0,0033 0,0150 0,1183 0,1000 0,0300 0,1617 0,0367

15.3 0,0733

16.2 0,0183

17 0,1950 0,0517 0,0400 0,1267 0,1950 0,2700 0,0033 0,1150 0,0750 0,0883 0,0017 17

17.3 0,1667 0,0183 17.3

18.2 0,0033 18.2

19 0,0117 0,0433 0,1150 0,0767 19
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19.3 0,0100

20.2
21 0,0067 0,0450 0,1983
22 0,0083 0,0217 0,1883
23 0,0967 0,1133
24 0,1250 0,1433
25 0,1067 0,0500
26 0,0150 0,0167
27 0,0050
28 0,0017
29
30
31
32
33 0,0033
34 0,0033
35 0,0017
37 0,0017 37

Tabela 2 cd. Czgstosci alleli w obrebie 23 markeréw zawartych w systemie PowerPlex Fusion 6C w probie populacyjnej 300

niespokrewnionych os6b z populacji polskie;j.
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Przedstawione dane dla populacji polskiej, ktéorg uznaje si¢ za jedna z najmniej
zréznicowanych populacji w Europie, porownano z innymi populacjami Europy oraz
swiata, tj. kolejno: Wloch, hiszpanskojezycznych mieszkancéw USA, Indii, Chin,
Bangladeszu, Korei, Japonii, Filipin, Timoru, rasy kaukaskiej (USA), Patagonii,
Paragwaju, Meksyku, Indian (Ameryka P1), rasy negroidalnej Ameryki PL, Wysp
Zielonego Przyladka. [44-56] kolejno w tabelach 3 - 26 , a nastg¢pnie na rycinach 3 - 38.
W celu uwidocznienia rozkladu cech dla kazdego z badanych markeréw przedstawiono

czestosci alleli dla proby globalnej (world) na podstawie 17 badanych populacji.

HISZP. | KAUKAS BANGL JAPONI PATAG| PARAG| MEKSY | INDIAN|NEGROID - ZIEL.
D351358| POLSKA | WEOCHY ot | ke INDIE | CHINY ADEST KOREA A FILIPINY | TIMOR v [ wy | k| E | o | e WORLD

Allele ALLELE FREQUENCIES
90,0000 00000 {0,000 0,0000 ] 0,0040] 0,000 | 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,0000 | 0,000 | 0,0000 0,0018 | 0,0050 | 0,000
9.3 00000 ] 0,0000 | 0,0000 | ©,0000 ] 0,0000 { 0,000 ] 0,0000 { 0,000  0,0000 { 0,000 { 0,000 ] 0,000 { ,0000 ] 0,0008 { 6,0000 | 0,0000 | 0,000 | 6,008
11 0,0000 | 0,000 {0,000 | 0,0000 ] 0,020 ] 00000 | 0,0000 | 0,0005 { ,0000 | 0,0000 | 0,000 | 0,000 { 0,000 { 0,0000 | 0,000 0,000 | 0,0000 | 0,0002
121 0.0000 | 0,020 {0,000 | 0,000 ] 00000 00018 | 0,0030{ 0,0080 { 0,0020 | 0,0000 | 0,000 | 0,0013 | 0,0018 { 0,0000 | 0,0000 ] 0,009 | 0,0040 | 0,006
13 00050 ] 00000 | 0,0042] 0,0025 ] 00010 { 0,0009 ] 0,000 0,0015 ] 00010 | 0,030 | 0,010 00019 | 0,0045 ] 00100 { 0,005 | 0,0101 | 0,0230 | 0,0028
141 01500 | 00570 [0,0783 | 01386 | 00310 00536 | 0,0320{ 0,040 | 0,0263 | 0,0150 | 00150 | 0,0604 | 0,0705 | 0,0485 | 00462 | 0,092L | 0,1070 | 0,043
143 1 00000 ] 0,000 { 0,0000 ] 0,000 ] 0,0010 { 0,0000 ] 0,000 ,0000 ] 0,0000 { 0,000 { 0,000 0,000 { ,0000 ] 0,0000 { 6,0000 ] 0,0000 | 0,000 | 6,000
15 ] 0.200 | 02480 [ 03781 | 02475 | 029001 03582 | 0,2630 | 0.4060 | 0,3971 | 0,665 | 02500 | 04058 | 0,3764 | 04532 | 07434 ] 03177 | 0,430 | 03427
151 | 0,0000 10,0000 | 0,0000 { 0,0000° | 00240 0,0000 ] 0,00001 0,0000 | 0,0000 { 0,0000 ] 0,0000 ] 0,0000 ] 0,0000 | 0,0000 { 0,0000 { 00000 | 0,0000 | ,0008
1521 0,0000 10,0000 | 0,0000 { 0,000 | 00020 ] 0,0000 ] 0,0000 0,0000 | 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,000 | 00028 | 0,0000 | 06,0000
16 02450 | 02430 | 02478 ] 0,237 ] 0930 0,3315] 0,3090{ 0,3150 | 03031 | 0,284 | 0,3750 0,2929 | 0,250 | 02575 | 01656 | 0,3103 | 0,3060 | 0,2503
162 | 0,0000 ] 0,0000 | 0,0000 { 0,000 | 0,0040 ) 0,0000 ] 0,00001 0,0000 | 0,000 { 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,0000 | 00000 | 0,000 | 60001
17 ] 01950 | 02390 [0,1567| 02104 ] 02140] 01906 | 0,2530{ 0,160 | 0,205 | 03293 | 02950 | 0,133 | 0,1813 | 0,1421 | 0,0492 ] 02035 | 02140 | 0,574
17.1 10,0000 10,0000 | 0,0000 { ©,0000° | 0,0080 ] 0,0000 ] 0,00001 0,0000 | 0,000 { 0,0000 ] 0,0000 ] 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,0000 { 00000 | 0,0000° | 0,0003
1721 0,0000 10,0000 | 0,0000 { 0,0000° | 0,0020 ] 0,0000 | 0,0000 0,0000 | 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 ] 0,000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,000 | 00000 | 0,0000 | 6,000
18| 01733 ] 01910 |01186] 0,1634 ] 01050 [ 0,057 | 0,1280{ 0,0655 | 00646 | 0,0988 | 0,050 0,083 | 0,081 008LL | 00179 | 0,0562 | 0,080 | 0,0775
18,1 ] 0,0000 ] 0,0000 | 0,0000 { 0,000 | 00200 0,0000 ] 0,0000] 0,0000 | 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,000 | 00000 | 0,000 | 06,0003
18.3 ] 0,0000 10,0000 | 0,0000 { 0,000 | 0,0000 ] 0,0000 ] 0,00001 0,000 | 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 { 0,000 | 00000 | 0,0620° | 06,0000
19 0017 ] 00170 | 00136] 0,0050 | 00070 | 0,0052 | 0,0130{ 0,0080 00027 | 0,0000 | 0,0050 ] 0,009L | 0,0073 00050 { 00014 | 0,004 | 0,0070 | 0,0054
20| 00000 ] 0,0030 | 0002t | 0,0000° | 0,0030 | 0,0000 ] 0,000 0,0005 | 0,0003 | 0,0030 | 0,000 00029 ] 00000 | ,0017 | 0,0000 | 00009 | 0.0000° | ,0008
20 0,000 | 0,0000 {0,0000] 0,0000° | 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 | 0,000 { 0,0003 | ,0000 ] 0,0000 { 0,0000 ] 0,000 | 0,0000 | 0,000 | 0,0009 | 0,000 { 0000

Tabela 3. Czgstosci alleli uktadu D3S1358 w populacji polskiej w poréwnaniu z innym
populacjami Europy i $wiata
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Rycina 3,4. Proporcje rozkladu alleli uktadu D3S1358 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy 1 §wiata.



Tabela 4

Czgstosei alleli uktadu D10S1248 w populacji polskiej w porownaniu z
innym populacjami Europy i §wiata
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00000
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00
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HISZP | KAUKASK BANGLA FILIPIN PATAG|PARAG|MEKSY| INDIANI | NEGROIDA | ZIEL
D151656 [POLSKA| WLOCHY USA A INDIE | CHINY DESZ KOREA( JAPONIA v TIMOR ona | war |k £ s provi WORLD
Allele ALLELE FREQUENCIES
73 | 0,0000 [ 0,0000 { 0,0000 [ 00000 | 00000 | 0,000 | 00000 |0,0000] 0,0000 | 0,0000{0,0000]0,0006]0,0000]0,0000] 0,000 [ 0,000 ]0,0000{ 0,0000
8 00000 00000 | 00000 | 00000 | 00270 [ 0,000 | 0,0870 |0,0000{ 0,0000 |0,0000]0,0050] 0,0000{0,0000]0,0000{ 0,0000 | 0,000 f0,0000] 0,0015
83 | 0,0000 [ 00000 { 0,0000 { 00000 | 00000 | 00000 | 00000 |0,0000] 0,0000 | 0,00000,0000]0,0006|0,0000]0,0000] 0,0000 [ 0,000 |0,0000{ 0,000
9 100000 00000 | 00000 | 00000 | 00110 | 0,003  0,0050 |0,0000{ 0,0000 |0,0000]0,0000]0,0000{0,0000]0,0000{ 0,0000 | 00000 0,000| 0,0005
10 {00017 [ 0,000 | 0,000 | 0,0050 [ 0,0080 | 0,0003 | 00050 {0,000 0,000 |0,0030]0,0000{0,0039]0,0009{0,0015| 0,0119 | 00120 |0,0070] 0,0018
1100983 [ 0,0790 | 0,045 | 00693 [ 01710 | 0,0636 | 0650 [0,0485| 0,303 |0,2066]0,07000,0286)0,0275(0,0120| 0,059 | 00589 | 0,0320| 0,0460
12 {01200 | 01550 | 0,0921 | 0,1188 [ 0,050 | 0,0376 | 0,0880 [00405| 00416 |0,0329]0,04000,0734]0,0852(0,0693) 0,0029 | 00663 |0,0880| 0,0570
13 [ 00567 [ 0,0430 | 0,0042 | 00495 [ 0,1270 | 0,0915 | 01280 [0,1190] 0,963 |0,0808]0,07500,1500) 0,1035(0,1124] 0,0791 | 0,234 |0,1060| 0,087
133 10,0000 | 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 | 00000 | 0,0000 | 0,000 |0,0000] 0,000 {0,000]0,0000f0,0000)0,0009|0,0000] 0,0000 | 0,000 |0,0000] 0,000L
14 {00717 [ 00910 | 01016 | 00916 [ 01220 | 0,091 | 01060 [0,0765| 00846 |0,0898]0,1150(01149)0,1099(0,1240| 0,1149 | 02339 |0,2080| 0,0845
142 ] 0,0000 | 0,0000 | 0,000 | 0,0000 | 00000 | 0,0000 | 0,000 |0,0000| 0,003 {0,0000]0,0000{0,0000)0,0000{0,0000 0,000 | 00000 |0,0000] 0,0000
143 | 00017 | 0,0020 | 0,074 | 0,0074 | 00000 | 0,0000 | 0,000 |0,0000| 0,0000 {0,0000]0,00000,0019)0,0000{0,0030 0,0000 | 00101 |0,0040] 0,0014
15 [ 04417 [ 0,490 | 01514 | 0,1436 [ 0,400 | 0,3073 | 01970 [0,2500] 0,2308 |0,2246]0,18500,1416]0,1401{0,1521] 0,1313 | 0,832 |0,1830] 0,1763
152 | 0,0000 | 0,0000 | 0,000 | 00000 | 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000{ 0,0000 |0,0000] 0,000 0,006 0,000 0,0000{ 0,0000 [ 0,000 ]0,0000] 0,0000
153 00733 | 0,0690 | 0,423 | 0,0594 [ 00130 | 0,0003 | 0,0110 |0,0005| 00013 [0,0060]0,0100{0,0279)0,0321|0,0181| 0,014 | 00147 |0,0400] 0,0163
16 [ 01233 | 04370 | 04578 | 01114 [ 0,1620 | 0,461 | 01280 {02735 02565 | 0,2066]0,2300{0,1890) 0,1658(0.2154| 0,2567 | 0,102 |0,0870| 0,1876
16,1 | 0,000 | 0,0000 | 0,000 | 0,0000 | 00000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000] 0,000 {0,030]0,0000f0,0000]0,0000{0,0000] 0,0000 | 0,009 |0,0000] 0,0000
162 | 0,0000 | 0,0000 | 0,000 | 00000 | 0,0000 | 0,0000 | 0,003 {0,0000{ 0,0000 |0,0000] 0,0000] 0,000 0,000 0,0000{ 0,0000 | 0,000 ]0,0000] 0,0001
163 | 00433 | 0,0510 | 0,044 | 00520 | 00220 | 0,0097 | 0,0160 |0,0060| 00120 [0,0210]0,00500,0474) 0,0467|0,0341| 0,0492 | 00967 |0,0950| 0,0247
17 0,057 [ 0,0530 | 0,069 | 00569 [ 0,050 | 0,0809 | 00640 {00780 00963 |0,0629]0,07000,0338)0,0495( 0,452 0,0865 | 0,0285 |0,0220| 0,0605
173 | 01667 | 01070 | 01324 | 04510 [ 00240 | 0,0567 | 00270 [00575| 00783 [0,0509]0,1200{0,1331) 0,1703| 0,1642| 0,1432 | 0,0460 |0,0840] 0,0929
18 ] 0,000 [ 00080 | 0,0074 [ 00000 | 00060 | 0,0097 00030 |0,0145| 00157 |0,0030]0,0500]0,0026]0,0119]0,0030| 0,004 | 0,0028 {0,0010{ 0,079
183 | 0,0400 | 0,0450 | 0,0423 | 0,0718 | 00080 | 0,022 | 0,0110 00290 00516 |0,0090]0,02500,0390) 0,0440{0,0387] 0,0925 | 00175 |0,0350| 0,0353
19 [ 00000 [ 0,0050 | 0,000 | 0,0000 [ 0,000 | 0,0006 | 00000 {00015 0,000 |0,0000]0,0000{0,0006]0,0000{0,0010] 0,0000 | 00000 |0,0000| 0,0006
193 | 0,100 | 0,0030 | 0,074 | 0,0124 | 00000 | 0,0039 | 0,0080 |0,0035] 0,040 {0,0000]0,00000,0104)0,0119|0,0060| 0,0164 | 00028 |0,0080] 0,0057
203 {0,000 | 0,0000 | 00020 | 00000 | 00000 | 0,003 | 0,0000 |0,0015] 0,000 |0,0000f0,0000f0,0000f0,0000{00000{ 0,0000  0,0000 |0,0000| 0,0003

Tabela 5. Czgstosci alleli uktadu D1S1656 w populacji polskiej w zestawieniu z innym
populacjami Europy i §wiata
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Rycina 7. Proporcje rozktadu alleli uktadu D1S1656 w populacji polskiej w poréwnaniu

z populacjami Europyi $wiata.

KAUKAS BANGLAD JAPONI PATAG | PARAG | MEKSY | INDIAN NEGROID
D25441 | POLSKA | WEOCHY HISZP USA i INDIE | CHINY - KOREA FILIPINY | TIMOR vt | wy | K | E | A TIEL PRIYL |WORLD
Allele ALLELE IES
8 | 00000 | 0,0000 | 0,0020 | 0,0000 | 0,0000 | 00003 | 00050 | 00000 | 0,0023] 00000 |0,0000 0,0008 | 0,0000 | 0,0000) 0,0000] 0,0009 | 0,0010 {0,006
81 | 00000 0,000 | 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 | 00006 | 0,0000 | 0,0000 |0,0003] 0,0000 | 0,0000] 0,0000 | 0,0000{0,0000{0,0000| 0,0000 | 00000 |0,0001
9] 0,0000 f 0,0000 { 00042 | 0,005 | 00060 | 00003 | 0,0000 | 00010 |0,0000{ 0,0000 |0,00000,00260,0073]0,0042]0,0014] 00018 [ 0,0000 |00019
§1 | 00000 0,0000 | 0,000 | 0,0000 | 00000 | 00261 | 00000 | 0,0440 |0,0363| 0,0269 |0,0200 |0,0000 | 0,0000{0,0000{0,0000| 00000 | 00000 |[0,0133
93] 0,0000 { 0,0000 | 00000 | 0,0000 | 0,000 | 00000 | 0,0000 | ,0005 |0,0000{ 0,0000 |0,0000]0,0000 | 0,0000] 0,0000] 0,0000f 0,0000 [ 0,0000 | 0,0000
10 | 02150 | 01440 | 03230 [ 01807 | 0,3000 | 02435 | 02690 | 02100 |0,2682| 01527 |0,3200] 03338 | 03736 | 0,4323) 0,4029] 0,1004 | (0,1150 [0,2501
101 00000{ 0,000 | 00000 | 0,0000 | 00000 | 00003 | 0,0000 | 0,020 |0,0023f 0,000 |0,0000|0,0006 | 0,0000] 0,0000] 0,0000f 0,000 [ 0,000 |0,0006
1103250 | 03280 [ 02913 | 0,3094 | 03980 | 03373 [ 04260 | 03565 |0.3444| 0,425 |0,2200{0,3390{0,2875(02659| 04895] 03969 | 03760 [0,2954
11,1 | 00000) 00000 | 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 | 00000 | 0,0000 | 0,0005 |0,0003] 0,0000 | 0,0000] 0,000 | 0,0000 f 0,0008{00000| 0,0000 | 00000 |0,0002
113 ] 0,0700 | 00760 | 00529 | 0,0842 | 00870 | 00312 | 00750 | 0,040 |00227| 0,1437 |01150|0,0364 | 0,0476] 0,0402| 00029 0,0322 [ 00530 |0,0379
12| 00283 | 00620 | 0,043 [ 00495 | 00800 | 01915 | 00610 | 0870 | 0,£706] 02156 |0,2000]00240| 0,0284| 0,0502] 0,0358| 0,1538 | 01180 |0,092L
123 | 00000 00050 | 0,0021 | 0,0025 | 0,000 | 00015 | 00000 | 0,0000 | 0,0000] 0,0000 | 0,0050 | 0,0000 | 0,0027 [ 0,0027{ 0,0000] 00046 | 00000 |0,0010
1300283 {00230 00233 | 00495 | 0020 | 00267 | 0,090 | 00550 [0,0483| 0,0180 [0,0350{0,0123|0,0192|00109]0,0029] 00451 [ 0,0470 | 0,025
133 | 00000 00020 | 0,0000 | 0,0000 | 0,000 | 00000 | 0,0000 | 0,0000 |,0000) 0,000 | 0,0000] 0,000 | 0,000 f 0,0000{ 00000| 0,008 | 00000 |[0,0001
14102883 f 02050 [ 02489 | 0.2624 | 0050 | 01270 | 0,1220 | 0,100 [0,0993| 0,1856 |0,08500,2214102115]0,0000]0,081L] 02348 [ 02700 |01279
1411 0,0000 | 0,000 | 00000 | 0,0000 | 00000 | 00003 | 0,0000 | ,0000 |00000f 0,000 |0,0000|0,0006 | 0,0000] 0,1724]0,0000f 0,0000 [ 0,000 |0,0168
143 ] 00000| 0,000 | 00000 | 0,0000 | 0,000 | 00000 | 0,0000 { ,0000 |0,0000f 0,000 |0,0000|0,0000 | 0,0000] 0,0000] 0,0000f 0,009 [ 0,000 |0,0000
15| 0,0400 | 00580 | 0,0254 | 0,050 | 00180 | 00127 [ 0,0210 | 00095 |0,0047| 0,0150 |0,00000,0234{00211(00207]00029] 00239 | 00200 |[0,0163
16| 0,000 { 00070 | 0,0021 | 0,0074 | 00030 | 00006 | 0,0030 | 00000 |0,0003| 0,0000 |0,0000 | 0,0045 | 0,0009 | 0,0008|0,0000] 00028 | 00000 0,006
17| 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 | 00000 | 00000 { 0,0000 | 0,0000 | 0,0000| 0,0000 |0,0000 | 0,0006 | 0,0000{0,0000{0,0000] 00000 | 0,000 |[0,0000

Tabela 6. Czestosci alleli uktadu D2S441 w populacji polskiej w zestawieniu z innym
populacjami Europy i $wiata
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Rycina 8,9. Proporcje rozktadu alleli uktadu D2S441 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata.



WY
POPULACIA| POLSKA |WEOCHY | HISIPANIE| INDIE | CHINY [BANGLADESZ| KOREA. |1APONIA | FLIPINY | TIMOR |KAUKASKA | PATAGONIA| PARAGWAY | MEKSYK | INDIANIE {NEGRODALNA| ZELONEGO | WORLD
PRIVLADKA

D168539 ALLELE FREQUENCIES

Tabela 7. Czgstosci alleli uktadu D16S539 w populacji polskiej w poréwnaniu z innym
populacjami Europy i §wiata

Rycina 10. Proporcje rozktadu alleli uktadu D16S539 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata
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Tabela 8. Czestosci alleli uktadu D18S51 w populacji polskiej w pordwnaniu z innymi
populacjami Europy i $wiata
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Rycina 11,12. Proporcje rozktadu alleli uktadu D18S51 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata.
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POPULACIAf POLSKA

WEOCHY

HISZPANIA

INDIE

CHINY

BANGLADESZ

KOREA

JAPONIA

FILIPINY

TIMOR

KAUKASKA

PATAGONIA

PARAGWAI

MEKSYK

INDIANIE

NEGROIDALNA

WY
ZELONEGO
PRIVLADKA

WORLD

Pentak

ALLELE FREQUENCIES

Tabela 9. Czestosci alleli ukladu Penta E w populacji polskiej w porownaniu z innymi
populacjami Europy i $wiata
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Rycina 13,14. Proporcje rozkladu alleli ukltadu Penta E w populacji polskiej w poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata




W-pY
POPULACIA! POLSKA | WEOCHY [ HISZPANIA | INDIE | CHINY [BANGLADESZ| KOREA | JAPONIA [ FILIPINY [ TIMOR | KAUKASKA | PATAGONIA | PARAGWAJ | MEKSYK ( INDIANIE | NEGROIDALNA( ZIELONEGO | WORLD
PRIYLADKA

ALLELE FREQUENCIES

Tabela 10. Czestosci alleli uktadu D2S1338 w populacji polskiej w porownaniu z

innym populacjami Europy 1 $wiata.

Rycina 15. proporcje rozktadu alleli uktadu D2S1338 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata
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Rycina 16 proporcje rozkladu alleli uktadu D2S1338 w populacji polskiej w

porownaniu z populacjami Europy i $wiata

WY
POPULACIA| POLSKA |WEOCHY | ISZPANIE| INDIE | CHINY [BANGLADESE| KOREA | JAPONIA| FLIINY | TIMOR. [KAUKASKA | PATAGONIA| PARAGWAJ | MEKSYK | INDIANIE [NEGROIDALNA| ZELONEGO | WORLD

PRIVLADKA
PentaD ALLELE FREQUENCIES

Tabela 11. Czgstosci alleli uktadu Penta D w populacji polskiej w poréwnaniu z innym

populacjami Europy i §wiata.
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Rycina 17,18. Proporcje rozkladu alleli uktadu Penta D w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata.



Wy
POPULACIA POLSKA [WEQCHY | HZPANIA| INDIE | CHINY [BANGLADESZ OREA | APONI| FLPINY | TOR(KAUKASKA | PATAGONIA | ARAGINA | EKSY | NDIAE |NEGRODALNA| ZELONEGO) | WORLD
PRIVLADKA

D138317 ALLELE FREQUENCIES

6 10,0000{0,0000] 0,0000 {0,0000]0,0003{ 0,000 0,0000 0,0000|0,0000 0,000 0,000 { 0,0000 1 0,0000{0,00000,00001 0,0000 | 0,000 0,0000

710,0000{0,0000] 0,000 {0,0080{0,0009{ 0,040 10,0010 0,0020|0,0000 0,000 0,000 { 0,000 0,0009 10,00000,00001 0,009 | 0,000 0,012

7,0 10,000010,0000 0,0000 {0,000010,0003 0,0000° {0,000010,0000{0,0000 0,0000{ 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 10,0000{0,00001 0,0000 | 0,0000 10,0000

§ (0,1233{0,1200{ 0,093210,2080{0,2609{ 0,2500° (0,2565{0,2618|0,2365]0,2400) 0,1015 | 0,0682 | 0,0925 [0,0828{0,0089] 0,058 | 0,0650 |0,1501

9 {0,083310,0740] 0,1514 10,0101 0,1352( 0,0930 {0,1540]0,1306{0,1407)0,0950 0,0817 | 0,766 | 0,1410 |0,2074(0,2805| 0,0267 | 0,0150 0,1318

10 10,033310,0670] 0,0911 {0,0980{0,1470{ 0,1090 |0,1350{0,1126{0,1407|0,14501 0,045 | 0,0792 | 0,0769 |0,1172{0,1134( 00322 | 0,050 |0,091

11 {03783|0,2940] 0,2447 |0,2440{0,2439{ 0,2000 |0,2260{0,2246{0,3204|0,2350{ 0,319 | 0,1955 | 0,252 |0,1973{0,2253 02808 | 03140 10,2103

12 |0243310,2830] 0,2330 (0,2490{0,1636{ 0,2370 |0,1860{0,2025{0,1138|0,20501{ 0,3094 | 0,2390 | 0,2683 |0,2216{0,2004 [ 04457 | 04110 10,1922

13 ]0,0833]0,1140] 0,1281 {0,0790]0,0333{ 0,060 0,0325)0,026{0,0419{0,07001 0,114 | 0,4312 { 0,1190 |0,1204{0,1462| 0,1427 | 0,1300 {00742

14 {0,0533]0,0480 0,058210,0310{0,0042{ 0,090 {0,0080{0,0123|0,0060]0,0100] 0,0347 | 0,1078 | 0,0852 [0,0535{0,0049] 0,042 | 0,0370 0,034

15 {0,0017]0,0000{ 0,000010,0010{0,0003{ 0,0030° {0,0020{0,0007]0,0000]0,0000] 0,0000 | 0,0026 | 0,0009 {0,0000{0,0000] 0,0009 | 0,0030 0,006

Tabela 12. Czgstosci alleli uktadu D13S317 w populacji polskiej w porownaniu z innym
populacjami Europy i §wiata

05
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Rycina 19. Proporcje rozkladu alleli uktadu D13S317 w populacji polskiej w

porownaniu z populacjami Europy i $wiata
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WY
POPULACIA! POLSKA | WEOCHY [ HISZPANIE | INDIE | CHINY [BANGLADESZ| KOREA | JAPONIA| FILIPINY [ TIMOR |KAUKASKA | PATAGONIA | PARAGWAJ | MEKSYK [ INDIANIE | NEGROIDALNA{ ZILONEGO | WORLD
PRIYLADKA

WA ALLELE FREQUENCIES
11 ]0,00000,0000{ 0,0011 {0,0000{0,0000{ 0,0000 0,000010,000010,0000]0,0000] 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 | 0,00080,0000{ 0,0046 | 0,0020 0,0002
12 ]0,00000,0000 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,0000 |0,0000]0,0000]0,0000] 0,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,000 |0,000010,0000{ 0,0000 | 0,0040 0,0001
13 10,0017]0,0000{ 0,0000 {0,0030{0,0015] 0,0000 0,000010,0003]0,0000]0,0000] 0,0050 { 0,0019 | 0,0027 |0,0008]0,0000{ 0,0157 | 0,0010 0,0010
14 ]0,0950]0,1040{ 0,090 |0,1190{0,2482| 0,1280 0,2110]0,1952]0,1647) 0,1100) 0,0990 [ 0,0701 | 0,0595 |0,0627]0,0268| 0,0700 | 0,010 0,235
15 {0,1183)0,1110 0,016 {0,0970{0,0339{ 0,0670 (0,0275]0,0260{0,0898) 0,050 0,139 | 0,0974 | 0,0943 0,0794]0,0179] 02127 | 0,1620 {0,0568
16 |0,19170,2210{ 0,2913 |0,2060{0,1797| 0,2370 0,1805)0,1792]0,1347)0,1150] 0,2054 | 0,3435 | 0,3022 |0,3487) 04716 0,269 | 0,2740 0,204
17 0,2700]0,2610{ 0,247 |0,2720{0,2473| 0,2690 0,2715)0,2885]0,3204)0,3200) 0,2673 [ 0,2734 | 0,2967 |0,2667]0,2611| 0,1869 | 0,140 0,239
18 |0,2183]0,2060{ 0,185 |0,2200{0,1812| 0,2020 0,2100]0,22350,2305)0,2750) 0,2178 | 0,146 | 0,1822 |0,1605)0,1462 [ 0,1483 | 0,1570 0,1704
18.3 {0,0000{0,0000] 0,000 |0,0000{0,0000{ 0,0000  |0,0000{0,0000{0,0000{0,0050 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 {0,0000{0,0000] 0,000 | 0,0000 {0,000
19 10,09170,0830{ 0,067 |0,0620{0,0936| 0,0800 0,0875)0,0750]0,0509]0,0950) 0,0817 | 0,0623 | 0,0540 |0,0761]0,0611| 0,0672 | 0,0580 0,067
20 10,0117)0,0140 0,0148 [0,0220]0,0127] 0,0190 (0,0115)0,009010,0090{0,0150 0,0099 | 0,0045 | 0,0046 [0,0042(0,0149] 0,0239 | 0,020 (0,004
21 10,0017)0,0000{ 0,0000 {0,000010,0018] 0,0000 {0,0005)0,00300,000010,0200 0,0000 | 0,0006 | 0,0027 [0,0000{0,0000{ 0,0009 | 0,0070 |0,0011
22 10,00000,0000 0,0000 {0,0000]0,0000] 0,000 {0,000010,000310,0000] 0,0000] 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 |0,0000{0,0000{ 0,0000 | 0,000 0,000
23 10,000010,0000{ 0,0010 {0,0000]0,0000] 0,0000 (0,000010,000010,0000] 0,0000] 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 |0,0000{0,0000{ 0,0000 | 0,0000 0,0001

Tabela 13. Czgstosci alleli uktadu vWA w populacji polskiej w porownaniu z innym
populacjami Europy 1 $wiata.
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Rycina 20. Proporcje rozkiadu alleli uktadu vWA w populacji polskiej w porownaniu z

populacjami Europyi $wiata.
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POPULACIA

POLSKA

WLOCHY

HISZPANIE

INDIE

CHINY

BANGLADESZ

KOREA

JAPONIA

FILIPINY

TIMOR

KAUKASKA

PATAGONIA

PARAGWAI

MEKSYK

INDIANIE

NEGROIDALNA

WY
ZELONEGO
PREVLADKA

WORLD

D21811

ALLE

LE FREQUENCIES

1.2

0,0000

0,0000

0,001

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0050

0,0000

0,0000

0,0020

0,0000

0,0009

0,0040

0,0006

43

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0037

0,0000

0,0000

25

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0018

0,0020

0,0000

0,0000

0,0000

0,0002

252

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,005

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0004

26

0,0050

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0007

0,0000

0,0010

0,0000

0,0009

0,0010

0,0003

2

0,0283

0,0330

0,0211

0,0200

0,0024

0,0080

0,0010

0,0010

0,0150

0,0250

0,046

0,0143

0,0165

0,0090

0,0014

0,0654

0,0510

0,0098

11

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

28

0,1867

0,1370

0,0932

0,1510

0,0394

0,140

0,000

0,0426

0,059

0,0400

0,1683

0,0701

0,007

0,0753

0,0313

0,422

0,1940

0,0661

281

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0030

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0001

28

0,0000

0,0000

0,0000

0,0010

0,0088

0,0050

0,0085

0,0040

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0027

29

0,1850

0,290

0,2182

0,1920

0,2761

0,1760

0,260

0,2465

0,455

0,900

0,1807

0,1812

02152

0,2068

0,1447

0,1823

0,1790

0,1977

29.

0,0000

0,0020

0,0031

0,010

0,001

0,0030

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0070

0,009

0,0000

0,0000

0,0019

293

0,0000

0,0000

0,0000

0,0060

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0009

0,0000

0,0002

30

0,467

0,440

0,870

0,1650

0,2858

0,200

0,3560

0,341

0,1856

0,2550

0,321

0,294

0,3022

02191

0,5253

0,169

0,140

0,688

30.2

0,0550

0,0250

0,0349

0,0280

0,0085

0,0210

0,005

0,0053

0,0090

0,0200

0,0396

0,0208

0,0247

0,0201

0,0029

0,0120

0,0330

0,0156

30,3

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0045

0,0030

0,0025

0,0017

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0009

0,0000

0,0012

3

0,083

0,0710

0,0593

0,020

0,1045

0,0400

0,0910

0,1009

0,1527

0,0900

0,0718

0,0695

0,0403

00723

0,0471

0,0847

0,0570

0,0697

311

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

312

0,050

0,1020

0,1027

0,1330

0,0645

0,1280

0,0715

0,0673

0,0778

0,1000

0,1015

0,1162

0,0962

0,155

0,373

0,0562

0,0490

0,0820

313

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

3

0,0100

0,0080

0,0095

0,0100

0,0321

0,010

0,0190

0,0187

0,0659

0,0150

0,0149

0,0032

0,0092

0,0105

0,004

0,0138

0,0200

0,014

31

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0013

0,0000

0,0005

0,0000

0,0009

0,0000

0,0001

32

0,0983

0,1160

0,1175

0,1690

0,139

0,000

0,1140

01179

0,1287

0,1200

0,1089

0,1617

0,1300

0,1340

0,0865

00731

0,0950

0,1102

33

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

3

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0039

0,0050

0,0050

0,0023

0,0150

0,0000

0,0000

0,0026

0,0000

0,0000

0,0000

0,005

0,0010

0,0018

33,1

0,0000

0,0000

0,0000

0,0010

0,0006

0,0000

0,0000

0,0020

0,0000

0,0000

0,0000

0,0006

0,0000

0,0020

0,0000

0,0000

0,0000

0,0006

3.1

0,0350

0,0300

0,0434

0,0600

0,0458

0,0350

0,0530

0,0430

0,049

0,0400

0,0297

0,0539

0,042

0,0517

0,0149

0,0378

0,0510

0,039

333

0,0000

0,0000

0,0000

0,0020

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

U

0,0000

0,0000

0,0010

0,0000

0,0012

0,0000

0,0005

0,0010

0,0000

0,0050

0,0000

0,0000

0,0009

0,0000

0,0000

0,0074

0,0050

0,0005

341

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,000

0,0000

34

0,0050

0,0030

0,002

0,0070

0,0052

0,0110

0,0025

0,0037

0,0000

0,0000

0,0000

0,0078

0,0092

0,0070

0,0000

0,0018

0,0090

0,002

35

0,0000

0,0000

0,0021

0,0000

0,0000

0,0000

0,0010

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0006

0,0009

0,0020

0,0000

0,033

0,0270

0,0006

35,1

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0006

0,0037

0,0000

0,0000

0,0000

0,0050

0,0003

35,

0,0017

0,0000

0,0000

0,0010

0,0006

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0050

0,0025

0,0006

0,0000

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,0004

36

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0009

0,0005

0,0000

0,0028

0,0020

0,0001

36,1

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0020

0,0000

36,2

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0030

0,0000

0,0000

0,0000

0,0050

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0001

3

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0028

0,0000

0,0000

38

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0028

0,0000

0,0000

Tabela 15. Czgstosci alleli uktadu D21S11 w populacji polskiej w porownaniu z innymi
populacjami Europy i §wiata
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Rycina 21,22. Proporcje rozkladu alleli uktadu D21S11 w populacji polskiej w poroOwnaniu z populacjami Europy i $wiata




W-pY
POPULACIA] POLSKA | WEOCHY [ HISZPANIA | INDIE | CHINY |BANGLADESZ| KOREA | JAPONIA | FILIPINY | TIMOR | KAUKASKA | PATAGONIA  PARAGWAI [ MEKSYK { INDIANIE | NEGROIDALNA{ ZIELONEGO | WORLD
PRIYLADKA

075820 ALLELE FREQUENCIES
6 0,0000{0,0020{ 0,0010 [0,0000{0,0003| 0,0000° {0,0000{0,0000)0,0000{0,0000{ 0,0025 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000{0,0000| 0,0009 | 0,0000 |0,0003
6,3 {0,0000{0,0000 0,0000 10,0000]0,0000] 0,0000 ]0,000010,0000{0,000010,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,0009 {0,0017}0,0000{ 0,0000 | 0,0000 |0,0002
710,0067{0,02201 0,0169 [0,0280{0,0006| 0,0410 [0,0055]0,00270,0030{0,0300{ 0,0473 | 0,0097 | 0,0119 |0,0125{0,0059| 0,0092 | 0,0040 ]0,0080
73 10,0000{0,0000{ 0,0000 {0,0020]0,0000{ 0,0000 0,0000{0,000010,0000]0,0000 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,000 | 0,0000 {0,000
§ [0,1267]0,1860 0,1324 10,2210{0,1306] 0,370 [0,1455)0,1302]0,2156{0,2950] 0,634 [ 0,0727 [ 0,0980 |0,0945]0,0776] 0,731 | 0,2080 ]0,1158
§,1 10,0000{0,0000{ 0,0000 {0,0000]0,0000{ 0,0000 ]0,0005{0,000010,0000]0,0000 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,000 | 0,0000 |0,0000
9 0,1367(0,1290] 0,0868 [0,0740{0,0594| 0,0610 [0,0480|0,0450)0,0449{0,0550| 0,1460 | 0,0792 | 0,0943 [0,0552{0,0104 | 0,1427 | 0,1020 ]0,0604
9,1 {0,0000{0,0000{ 0,0000 10,0000{0,0039] 0,0000 ]0,0010]0,0003{0,00000,0000] 0,000 | 0,0006 | 0,0000 [0,0017]0,0000{ 0,0000 | 0,0020 0,0009
9,2 {0,0000{0,0000{ 0,0000 10,0000]0,0003] 0,0000 0,0000]0,0000{0,0000}0,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,000 {0,0000]0,0000{ 0,0000 | 0,0000 |0,0000
93 ]0,0000{0,0000{ 0,0000 {0,2370]0,0000{ 0,0000 0,0005{0,000010,0000]0,0000 0,0000 ] 0,0000 ] 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,000 | 0,0000 |0,0076
10 |0,318310,2600 0,2838 [0,0000{0,1594] 0,230 |0,1630{0,2262]0,1916]0,1450{ 0,2896 | 0,276 | 0,2500 [0,2826{0,1701 | 0,3324 | 0,3100 0,1957
10,1 {0,00000,0000 0,0000 10,0000 {0,0009] 0,0000 {0,0010]0,0003]0,0000{0,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000]0,0000] 0,0009 | 0,0000 |0,0003
10,3 0,000010,0000] 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,0000  [0,0000{0,0007]0,0000{0,0000 0,0000 | 0,0000 ] 0,0000 | 0,0008{0,0000] 0,0000 | 0,0000 |0,0002
11 {0,2083[0,2290 0,268 0,2510{0,3409] 0,2500 |0,3475]0,3245(0,2904]0,2600] 0,2030 | 0,3377 | 0,2821 [0,30430,4164| 0,136 | 0,1930 0,2725
11,1 10,000010,0000] 0,0000 {0,000010,0003{ 0,0000 {0,0000{0,0000]0,0000{0,0000 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000{0,0000] 0,000 | 0,0000 {0,000
113 {0,0000]0,0000] 0,0000 10,0000{0,0000] 0,0000 {0,0000]0,0000]0,0000{0,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000]0,0000] 0,0009 | 0,0000 ]0,0000
12 |0,1667|0,1340 0,1832 (0,1570{0,2542] 0,1970 |0,2440{0,2285)0,2246]0,1900 0,1411 | 0,1981 | 0,2152 [0,2007(0,2940( 0,050 | 0,1520 0,1915
12.3 {0,0017)0,0000] 0,0000 10,0000{0,0000] 0,0000 {0,0000]0,0000]0,0000{0,0000] 0,0000 { 0,0000 | 0,0000 |0,0000]0,0000] 0,0000 | 0,0000 ]0,0000
13 (0,0317{0,0300{ 0,044 0,0270{0,0455| 0,0190 |0,0380]0,0356{0,0299|0,0250] 0,0297 | 0,0227 | 0,0403 [0,0410{0,0253 0,0175 | 0,0290 |0,0324
14 {0,0033[0,0080{ 0,0042 [0,0030{0,0036| 0,0030 |0,0055]0,0057{0,0000{0,0000] 0,0074 | 0,0026 | 0,0073 [0,0050{0,0000( 0,0037 | 0,0010 0,0040
15 {0,0000{0,0000{ 0,0000 0,0000{0,0000{ 0,0000" {0,0000]0,000310,0000{0,0000] 0,0000 | 0,000 | 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,0000 | 0,0000 0,0000

Tabela 16 Czestosci alleli uktadu D7S820 w populacji polskiej w poréwnaniu z innym
populacjami Europy i swiata
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Rycina 23. Proporcje rozktadu alleli uktadu D7S820 w populacji polskiej w poréwnaniu

z populacjami Europyi $wiata

42



Rycina 24 Proporcje rozktadu alleli uktadu D7S820 w populacji polskiej w poréwnaniu

z populacjami Europy i $wiata
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W-pY
POPULACIA] POLSKA | WEOCHY [ HISZPANIA | INDIE | CHINY (BANGLADESZ| KOREA (JAPONIA|FILIPINY | TIMOR |KAUKASKA  PATAGONIA | PARAGWAI | MEKSYK | INDIANIE | NEGROIDALNA( ZELONEGO | WORLD
PRZYLADKA

D195433 ALLELE FREQUENCIES
7 (0,0000{0,0000] 0,0000 |0,0000{0,0000| 0,0000 {0,0000]0,0003{0,0000]0,0000 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000]0,0000| 0,0000 | 0,0000 {0,0000
8 (0,0000{0,0000] 0,0000 |0,0000{0,0003| 0,0000 [0,0000]0,0000{0,0000]0,0000 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 |0,0000]0,0000| 0,0000 | 0,0010 {0,0000
9 {0,0000{0,0000 0,0020 [0,0020{0,0003 0,000  {0,0000]0,00000,0000] 0,000 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 {0,0000]0,0000 0,000 | 0,000 0,002
9,2 0,0000{0,0000{ 0,0000 |0,00000,0003] 0,0000 |0,0000{0,0003(0,0000{0,0000( 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 0,00000,0000] 0,0000 | 0,0000 |0,0001
10 {0,0000{0,0000 0,000 {0,000 {0,0000{ 0,000 {0,0000]0,0000{0,0000{ 0,000 0,0000 | 0,003 | 0,0018 [0,0008|0,0000 | 0,0266 | 00170 0,003
10,2 0,00000,0000( 0,0000 {0,0000]0,0003{ 0,0000 |0,0000{0,0010]0,0000{0,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 {0,00000,0000( 0,0000 { 0,0000 |0,0002
11 10,0033)0,0080 0,0084 [0,0000]0,0030{ 0,0080 |0,0025(0,0033}0,00000,0000] 0,0000 | 0,0039 | 0,0110 {0,0092]0,0000{ 0,0755 | 0,0430 |0,0041
11,2 10,0000]0,0000( 0,0021 {0,0000]0,0003 | 0,0030 |0,0020{0,0007]0,00000,0000] 0,0000 | 0,0019 | 0,008 {0,0025(0,0014( 0,0009 | 0,0060 |0,0011
12 10,0917)0,1020| 0,0688 [0,06900,0394 ( 0,0670 |0,0325(0,0433}0,0509]0,0300| 0,0965 | 0,0591 | 0,0925 |0,0477(0,0119( 0,1004 | 0,1390 |0,0482
122 10,0017]0,0020( 0,0095 |0,00800,0042 0,0050 |0,0045(0,0043}0,00000,0000| 0,0050 | 0,0078 | 0,0147 {0,0251(0,0029( 0,0589 | 0,0180 |0,0070
13 10,2067)0,2720| 0,2298 [0,23800,2821( 0,3270 |0,3140(0,2978)0,3054(0,2550| 0,2797 | 0,2279 | 0,2372 {0,17590,2328 | 0,2744 | 0,3000 |0,2297
13,1 0,0000)0,0000] 0,0000 |0,0000]0,0000] 0,0000 0,0000{0,0000{0,0000] 0,0000] 0,0000 | 0,0006 | 0,0000 |0,0000{0,0000] 0,0000 | 0,0000 {0,000
132 10,0367)0,0080( 0,0656 |0,0340]0,0488( 0,0290 |0,0340{0,0293]0,0299|0,0250| 0,0223 | 0,0506 | 0,0513 |0,08880,1537 0,0562 | 0,0450 |0,0461
14 10,3600)0,3120| 0,2838 [0,25800,2603 0,2180 |0,2610(0,3438]0,15570,3350| 0,3490 | 0,3013 | 0,2875 [0,2797(0,2641| 0,971 | 0,2180 |0,2571
142 10,0267)0,0370( 0,0423 |0,0630]0,1109( 0,0530 |0,1130{0,0823]0,09280,0900| 0,0099 | 0,0305 | 0,0284 {0,0503(0,0701 0,0700 | 0,0580 |0,0602
15 10,1617)0,1350| 0,1461 [0,11500,0591( 0,1300 |0,0525(0,0526]0,07780,0650| 0,1436 | 0,1994 | 0,1584 |0,1533|0,1626 0,0497 | 0,0810 |0,0991
15.2 ]0,03330,0430 0,0688 |0,0870]0,1415( 0,0850 |0,1395(0,1129]0,2455(0,1550| 0,0248 | 0,0643 | 0,0586 |0,0913(0,0477( 0,0543 ([ 0,0430 |0,0856
16 ]0,0433)0,0480( 0,0444 [0,0710]0,0115( 0,0480 |0,0085(0,0050]0,0060{0,0200| 0,0396 | 0,0312 | 0,0430 |0,0427(0,0179( 0,020 | 0,0100 |0,0238
162 {0,01830,0180] 0,0211 [0,0340]0,0318 | 0,0240 10,0315]0,0200]0,0359]0,0250] 0,0198 | 0,0130 | 0,0082 |0,0268]0,0343 0,0285 | 0,070 |0,0215
17 10,0000)0,0080| 0,0052 {0,01500,0009( 0,0000 |0,0005(0,0000]0,0000{0,0000| 0,0025 | 0,0045 | 0,0027 {0,00420,0000{ 0,0009 [ 0,0010 |0,0023
172 {0,0117]0,0020] 0,0010 [0,0030]0,0045  0,0000 ]0,0040]0,0027]0,0000]0,0000] 0,0050 | 0,0000 | 0,0018 |0,0008]0,0000( 0,0028 | 0,0010 |0,0023
18 10,0000)0,0030{ 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,0030 |0,0000{0,0003}0,0000{0,0000| 0,0000 | 0,0013 | 0,0000 |0,0008]0,0000{ 0,0000 [ 0,0000 |0,0003
182 10,0033)0,0020( 0,0010 |0,0010]0,0003 0,0000 |0,0000{0,0000]0,0000{0,0000] 0,0025 | 0,0013 | 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,0009 [ 0,0020 |0,0005
19 10,0000]0,0000{ 0,0000 {0,0030]0,0000{ 0,0000 |0,0000{0,0000]0,0000]0,0000| 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 {0,0000{0,0000{ 0,0000 [ 0,0000 |0,0001
19,2 10,0017]0,0000 0,0000 {0,0000]0,0000{ 0,0000 |0,0000{0,0000]0,0000] 0,0000] 0,0000 | 0,0000 | 0,0009 {0,00000,0000{ 0,0000 [ 0,0000 |0,0001
20.20,0000]0,0000 0,0000 {0,0000]0,0000{ 0,0000 |0,0000{0,0000]0,0000{0,0000{ 0,0000 | 0,0000 | 0,0000 {0,0000(0,0000( 0,0000 { 0,0000 |0,0000

Tabela 17. Czgstosci alleli uktadu D19S433 w populacji polskiej w poréwnaniu z

innym populacjami Europy i §wiata
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Rycina 25,26. Proporcje rozktadu alleli uktadu D19S433 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i §wiata

WY
POPULACIA[ POLSKA |WEOCHY | HISPANIE | INDE | CHINY [BANGLADESZ| KOREA" | JPONIA| FIPIY | TIMOR. |KAUKASKA | PATAGONIA | PARAGWA | MEKSY | INDIANIE {NEGROIDALNA| ZELONEGO | WORLD
PREYLADKA
(SF1PO ALLELE FREQUENCIES

Tabela 18. Czestosci alleli uktadu CSFIPO w populacji polskiej w zestawieniu z

innymi populacjami Europy i §wiata.
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Rycina 27 proporcje rozkladu alleli uktadu CSF1PO w populacji polskiej w porownaniu

z populacjami Europy 1 $wiata

WY
POPULACIAY POLSKA [WEOCHY | HISPANIA | INDIE | CHINY  (BANGLADESE[ OREA | APONIA FLLPINY { TIMOR {AUKASKA  PATAGONIA  PARAGIWAI | MEKSYK { INDIANIE | NEGRODALNA ZELONEGO | WORLD
PREYLADKA

THIt ALLELEFREQUENCIES
5 0,00000,0000f 0,0010 10,0000{,0000f 0,0000" {0,0000{0,0013]0,0000] 0,0000] 0,0000 0,000 | ,0000 |0,0000{0,0000] 6,0009 | 00000 10,0003
b (02183{0:2150] 0,2415 10,2940{0,0936 ) 01780 10,1715{0,2209)0,11380,1200{ 0,2252 | 0,3331 | 0,2784 | 0:2613(0.2462) 01298 | 04770 |0,4904
]
B

0,1133{0,1700] 0,807 {0,1510]0,2655] 0,620 0,2490]0,27020,284410,1900] 0,733 | 02669 | 0,793 |03110)04%40( 04005 | 0.2840 (043
0,1067{0,1200{ 0,087 10,1270]0,0564] 0,440 {0,0380]0,0646]0,0898 0,28001 0,4262 | 00610 | 0,0870 (0,0670{0,0343) 0,2185 | 0,1860 10,0672
83 0,0000]0,0000{ 0,000 10,0000 0,0000f 0,0000°{0,0000}0,0000],0000] 000007 0,0025 ] 0,0000 | 0000 |0,0000{0,0000 0,000 { 00000 10,0002
9 10,2030]0,1630 0,140 10,2940{0,5236 03220 [04835{0,3964]0,4162)0,3350] 0,1658 | 0,1082 | 0,132 |0,1089{00298) 0,1473 | 01850 10,2535
93 103467{03170] 0,2394 10,1200{0,0385] 01280 |0,0475{0,076]0,0418{0,0300 0,3045 | 0,2286 | 0,2060 (0,1851{0,1%40) 0,0948 | 0,450 10,1259
10 10,010010,0150{ 0,0042 10,0130{0,0224 0,0160° (0,0090{0,00%0 0,0539|0,0450 00025 ) 00071 | 00101 10,008]00014] 0,0101 [ 0000 |0,0201
103 0,0000|0,0000 0,000 {0,0000) 00000} 0,0000°{0,0000}0,0000 0,0000|0,0000 0,000 { ,0000°{ 0,000 {0,0008)0,0000{ 00000 | 00010 (0,001
i 0,0000|0,0000 0,0000 {0,0000) 00000} 0,0000°{0,0015)0,0000 0,0000|0,0000 0,000 ] 00000 ] 0,000010,0000]0,0000) 0,0000 { 00000 10,0001

Tabela 19. Czestosci alleli uktadu THO1 w populacji polskiej w poréwnaniu z innym

populacjami Europy i §wiata.
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Rycina 28. Proporcje rozktadu alleli uktadu THO1 w populacji polskiej w poroéwnaniu z

populacjami Europy i $wiata
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0,0000

0,0000

0,000

0,0000

0,0000

U

00350{0 0330

0,0169

0,0290

0,0185

00210

00150

0,0300

00263{ 0,450

00

0,0260

0,0284

0,0000

0,0044

0,0166

0,0180

0,0204

U3

00000{0 0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

00030{ 0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

25

01000150

0,009

00150

0,0082

0,0050

0,000

0,010

n0120{ 0100

0,048

00143

0,001

0,0000

0,0000

0,0083

0,000

001l

26

000500003

0,0010

0,0010

0,002

0,0000

0,0010

0,0083

00060 0150

0,000

0,0019

0,0018

0,0000

0,0000

00018

0,0010

0,007

]

1000002

0,0010

0,0000

0,0003

0,0000

0,0015

0,0057

00000 000

0,005

0,0000

0,0018

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0013

28

1000002

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

00000 0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0001

Tabela 20 Czgstosci alleli uktadu D12S391 w populacji polskiej w porownaniu z

innymi populacjami Europy i1 $wiata
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Rycina 29,30. Proporcje rozkladu alleli uktadu DI12S391 w populacji polskiej w poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata
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W-pY
POPULACIA] POLSKA |WEOCHY | ISIPANIA | INDIE | CHINY [BANGLADESE| KOREA |JAPONIA | FILPINY | TIMOR  (KAUKASKA | PATAGONIA | PARAGWAI | MEKSYK | INDIANIE {NEGROIDALNA| ZELONEGO | WORLD
PRIYLADKA

FGA ALLELE FREQUENCIES
14

15
16

17
18

19

2
30
30.2
il
322
34,1
44,2
452
48,2

Tabela 21 Czgstosci alleli uktadu FGA w populacji polskiej w poréwnaniu z innymi

populacjami Europy i §wiata
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Rycina 31,32. Proporcje rozkladu alleli uktadu FGA w populacji polskiej w porownaniu z populacjami Europy 1 $wiata
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POPULACIA

POLSKA

HISZPANIA

KOREA

KAUKASKA MEKSYK INDIANIE NEGROIDALNA WORLD

SE33
10
11

11,1

11,2
12

122
13

13.2
14

14,1

142

143
15

15.2
16

16.2

163
17

17.2

173
18

18.2

183
19

19,2

193
20

20,1

20.2
21

21,1

21.2
22

222
23

23.2
24

242
25

25,2
26

26,2

27
27,1
27,2

28
28,2
29.2

30

30.2
312
32
322
33
332
34
342
35
35,2
36,2
37

ALLELE FREQUENCIES

Tabela 22 Czestosci alleli uktadu SE33 w populacji polskiej w populacji z innym

populacjami Europy i $wiata
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Rycina 33,34 proporcje rozkladu alleli uktadu SE33 w populacji polskiej w poréwnaniu z populacjami Europy 1 $wiata




WY
POPULACIA) POLSKA |WEOCHY [ HISZPANIA| INDIE | CHINY |BANGLADESE| KOREA | JAPONIA| FILPINY | TIMOR  |KAUKASKA | PATAGONIA| PARAGWAY | MEKSYK | INDIANIE {NEGROIDALNA| ZELONEGO | WORLD
PREVLADKA

D2251045 ALLELE FREQUENCIES

Tabela 23 Czestosci alleli uktadu D22S1045 w populacji polskiej w poréwnaniu z

innymi populacjami Europy i $wiata

Rycina 35 proporcje rozktadu alleli uktadu D22S1045 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy 1 §wiata
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POPULACIA

POLSKA

WEOCHY

HISZPANIE

INDIE

CHINY

BANGLADESE

KOREA

JAPONIA

FILPINY

TIMOR

KAUKASKA

PATAGONIA

PARAGWA

MEKSYK

INDIANIE

NEGROIDALNA

W-pY
ZELONEGO
PRIYLADKA

WORLD

D8s1179

ALLE

LEFREQUENCIES

1

0,0000

0,000

0,0000

0,0000

0,000

0,000

0,0000

0,0003

0,0000

0,0000

0,000

0,000

0,0000

0,000

0,0000

0,000

0,0000

0,0000

8

00117

0,0180

00074

0,0060

0,0009

0,0110

0,0005

0,0000

0,0000

0,0000

0,019

0,0052

00137

0,0055

0,0000

0,0009

0,0040

0,0044

g

00183

0,0150

0,052

0,0040

0,0012

0,0050

0,010

0,0027

0,0030

0,0000

0,0099

0,007

0,0046

0,0040

0,029

0,0064

0,0030

0,0039

10

0,0800

0,0920

0,0889

0,1950

0,0933

0,2130

01215

0,1289

00719

0,070

0,1089

0,0565

0,0806

0,0924

0,1388

0,022

0,0290

0,0935

1

0,0567

0,0630

0,762

00710

0,0839

0,0640

0,0865

0,1063

0,108

0,0750

0,059

0,1058

0,0852

0,0531

00522

0,03%

0,0580

00

1

0,700

0,170

01228

0,0930

0,1218

0,1200

0,1455

01233

0,0868

0,1200

0,411

0,1364

01383

0,1245

0,820

01215

0,010

01117

123

0,0000

0,000

0,0000

0,0010

0,000

0,000

0,0000

0,000

0,000

0,0000

0,000

0,000

0,000

0,000

0,0000

0,0000

0,000

0,0000

13

0,983

0,3280

03230

0,1810

0,2336

0,1650

0,330

0,258

0,814

0,2350

0,334

03214

02175

0,3363

03328

02118

0,2510

0,433

133

0,0000

0,000

0,0000

0,0010

0,0000

0,0000

0,000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

14

0,350

0,1910

0,256

01770

0,1985

0,160

0,1705

0,082

0,1856

0,100

0,054

0,1955

073

0,2515

02776

0,3269

0,3180

0,1888

15

0,1000

0,1380

01218

0,1980

01721

0,1760

0,560

0,1366

01018

0,1400

0,1064

0,1390

0,1145

0,1089

0,059

0017

01730

01203

16

0,0267

0,0380

0,022

0,0520

0,0806

0,0590

0,0695

0,0606

01228

0,1100

00124

0,029

0,0330

00221

00074

0,562

0,470

0,423

17

0,0033

0,0000

0,0063

0,0130

0,0106

0,0190

0,0145

0,0070

0,0299

0,0350

0,0025

0,0039

0,007

0,0010

0,0000

00120

0,0070

0,0065

18

0,0000

0,0000

0,0000

0,0010

0,007

0,0110

0,0015

0,0003

0,0060

0,0050

0,0000

0,0000

0,007

0,0000

0,0000

0,0009

0,0030

0,0011

Tabela 24 Czgstosci alleli uktadu D8S1179 w populacji polskiej w pordwnaniu z

innymi populacjami Europy 1 $wiata
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WINDIE
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Rycina 36 proporcje rozktadu alleli ukladu D8S1179 w populacji polskiej w

poréwnaniu z populacjami Europy i $wiata
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Wt
POPULACIA POLSA | WEOCHY HSIPANA | INDE | CHINY BANGLADES) KOREA | APONIA| FLPINY | TIAOR|KAUKASKA | PATAGONIA | ARAGWA | MEKSK | NDUANE NESRODALNA] ZELONEGO | WORLD
PROYLADKA

TPOK ALLELE FREQUENCIES
5 {0,000010,0020{ 0,0000 {0,0000]0,0000{ 0,0000° {0,0000{0,0000 0,0000|0,0000 0,0000) 0,0000 { 0,000 |0,0000{0,00001 0,000 | 0,0000 |0,0001
6 {0,001710,0020{ 0,0052 {0,0000]0,0000{ 0,0000° {0,0000{0,0000 0,0000|0,0000 0,00001) 0,0006 | 0,018 |0,0050{0,0000) 0,0720 | 0,060 {0,012
710,0000{0,0030] 0,0042 10,0000{0,0015] 0,000 0,0000{0,0000 0,0000|0,0000 0,0000 | 0,0006 | 0,0009 [0,0087]0,0000] 0,0240 | 0,0240 10,0009
1,3 10,0000]0,0000] 0,0000 {0,0020{0,0000] 0,000 10,0000)0,0000 0,0000|0,0000 0,0000 | 0,0000 { 0,0000 {0,000010,0000] 0,000 | ,0000 10,0000
8 (0,543310,4980] 0,5275 (0,3260{0,5036] 0,3640 |0,4905{0,4520{0,5269) 0,3350] 0,5470 | 04903 | 04249 |0,5159{0,31%4] ;3515 | 03270 {04207
9 [0,0867)0,1570] 0,0699 (0,1570{0,1248| 0,1810 |0,1090{0,1179{0,10180,2900) 0,4238 | 0,0578 | 0,0668 |0,0485{0,0074] 0,2168 | 0,1580 |0,0862
10 {0,075010,0560{ 0,0487 (0,0840]0,0209| 0,0980 (0,0255(0,0333{0,015010,0450] 0,0371 | 0,0532 | 0,0604 0,0510{0,0238] 0,0913 | 0,0850 |0,0371
11 (0,2700{0,2570] 0,2743 (0,3780{0,3176] 0,350 |0,3495(0,3571{0,3353]0,3250] 0,2550 | 0,2942 | 0,3379 |0,2609{0,3552) 0,2468 | 0,3060 |0,2803
12 {0,0233(0,0230] 0,0667 (0,0420{0,0294| 0,0210  (0,0245(0,0380{0,021010,0050] 0,0371 | 0,0987 | 0,1062 |0,1154{0,29401 0,077 | 0,0390 |0,0595
13 {0,0000{0,0020{ 0,0031 {0,0000]0,002¢{ 0,000 {0,0010{0,0010 0,0000|0,0000 0,0000 ] 0,0039 | 0,0009 {0,0000{0,0000] 0,0000 | 0,0000 {0,012
14 {0,000010,0000{ 0,0000 {0,002070,0000{ 0,0000 {0,0000{0,0007 0,0000|0,0000 0,0000] 0,000 { 0,0000 |0,0017{0,0000] 0,0000 | 0,0000 {0,0003

Tabela 25. Czestosci alleli uktadu TPOX w populacji polskiej w poréwnaniu z innymi

populacjami Europy i §wiata

06

TPOX

0,5 |

04 -

03

02

5 6 7 7.3 8

llh!zlll .

11 13 14

[ POLSKA EWLOCHY HISZPANIA W KAUKASKA WINDIE BCHINY
MBANGLADESZ KOREA HIAPONIA FILIPINY ETIMOR BPATAGONIA
[ PARAGWAI MEKSYK W INDIANIE W NEGROIDALNA W-PY ZIELONEGO PRZYLADKA ~ WORLD

Rycina 37 proporcje rozkladu alleli uktadu TPOX w populacji polskiej w poréwnaniu z

populacjami Europyi $wiata.
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POPULACIA

POLSKA

WEOCHY

HISZPANIE | INDIE

CHINY

BANGLADES

KOREA

JAPONIA | FILIPINY

TIMOR

KAUKASKA

PATAGONIA

PARAGWAI

MEKSYK

INDIANIE

NEGROIDALNA

W-pY
ZELONEGO
PRIYLADKA

WORLD

D55818

ALLE

LE FREQUENCIES

3

0,0000

0,0000

0,0000 {0,000

0,0003

0,0000

0,0000

0,0000{0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000 {0,000

0,000

0,0000

0,0005

0,0000{0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0001

0,0000

0,0000

0,0328 {0,000

0,0197

0,0000

0,0095

0,0027]0,0120

0,0000

0,0000

01117

0,0769

0,711

0,313

0,0009

0,0020

0,032

0,0000

0,0030

0,0042 {0,0010

0,0027

0,0000

0,0080

0,0060{0,0060

0,0000

0,0000

0,008

0,0082

0,0050

0,0268

0,0543

0,1010

0,0051

b
1
§
9

0,0367

0,0340

0,0497 10,0450

0,0691

0,0430

0,830

0,0916{0,0539

0,0350

0,0297

0,0539

0,03%

0,502

0,0119

0,120

0,320

0,519

93

0,0000

0,0000

0,0000 10,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0003{0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

10

0,0950

0,0610

0,0741 10,1330

0,1806

0,1250

0,920

0,2049{0,2635

,2850

0,0495

0,0435

0,513

0,0585

0,0925

0,0608

0,0460

0,114

1

(,3383

0,330

03750 [0,3740

0,3330

0,3620

0,350

(,2881]0,455

0,1750

0,4084

04416

0,3828

0,4490

05776

0,238

0,2440

0,3287

12

03750

0,3840

0,3209 [0,2610

0,2339

0,2850

0,2265

0,2305]0,2545

0,3500

(,3515

0,235

03022

0,2483

0,865

0,382

03700

0,2286

13

0,1400

0,1780

0,136 [0,1750

0,1500

0,1520

0,350

0,1656|0,1557

0,1350

0,1510

0,1006

0,1328

0,1087

0,0716

0,2376

0,1830

0,105

14

0,0150

0,070

0,0052 10,0110

0,0097

0,0350

0,0095

0,0093(0,0060

0,0200

0,004

0,0065

0,0046

0,0084

0,014

0,110

0,210

0,0076

15

0,0000

0,0000

0,0010 10,0000

0,0006

0,0000

0,0005

0,0010{0,0030

0,0000

0,0025

0,0006

0,018

0,0008

0,0000

0,0018

0,010

0,0007

16

0,0000

0,0000

0,0000 10,0000

0,0000

0,0000

0,0005

0,0000{0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

17

0,0000

0,0000

0,0000 {0,000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000{0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0000

0,0009

0,0000

0,0000

Tabela 26

Czestosci alleli ukfadu D5S818 w populacji polskiej w pordéwnaniu z

innymi populacjami Europy i $wiata
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Rycina 38 proporcje rozktadu alleli uktadu D5S818 w populacji polskiej w poréwnaniu

z populacjami Europy i $wiata.
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4.2 Analiza parametrow i przydatnosci

Na podstawie ujawnionego rozkladu cech genetycznych w prébie zlozonej z 300
niespokrewnionych 0séb z populacji polskiej dokonano obliczen szeregu parametrow
opisujacych zarys genetyczny populacji. Podczas analizy obliczono parametry do oceny
rownowagi Hardy’ego i Weinberga, wspolczynnik wsobnosci, oceniono przydatno$é
kazdego z 23 markeréw oraz calego zestawu PowerPlex Fusion 6C w badaniach

sagdowych. Otrzymane wyniki przedstawiono w tabeli 27

Tabela 27. Zestawienie parametréw statystycznych dla 23 badanych markerow, catego
multipleksu PowerPlex Fusion 6C oraz charakterystyka analizowanej populacji w
oparciu o standardy ISFG

Locus  (D3S135B{DISLB5DESAAL D1051248|0135317PENTAED165539 D18S5t {D2SI33B{CSFIPOPPENTAD) THOL | WA (D21S11IDTSB20[0RSRL8] TPOX PASLLTADIZSAaIIAcA3q SE33 Paastoy FoA

GenotpeNo 22 | 10 [ 27 2 | B | BB ||| T (RO AR BB UROfL DS

AT T V2 A I A A A O U ST I O

MAF - { 0.2450 | 01607 {03250) 03133 | 03783 | 0.1383 | 03350 | 0,1850 | 0:1950 {0.3367 | 02450 | 03467 {0,270 0.2487 | 0,3163 0375005433 0.2983 | 01933 {0,3600] 00967 | 03433 {0,1963

HETabs | 06400 | 08933 { 07500 0,067 | 07633 | 08600 | 0,700 | 08833 | 08967 { 07367 { 8467 | 07833 08067} 0.8333| 0,700 0,737 06333 07567 | 9100 (0,7767) 03200 07300 {08867

6D { (18008 | 08629 {07a71) 07647 07646 | 0.9004 | 01383 | 0,738 | 08780 {07284 | 08247 | 07658 {08111 | 08446 | 0,7917 {07047} 0.6182{ 08061 | 08857 {07876) 09448 0.7410° {08603

WP~ (00750 { 0.0240 {01040 0,1040 { 0,0850 { 00210 { 01060 { 00320 { 00300 {0,1260 ) 00570 { 0970 {00680 004

=3

0100780, 0,1320 02001 00850 { 00280 {0,0700] 0,0090{ 04200 (00380

PD 109250 | 09760 10,8960 08960 | 09150 | 09790 | 08940 | 0,980 { (.9700 1 08740 { 09430 10,9030 10,9340) 09540 | 09220 0,880 {0,7900) 09350 { 09720 0,930 0,98101 08900 03620

PE | 04750 | 07820 | 03100 06110 | 03330 | 07150 | 04440 ) 07620 | (,7890 104870 { 06880 | 0,5680 10,6110) 06520 05450 0.4870 {03330 03210 { 08160 0,560 08360 04760 07010

TP { 31300 | 46900 { 20000] 25900 | 24500 | 35700 ) L7200 | 42900 ) 48400 { 1,300 { 32600 | 23100 {25900 300002 1700{19000] 135001 20500 { 55600 {2,2400] 6,500 18500 {34100

PIC 107700 | 08832 | 0,783 07260 | 07335 | 08918 | 06946 | 08607 | 08657 08791 { 08009 10,7297 10,7847) 08267 | .76L8 | 0,687 03650 07804 [ 08750 | 0,76191 0,920 06995 {08447

0279 0,0165 10,0059

0| D0472] 00012 | 00110 0533 | 00033 1 00465 | 00400 100093 ] 0,019 | 00097 0,0280]-0.02420,0072 00150 0,029L {9,029t -0,0228%0,0257 001560

HAE | 07131 | 05494 102107 { 00926 | 08859 | 0.0%8L | 09958 | 03358 03579.07086 (491910,1228]0,0548  0,1139{ 0,893 02389 00985 {0,5588) 0,1350 02153 {04189

MAF-czestos¢ hownego alla, HE Theterozygoycanose, GDamiemnoSt genowa, MP-orawdopodobiedstwo 2godnost,wyratona jako 1 na.., PDisila dysryminacj, PE:sila wytaczenia, Phtypowyideks jcostw,

PICrskaEnk nformacji o poimorfzmie, pwspolezymik wsobnosci, HWE10wnowaga Harcego  Weinberga -wertoSt pravidopodobistva wteScie Exactw oparci o 2300 permutaci,

tacane wartoSei dla 25 oci: MP=T75 x10-29, D= ,99334999994399993499999882439, PE= 0,999849998980 Srecna warto ge0 0014
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Rycina 39. poréwnanie wartosci heterozygotycznosci obserwowanej, uzyskanej dla
otrzymanych rozkladéw genotypéw w badanej populacji z heterozygotycznoscia

oczekiwang, wyliczong na podstawie czestosci alleli

uPD H PE

TS LIPS ESESEESEP CSIF 5 €

Rycina 40 .Warto$ci sity dyskryminacji (PD) i sity wylaczenia (PE) dla poszczegdlnych

markerow zestawu PowerPlex Fusion 6C
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Otrzymane warto$ci heterozygotycznosci w populacji polskiej zestawiono nastepnie z
warto$ciami heterozygotyczno$ci zaobserwowanymi w innych populacjach Europy i
swiata, kolejno: Wioch [44], Indii [46], Bangladeszu [48], Korei [49], Japonii [50],
Filipin [51], Timoru [52], Patagonii [53], Meksyku [55] oraz Wysp Zielonego

Przyladka [56]. Analize porownawczg uzyskanych warto$ci zestawiono na rycinie 41 i
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Rycina 41,42 Zestawienie wartosci HET dla uktadéw zestawu PowerPlex Fusion 6C w

badanej populacji polskiej w poréwnaniu z innymi populacjami Europy i $wiata.
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Na kolejnych rycinach 43 - 44 poré6wnano otrzymane wartosci prawdopodobienstwa
przypadkowej zgodnosci (MP) opisujace szans¢ powtorzenia si¢ okreslonego profilu w
zakresie 23 badanych uktadow w populacji polskiej w pordwnaniu do wynikow tego
parametru w innych populacjach Europy i $wiata [44], [46], [47], [48], [49], [53], [54],
[56].
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Rycina 43,44 Poréwnanie wartosci MP otrzymanej dla markeréw zestawu PowerPlex

Fusion 6C w populacji polskiej w zestawieniu z innymi populacjami Europy i $wiata.
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W badanych populacjach Polski i $wiata dokonano rowniez porOwnania w zakresie
dwoch wskaznikow opisujacych zmienno$é: PD — sily dyskryminacjii na rycinach oraz

PIC — wskaznika informacji o polimorfizmie na rycinach: 45 - 48.
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Rycina 45,46. Zestawienie wartosci sity dyskryminacji (PD) dla markeréw zestawu
PowerPlex Fusion 6C w populacji polskiej w pordwnaniu z innymi populacjami

globalnymi
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Rycina 47,48 Zestawienie warto$ci wskaznika informacji o polimorfizmie (PIC) dla
markerow zestawu PowerPlex Fusion 6C w populacji polskiej w poréwnaniu z innymi

populacjami globalnymi

Uzyskang sile wykluczenia (PE) oceniajacg przydatnos¢ analizowanych uktadow do
badan ojcostwa w populacji polskiej porownano z danymi uzyskanymi dla innych
populacji Europy 1 $wiata: Wioch [44], Indii [46], Chin [47], Bangladeszu [48], Korei
[49], Filipin [51], Timoru [52], Patagonii [53], Paragwaju [54], Meksyku [55], Wysp
Zielonego Przyladka [56] i zestawiono kolejno na rycinach 49,50.
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Rycina 49,50 Poréwnanie sity wykluczenia (PE) opisujacej przydatno$¢ badanych
markeréw do badan ojcostwa w populacji Polski w zestawieniu z innymi populacjami

Europy i §wiata

Kolejno dokonano porownania wartoSci innego parametru stuzacego do oceny

przydatnosci w zakresie badan ojcostwa, tj. typowego indeksu ojcostwa (TPI)
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obliczonego na podstawie rozktadu cech otrzymanego w zakresie 23 markeréw zestawu
PowerPlex Fusion 6C w populacji Polski oraz w populacji Wioch [44], Indii [46],
Bangladeszu [48], Patagonii [53], Paragwaju [54], Meksyku [55] oraz Wysp Zielonego
Przyladka [56], wyniki przedstawiono na Rycinie 51.
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Rycina 51, Typowy indeks ojcostwa (TPI) uzyskany w zakresie 23 markerow zestawu

PowerPlex Fusion 6C w populacji polskiej i populacjach globalnych

4.3 Analiza dystansow i filogenezy

Badany rozklad czestosci w zakresie 23 markerow w populacji polskiej zostat
wykorzystany do zaprojektowania matrycy dystansow genetycznych w odniesieniu do
innych populacji: Wioch, Indii, Chin, Bangladeszu, Korei, Japonii, Filipin, Timoru, rasy
kaukaskiej z USA, hiszpanskojezycznych mieszkancoéw Stanéw Zjednoczonych,
Patagonii, Paragwaju, Meksyku, Indian Ameryki Poéinocnej, rasy negroidalnej,
populacji Wysp Zielonego Przyladka [44-56]. Na podstawie uzyskanej macierzy

zaprojektowano radialne drzewo dystansow genetycznych przy pomocy metody
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przylaczania sasiadow- NJ (ang. Neighbor-Joining) przedstawione na Rycinie 52.
Uzyskana macierz postuzyla réwniez do skonstruowania filogramu na podstawie
metody $rednich polaczen — UPGMA (ang. Unweighted Pair-Group Method using
arithmetic Averages) przedstawiony na Rycinie 53.
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Rycina 52 Radialne drzewo zaprojektowane na podstawie dystansu genetycznego
dzielacego populacj¢ Polski od innych populacji §wiata z zastosowaniem metody NJ

uzyskany w oparciu o rozklad cech 23 markeréw zestawu PowerPlex Fusion 6C.
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Rycina 53 Filogram zaprojektowany na podstawie dystansu genetycznego dzielacego
populacje Polski od innych populacji $wiata z uzyciem metody UPGMA uzyskany w

oparciu o rozklad cech 23 markeréw zestawu PowerPlex Fusion 6C.

W kolejnym etapie analizy w oparciu o matryce skonstruowano wykres przedstawiajacy
dystans genetyczny pomiedzy populacjg Polski a innymi populacjami Europy i $wiata
za pomoca skalowania wielowymiarowego. Wykres dwuwymiarowy z ukazanymi

warto$ciami zgodnosci dopasowania przedstawiono na Rycinie 54.
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Rycina 54: Skalowanie wielowymiarowe przedstawiajace dystans genetyczny pomigdzy
populacja Polski a innymi populacjami na wykresie dwuwymiarowym, uzyskane na
podstawie rozkfadu cech 23 markeréw systemu PowerPlex Fusion 6C w programie

STATISTICA v.12.5.

4.4 Analiza spraw ojcostwa

Analize przeprowadzono dla tacznej liczby 140 spraw spornego ojcostwa w zakresie 23
markeréw zestawu PowerPlex Fusion 6C, w tym 100 spraw z potwierdzeniem przy
poziomie prawdopodobienstwa ojcostwa graniczacego z pewnoscig tj. przekraczajacym
99,9999% oraz 40 spraw z wykluczeniem ojcostwa uzyskane w oparciu o co najmniej 4
niezalezne markery.

Na rycinie 55 przedstawiono S$rednig warto$¢ szansy ojcostwa dla kazdego z 23
markeréw systemu PowerPlex Fusion 6C uzyskang na podstawie analizy 100 spraw z

potwierdzeniem ojcostwa.
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Rycina 55. Srednia warto$¢ szansy ojcostwa dla kazdego z 23 markeréw Systemu
PowerPlex Fusion 6C uzyskana na podstawie analizy 100 spraw z potwierdzeniem

ojcostwa.
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Rycina 56. Zakresy calkowitej szansy ojcostwa — Pl uzyskane podczas analizy 23

markeréw systemu PowerPlex Fusion 6C w 100 sprawach z potwierdzeniem ojcostwa.
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Rycina 57. Sita wykluczenia poszczegdlnych markerow systemy PowerPlex Fusion 6C

w populacji Polski.
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Rycina 58. Odsetek wykluczen ojcostwa w 40 sprawach, uzyskanych w zakresie 10-17

markerdéw systemu PowerPlex Fusion 6C.

4.5 Analiza wskaznikow mutacyjnosci

Analizie poddano taczng liczbg 270 mejoz odrodzicielskich pochodzacych z 156 spraw

ojcostwa, w tym 114 mejoz odojcowskich (114 spraw z potwierdzeniem ojcostwa) oraz
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156 mejoz odmatczynych (114 spraw z potwierdzeniem ojcostwa oraz 42 sprawy z
wykluczeniem ojcostwa). Na podstawie zdobytych danych oceniono wspdlczynniki
mutacji w kazdym z 23 badanych ukladéw oraz dla calego zestawu autosomalnych
markeréw PowerPlex Fusion 6C.

Kompleksowa analiza mutacyjnos$ci 23 markerow autosomalnych zestawu PowerPlex
Fusion 6C objeta 6210 mejoz odrodzicielskich (23 x 270), w tym 2622 mejoz
odojcowskich (23 x 114) oraz 3588 mejoz odmatczynych (23 x 156).

Rozktad genotypow uzyskany podczas badan wskazuje na wystgpienie mutacji w 6
sprawach, w tym 3 o charakterze mutacji odmatczynych: 1 w markerze FGA, D7S820 i
D10S1248 oraz kolejnych 3 o charakterze mutacji odojcowskich: 1 w markerze SE33,
Penta E i D18S51.

Uzyskane wyniki postuzyly do obliczenia wspodiczynnikéw mutacji odmatczynych dla
poszczegolych markeréw i zestawu 23 markeréw autosomalnych systemu PowerPlex
Fusion 6C, ktére wynosity odpowiednio:

- dla uktadu FGA = 1 mutacja/156 mejoz = 6,41 x 10°

-dla uktadu D7S820 = 1 mutacja/156 mejoz = 6,41 x 10°

- dla uktadu D10S1248 = 1 mutacja/156 mejoz = 6,41 x 10°

- dla zestawu 23 ukladéw = 3 mutacje/3588 mejoz = 8,36 x 10™

W przebiegu analizy obliczono réwniez wspdtczynniki mutacji odojcowskich dla
poszczegdlnych markeréw oraz zestawu 23 markerow autosomalnych systemu
PowerPlex Fusion 6C, ktore wynosity odpowiednio:

- dla ukfadu SE33 = 1 mutacja/114 mejoz = 8,77 x 10

- dla ukfadu Penta E = 1 mutacja/114 mejoz = 8,77 x 107

-dla uktadu D18S51 = 1 mutacja/114 mejoz = 8,77 x 107

- dla zestawu 23 ukladow = 3 mutacje/2622 mejoz = 1,14 x 107

Kolejno obliczono wartosci wspdtczynnikdw mutacji dla poszezegdlnych uktadow oraz
zestawu 23 markeréw systemu PowerPlex Fusion 6C:

- dla uktadu FGA = 1 mutacja/270 mejoz = 3,70 x 10”

- dla uktadu D7S820 = 1 mutacja/270 mejoz = 3,70 x 10

- dla uktadu D10S1248 = 1 mutacja/270 mejoz = 3,70 x 107

- dla ukfadu SE33 = 1 mutacja/270 mejoz = 3,70 x 10

- dla ukfadu Penta E = 1 mutacja/270 mejoz = 3,70 x 10

- dla uktadu D18S51 = 1 mutacja/270 mejoz = 3,70 x 10
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- dla zestawu 23 ukladéw = 6 mutacji/6210 mejoz = 9,66 x 10™
Srednia warto$é¢ wspotczynnika mutacji dla pojedynczego ukladu systemu PowerPlex

Fusion 6C wynosi zatem: 6 mutacji/6210 mejoz/23 markery = 4,2 x 10°.

5. Omoéwienie wynikow i dyskusja

5.1 Analiza populacyjna i porownawcza

Profile genetyczne otrzymane za pomocg zestawu PowerPlex Fusion 6C moga by¢
rozpatrywane w systemie CODIS oraz ESS (European Standard Sets)
wykorzystywanych przez organa §ledcze, krotki czas analizy jest rOwniez duzym atutem.
Genotypy ujawnione za pomoca tej] metody doskonale sprawdzajg si¢ roOwniez w
analizach populacyjnych [26].

Analizie populacyjnej poddano 1aczng liczbe 600 alleli pochodzacych od 300
niespokrewnionych dorostych przedstawicieli populacji polskiej, rozktad czestosci alleli
w 23 ukfadach systemu PowerPlex Fusion 6C przedstawiono w tabeli 2 . Badang
populacje polskg porownano nast¢pnie z innymi populacjami Europy i $wiata [44-56],
zestawienie umieszczono w tabelach 3 - 26 i rycinach 3 - 38.

Na podstawie uzyskanych danych zawartych w tabeli 3 i rycinach 3 i 4 w ukladzie
D3S1358 zaobserwowano 21 alleli w przedziale 9-21 powtdrzen, najczestszymi
allelami sg 15, 16 1 17. Wérod badanych populacji uwage zwraca dosy¢ duza czestose
allela 15 w populacji Indian wynoszaca 0,7134 w porownaniu z innymi populacjami. W
populacji Indii zwraca uwage obecnos$¢ interalleli 14.3; 15.1; 15.2; 16;2 oraz 18.1 nie
wystepujacych w innych populacjach.

W uktadzie D10S1248 (tabela 4, rycina 5) zaobserwowano 13 alleli w zakresie 8-20
powtdrzen, z najczesciej wystepujacym allelem 14. W populacji negroidalnej wystepuje
wigksza czgstos¢ allela 17 w pordwnaniu z innymi populacjami. Sposréd badanych
populacja indianska wyrdznia si¢ duzo wyzsza czestoscia alleli 14 1 15.

Dla markera D1S1656 (tabela 5, ryciny 6,7) zaobserwowano 26 alleli w przedziale 7.3-
20.3, z najczgsciej wystepujacymi allelami 12, 15 i 16. W populacji Polski i populacji
kaukaskiej z USA allel 18 nie wystepuje przy czym w innych populacjach jest on
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obecny 1 przyjmuje czestosci w zakresie: 0,001-0,05. W populacji Patagonii natomiast
wystepuja rzadkie interallele 7.3 1 8.3.

W uktadzie D2S441 (tabela 6, ryciny 8,9) odnotowano 20 alleli o ilosci powtorzen: 8-17,
a najczesciej wystepujacymi allelami sg 10, 11 1 14. W populacji Meksyku interallel
14.1 wystepuje z czestoscig 0,1714 przy czym w innych populacjach allel ten osigga
bardzo niska czgsto$¢ badz nie wystepuje.

W badanym uktadzie D16S539 (tabela 7, rycina 10) zaobserwowano 15 alleli w
przedziale powtorzen: 6-15, przy czy najmniejszy allel 6 zaobserwowano w populacji
Chin 1 Bangladeszu. Najwigkszym zréznicowaniem alleli w tym ukladzie
charakteryzuje si¢ populacja Indii. Zanotowano stosunkowo wysoka czestos¢ interallela
8.3 w populacji Indii 1 Bangladeszu podczas gdy w innych populacjach czgstosci tego
interallela sg niskie badz nie wystepuje.

Uktad D18S51 (tabela 8, ryciny 11,12) charakteryzuje si¢ stosunkowo wysokim
polimorfizmem, w badanych populacjach zaobserwowano 30 alleli o powtorzeniach: 6-
27. Allelem najcze$ciej wystepujacym jest allel 14. Najmniejsze allele 6 i 7
zaobserwowano tylko w populacji Chin. Natomiast najwickszy allel 27 pojawit sie w
populacjach hiszpanskojezycznych Amerykan, Chin oraz Japonii.

Kolejnym polimorficznym markerem jest Penta E (tabela 9, ryciny 13,14), w
populacjach zaobserwowano 35 alleli w szerokim zakresie powtorzen: 5-27,4. Uwage
zwraca obecno$¢ interallela 14.4 tylko w populacji Polski, z czestoscig 0,0017.
Charakterystyczny jest rowniez brak allela 5 w populacji Indian podczas gdy wystepuje
on w innych populacjach.

Kolejnym analizowanym uktadem jest uklad D21S1338 (tabela 10, rycina 15,16) z
liczbg 22 alleli w przedziale powtorzen: 10-34 z jednym interallelelem — 20,3
zaobserwowanym tylko w populacji Indian. Najczgéciej wystepujacym allelelem jest
allel 19. Sposroéd badanych populacji najmniejszg réznorodnos¢ wykazuje populacja
Meksyku.

W ukladzie Penta D (tabela 11, ryciny 17,18) zanotowano 22 allele z liczba powtorzen
2,2-18, allel 9 wystepuje najczesciej. W populacji negroidalnej Ameryki Poinocne;j
zaobserwowano interallel 6.4, w innych populacjach allel ten nie wystepuje. Rzadki
interallel 13,4 zaobserwowano tylko w populacjach Polski i Indii.

W jednym z najmniej polimorficznych uktadow D13S317 (tabela 12, rycina 19)

odnotowano 11 alleli w =zakresie powtorzen 6-15, z jednym interallelem
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zaobserwowanym jedynie w populacji Chin. Najczesciej obserwowanym allelem jest
allel 12. Natomiast najwieksza réznorodno$¢ alleli wykazuje populacja Chin.

Uktad vWA (tabela 13, rycina 20) charakteryzuje si¢ rozkladem 14 alleli w przedziale
11-23 powtdrzen, z unikatowym interallelem 18.3 zaobserwowanym jedynie w
populacji Timoru. Najwickszy allel 23 zostal odnotowany w populacji
hiszpanskojezycznych Amerykanow, a najczestszym allelami sg allel 16 1 17.

Dla markera D21S11 (tabela 15, ryciny 21,22) odnotowano 39 alleli z
charakterystycznym rozkladem w przedziale 24.2-38. Interallel 24.3 wystepuje tylko w
populacji negroidalnej, warto zauwazy¢ bardzo wysoka czgstos¢ allela 30 w populacji
Indian w poréwnaniu z innymi populacjami.

W ukiadzie D7S820 (tabela 16, ryciny 23,24) zaobserwowano 21 alleli w przedziale 6-
15 powtorzen, przy czym najwigkszy allel 15 odnotowano w populacji Japonii.
Natomiast interallel 12.3 wystepuje tylko w populacji Polski.

Uktad D19S433 (tabela 17, ryciny 25,26) charakteryzuje si¢ rozkladem 26 alleli w
przedziale 7-20.2 powtorzen, najmniejszy allel 7 odnotowano tylko w populacji Japonii.
Rzadki interallel 13.1 zaobserwowano tylko w populacji Patagonii.

Dla markera CSF1PO (tabela 18, rycina 27) zaobserwowano 15 alleli w zakresie
powtorzen 6-22, natomiast najmniejszy allel 6 zaobserwowano w populacji negroidalne;.
Rzadki allel 11.1 odnotowano tylko w populacji Chin.

W zakresie uktadu THO1 (tabela 19, rycina 28) odnotowano 10 alleli w przedziale 5-11
powtorzen. W rozpatrywanych populacjach zwraca uwage czestos¢ allela 7 w populacji
Polski, ktora przyjmuje wartosci nizsze niz S$rednia, natomiast w populacji Indian
odnotowano wysoka czgstos¢ tego allela.

W  kolejnym rozpatrywanym ukladzie D12S391 (tabela 20, ryciny 29,30)
zaobserwowano 33 allele w zakresie: 12-28 powtorzen, najmniejszy allel 12
odnotowano w populacji Japonii. Allel 28, ktory jest allelem najdluzszym
zaobserwowano w populacji Wloch, natomiast rzadki interallel 15.1 zaobserwowano w
populacji Patagonii.

Kolejnym bardzo polimorficznym uktadem jest FGA (tabela 21, ryciny 31,32), w jego
zakresie zaobserwowano 45 alleli w przedziale 14-48.2 powtorzen. Najmniejszy allel
14 obserwowano tylko w populacji Wloch, natomiast najwigkszy 48.2 w populacji

negroidalnej.
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Najbardziej polimorficznym ukladem spos$rod badanych jest uktad SE33 (tabela 22,
ryciny 33,34) w ktorym odnotowano az 61 alleli w bardzo szerokim zakresie 10-37. Na
tle badanych populacji pod wzgledem czestosci poszczegolnych alleli oraz
wystepowaniem rzadkich alleli i interalleli najbardziej wyrdzniaja si¢ populacja Indian i
negroidalna.

W ukladzie D22S1045 (tabela 23, rycina 35) obserwowano 14 alleli w zakresie
powtorzen 8-20, allel 8 odnotowano w populacji negroidalnej, charakterystyczny jest
brak allela 13 w populacji Indii.

Uktad D8S1179 (tabela 24, rycina 36) charakteryzuje si¢ rozkladem 14 alleli, w
zakresie 7-18 powtoérzen, najmniejszy allel 7 odnotowano w populacji Japonii,
charakterystyczny jest niewystepowanie allela 13 w populacji Indii.

Do uktadéw mniej polimorficznych nalezy rowniez uktad TPOX (tabela 25, rycina 37),
w ktorym odnotowano zaledwie 11 alleli w zakresie 5-14 powtdrzen, z jedynym
interallelem obecnym w tylko w populacji Indii. Najmniejszy allel 5 odnotowano tylko
w populacji Wioch.

Ostatnim rozpatrywanym uktadem w zakresie PowerPlex Fusion 6C, jest uktad D5S818
(tabela 26, rycina 38), w obrebie ktorego odnotowano 14 alleli w przedziale powtorzen
3-17, z jednym interallelem 9.3 obecnym tylko w populacji Japonii. Natomiast allel 11
wykazuje wigkszg czg¢stos¢ w populacji Indian niz w innych badanych populacjach.
Populacja Polski jest uznawana za jedng z najbardziej homogennych populacji Europy,
a badania haplotypow chromosomu Y oraz mitochondrialnego DNA wskazuja na
wysoki stopien endogennosci populacji polskiej [57]. Na podstawie uzyskanych
wynikow czgstosci 1 wystepowania rzadkich alleli i interalleli mozna stwierdzic¢
odrebnos¢ populacji europejskich, azjatyckich oraz amerykanskich, przy czym

najwieksza odrebno$¢ wykazuja populacja Indian i rasa negroidalna.

5.2 Analiza parametrow i przydatnosci

W  oparciu o rozkltad 600 alleli w probie populacyjnej 300 dorostych,
niespokrewnionych 0s6b  obliczono zestaw parametrow, ktore zgodnie z
obowigzujacymi standardami, skladaja si¢ na charakterystyke genetyczng populacji oraz

okreslaja przydatno$¢ badanego multipleksu w badaniach z zakresu genetyki sadowej
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[14,58] i zestawiono je w tabeli 27 . Uzyskany rozklad genotypow wskazuje na stan
rownowagi Hardy’ego i Weinberga (HWE) w badanej populacji. Wartosci wskaznikow
inbredu pokazane w 27 znajduja si¢ w zakresie -0,0533 do 0,0629, ze $rednig wartoScig
0,0014. Jest to wynik znacznie nizszy od 0,01 czyli wartosci granicznej tego
wspolczynnika jakg rekomenduje FBI [59].

Jak wynika z przeprowadzonych obliczen zebranych w tabeli 27 najwyzsze wskazniki
zmienno$ci w zakresie heterozygotycznos$ci, sity dyskryminacji, zmienno$ci genowej,
sity wylaczenia, indeksu ojcostwa, wskaznika polimorfizmu oraz najnizsze wartosci
prawdopodobienstwa przypadkowej zgodnosci odnotowano kolejno dla loci: SE33,
D12S391, D2S1338, D1S1656, D18S51, Penta E, FGA, Penta D oraz D21S11.
Otrzymane wyniki wskazuja na duza przydatno$¢ wyzej wymienionych markerow w
zakresie badan genetyki sadowej. Markerami, ktore dajg najmniejszg wartos¢
dowodowg sa TPOX, D16S539, CSFI1PO, D5S818 1 D22S1045.

Z przeprowadzone] analizy wynika, ze najwyzsze wartosci parametrow przydatnosci
koreluja z najnizszymi warto$ciami czgstosci populacyjnych najczgstszego allela
(MAF).

Otrzymane warto$ci parametrow przydatnosci markerow w populacji Polski zestawiono
z dostepnymi danymi dla populacji Wioch [44], Indii [46], Chin [47], Bangladeszu [48],
Korei [49], Japonii [50], Filipin [51], Timoru[52], Patagonii [53], Paragwaju [54],
Meksyku [55] i Zielonego Przyladka [56]. Na rycinach 41,42  przedstawiono
poréwnanie bardzo istotnego parametru jakim jest heterozygotycznos¢ obserwowana.
W wigkszosci analizowanych populacji parametr ten uzyskat wysokie wartosci w
zakresie 70-94%, w niemal wszystkich uktadach poza uktadem THO1, gdzie warto$ci w
réznych populacjach wynosity ok 63 % co wskazuje na mata polimorficzno$¢ tego
markera. Znaczne rozbiezno$ci zaobserwowano w ukladzie D3S1358 w populacjach
europejskich heterozygotyczno$¢ przyjmuje Srednie wartosci na poziomie ok 80 %,
podczas gdy w populacjach azjatyckich 1 amerykanskich wynosi on $rednio 72 %.
Kolejnym ocenianym parametrem jest sita dyskryminacji (PD), ktéra jest jednym z
Kluczowych  parametrow  stosowanych w  genetyce  sadowe;. Jest to
prawdopodobienstwo iz dwie losowo wybrane osoby z populacji beda posiadaty
odrebny zestaw cech [14]. Na rycinach 45,46 przedstawiono wyniki analizy, do
uktadow wykazujacych najwyzsze wartosci nalezg D1S1656, Penta E, D18S51,
D2S1338 oraz SE33. Najwigksze rozbiezno$ci wystapity w ukladzie D22S1045
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warto$ci wynosity od 0,784 dla populacji Meksyku do nawet 0,9635 dla populacji
Japonii.

Kolejnym analizowanym parametrem oceniajacym przydatno§¢ multipleksu jest
wskaznik informujacy o polimorfizmie (PIC), porownanie przedstawiono na rycinach
47,48. Szczegdlng uwage zwraca rozbiezno$¢ uzyskanych wartosci w ukladzie
D3S1356, wyniki znajduja si¢ w zakresie 0,65 dla populacji Korei, Timoru, Meksyku
do nawet 0,77 w populacji Polski. W ukfadzie THO1 PIC przyjmuje wartosci ok 0,72
dla wszystkich populacji z wyjatkiem Chin gdzie warto$s¢ wynosi 0,59. Podobnie jest w
przypadku markera CSF1PO z wartoscig ok 0,68 dla wigkszosci populacji z wyjatkiem
Wysp Zielonego Przyladka — warto$¢ 0,76. W uktadzie TPOX natomiast obserwujemy
wartos$ci niskie w porOwnaniu z innymi, w zakresie 0,52-0,66 z wyjatkiem wysp
Zielonego Przyladka z wartos$cia 0,73.

Prawdopodobienstwo przypadkowej zgodno$ci zostato przedstawione na rycinach 43,44.
Najmniejsze wartosci wykazujg uktady: SE33, FGA, D12S391, D21S11, D2S1338,
D18S51 oraz Penta E. W uktadzie D16S539 obserwuje si¢ wysoka warto$¢ w populacji
Polski wynoszaca 0,1060 w poréwnaniu z pozostatymi populacjami ze $rednimi
wartosciami 0,07. W uktadzie THO1 zaobserwowano w populacji Chin wysoka wartos¢
badanego parametru: 0,1765 przy czym w innych populacjach zanotowano wyniki
rzedu ok 0,09.

Na rycinach 49,50 zaprezentowano kolejny badany parametr — site wykluczenia (PE).
W uktadach D3S1358 1 DIS1656 populacja Polski wykazuje wigksze wartosci niz
pozostale populacje. Najwigksze wartosci wykazujg uktady najbardziej polimorficzne
m.in. SE33, FGA 1 Penta E. Uklad D22S1045 wykazuje najwigksze zréznicowane
warto$ci w przedziale 0,27 — 0,56.

Pod wzgledem typowego indeksu ojcostwa TPl przedstawionego na rycinie 51
najwyzsze warto§ci w populacji Polski w poréwnaniu z innymi wykazujg uktady
D3S1358, D1S1656, D10S1248 1 D2S1338. Natomiast w uktadach Penta D, TPOX,
CSF1PO, D21S11, D5S818 1 D22S1045 najwigksze wartosci osigga populacja Wysp
Zielonego Przyladka.

L.aczna warto$¢ sity dyskryminacji (PD) dla badanego zestawu loci wyniosta
0,999999999999999999999999982439 , a skumulowane prawdopodobienstwo
przypadkowej zgodnosci (MP) 7,75 x 10%, a okreslony profil wystapi w populacji

$rednio u 1 osoby na 4,50 x 102 0s6b.
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5.3 Analiza dystansow i filogenezy

Uzyskane rozklady cech dla badanej populacji Polski w zestawieniu z populacjami:
Wioch, Filipin, Bangladeszu, Korei, Chin, Japonii, Indii, Patagonii, Paragwaju,
Meksyku, Indian, hiszpanskojezycznych Amerykanow, rasy kaukaskiej i negroidalnej z
Ameryki, Wysp Zielonego Przyladka [44-56], postuzyly do zaprojektowania matrycy
odleglosci genetycznych dzielacych analizowane populacje. Na jej podstawie
wykre$lono radialne drzewko (przedstawione na rycinie 52) z uzyciem metody
przylaczania sgsiada. Galgzie drzewa radialnego taczacego analizowane populacje
pokazuja iz najdluzsze dystanse genetyczne dzielg populacje Polski od populacji Indian
1 rasy negroidalnej z USA. Mniejsze dystanse w stosunku do populacji Polski wykazuja
kolejno populacje: Timoru, Filipin, Japonii, Chin, Korei, Wysp Zielonego Przyladka,
Meksyk, nastepnie populacja Indii, Bangladeszu, Patagonii, Paragwaju i
hiszpanskojezycznych Amerykandéw. Zdecydowanie namniejsze odleglosci dziela
populacje Polski, Wioch 1 populacja rasy kaukaskiej Ameryki Ponocnej. Genetyczne
dystanse ukazano roéwniez na filogramie ( rycina 53), ktory potwierdza odrgbnosé
poszczegbdlnych populacji, z ktorych najwigksza wykazujg populacje Indian i rasy

negroidalnej Ameryki Pétnocne;.

5.4 Analiza spraw ojcostwa

Na podstawie analizy 100 spraw z potwierdzeniem oraz 40 spraw z wykluczeniem
ojcostwa, zanalizowano przydatno$¢ mulipleksowego zestawu PowerPlex Fusion 6C.
Wyzej wymienione sprawy zaopiniowano stosujac si¢ do obowigzujacych standardow.
Wykluczono ojcostwo na podstawie co najmniej 4 niezaleznych uktadow oraz w innych
sprawach potwierdzono ojcostwo z prawdopodobienstwem ojcostwa obliczonym
zgodnie z formula Essen-Modllera, przekraczajacym 99,9999%, co daje wynik
calkowitej szansy ojcostwa na poziomie 1 000 000000 [60]. Na rycinie 55
przedstawiono $rednie warto$ci indeksu ojcostwa dla poszczegdlnych ukladéw systemu

PowerPlex Fusion 6C. Najbardziej przydatnymi w sprawach z potwierdzeniem ojcostwa
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uktadami zestawu sa uklady SE33, Penta E oraz Penta D, wykazujace najwyzsze
wartosci indeksu ojcostwa. Najmniejsze wartosci tego parametru wykazuja uklady:
CFF1PO, THO1 i TPOX.

W badanych sprawach najmniejsza warto$¢ catkowitej szansy ojcostwa wynosifa: 2,0 x
10 9, natomiast maksymalna warto$¢ wyniosta 1,15 x 10%, co znacznie przekracza
warto$¢ progowa prawdopodobienstwa umozliwiajaca wydanie opinii potwierdzajacej
ojcostwo, wynoszaca 99,9999%. Na rycinie 56 przedstawiono rozklad calkowitej
szansy ojcostwa w 100 analizowanych sprawach najwigcej wynikOw miesci si¢ w
zakresie 10™- 10", co znacznie przekracza warto$é progowa calkowitej szansy
ojcostwa umozliwiajacej wydanie opinii potwierdzajgcej ojcostwo.

Na podstawie ryciny 57 przedstawiajacej wartosci sity wykluczenia (PE) dla
poszczegbdlnych uktadéw mozna zaobserwowal iz najwyzszymi wartoSciami tego
parametru charakteryzuja si¢ uklady: SE33, D12S391,D2S1338, D1S1656 1 Penta E
rzedu 70-85%, natomiast najmniejsze wartosci wykazuja uklady:D16S539, CSF1PO 1
TPOX (10-33%). Natomiast tgczna sita wykluczenia dla zestawu 23 markerow wynosi:
0,999999998990.

Rycina 58 przedstawia liczbe loci wykluczajacych na  podstawie 40 spraw z
wykluczeniem ojcostwa. W badanych sprawach wykluczono ojcostwo na podstawie
niezgodnosci w 10-17 uktadach. Najwiecej wykluczen stwierdza si¢ az w 14 uktadach,
co daje wynik znacznie przekraczajacy liczbe 4 ukladéw, jaka potrzebna jest do

wydania opinii wykluczajacej ojcostwo.

5.5 Analiza wskaznikow mutacyjnosci

Kolejng z pozadanych cecha markerow w zestawach multipleksowych (poza wysokimi
warto$ciami PD i PE) jest niski wspotczynnik mutacyjnosci, preferowany na poziomie
ponizej 3 x 10°. Poziom ten odpowiada przecietnej czestosci wystepowania mutacji w
obrgbie tetranukleotydowych markeréw STR [61].

Zanalizowano 114 spraw z potwierdzeniem ojcostwa i 42 sprawy z wykluczeniem
ojcostwa, podczas analizy wyodrgbniono 6 mutacji: 3 odmatczyne w uktadach FGA,

D7S8220 1 D10S1248 oraz 3 odojcowskie w uktadach: SE33, Penta E i D18S51.
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Wartosci wspolczynnikow mutacji wynosity dla markeréw SE33, Penta E i D18S51:
8,77 X 10'3, natomiast dla markeréw FGA, D7S8220 1 D10S1248: 3,70 x 10'3, a
wspotczynnik mutacyjnosci 23 uktadow systemu PowerPlex Fusion 6C wyniost 9,66 x
10, ktéry jest znacznie nizszy od preferowanego. Wartoé¢ dla éredniego wskaznika
mutacji dla pojedynczego ukladu wynosi 4,2 x 10°, zatem nie przekracza wartosci

dopuszczalnego poziomu mutacyjnosci.
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6. Whnioski

Analiza rozkladu 600 alleli w populacji Polski, przeprowadzona w zakresie 23
markerow ukladu PowerPlex Fusion 6C: CSF1PO, FGA, THO01, vwWA, D1S1656,
D2S1338, D2S441, D3S1358, D5S818, D7S820, D8S1179, D10S1248, D12S391,
D13S317, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, Penta D, Penta E, D2251045, TPOX,
SE33 pozwolifa na:
I. Wygenerowanie rozktadow, ktore znajduja si¢ w réwnowadze Hardy’ego-
Weinberga w obrgbie badanego multipleksu, co daje podstawe do zastosowania
tego systemu w badaniach z zakresu genetyki sadowej oraz obliczen tacznej

wartos$ci dowodowej

Il. Miedzypopulacyjna analiza porownawcza rozkladow alleli pozwolita na ocen¢
stopnia pokrewienstwa pomig¢dzy badang populacja Polski a innymi populacjami
Europy 1 $wiata. W przyblizeniu odzwierciedla ona dystans geograficzny
dzielacy porownywane populacje oraz stanowi pomocne narzgdzie w badaniach

biogeograficznych

I1l1. Warto$ci obliczonych parametrow statystycznych pozwalaja uszeregowac
badane markery w zakresie ich przydatnosci do badan w populacji Polski
zaczynajac od najsilniejszego (SE33) do najstabszego (TPOX) pod wzgledem
ich sity wykluczenia i sity dyskryminacji a fgczne wartosci tych parametrow dla
23 markerow WYynosza odpowiednio 0,99999999899 i
0,999999999999999999999999982439. Niska $rednia warto$¢ wspolczynnika

wsobnoséci 0,0014 potwierdza niezaleznos$¢ dziedziczenia w populacji.

IV. Ocena praktycznej przydatnosci systemu PowerPlex Fusion 6C w kontekscie
spraw ojcostwa z uwzglednieniem spraw z potwierdzeniem i wykluczeniem
ojcostwa potwierdza duza przydatno$¢ analizowanych markerow uzyskana na
podstawie analizy rozkladow cech. Wskazuje na wysoka skutecznos¢
wykluczania ojcostwa w zakresie 10-17 ukladéow oraz na skutecznosé
potwierdzenia ojcostwa z prawdopodobienstwem wigkszym badZz réwnym
99,9999%. Niska warto$¢ wspoOtczynnika mutacji dla zestawu 23 markerow
wynoszaca 9,66 x 10™ oraz dla pojedynczego uktadu: 4,2 x 10™ potwierdza duza

przydatnos¢ zestawu w badaniach z zakresu genetyki sadowe;.
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7. Streszczenie

Praca przedstawia analiz¢ populacji Polski ztozonej z 300 niespokrewnionych dorostych,
ktora jest podstawa do oceny rozkladu czestosci wystgpowania cech w zakresie 23
autosomalnych markerow STR systemu PowerPlex Fusion 6C. Badany rozklad
genotypow 1 alleli wskazuje na niezalezne dziedziczenie markeréw genetycznych. W
badanej populacji wykazano zgodno$¢ rozktadow z rownowagg Hardy’ego — Weinberga,
co pozwala na wykorzystanie uzyskanych danych populacyjnych do obliczen
statystycznych.

Poréwnanie rozkltadow uzyskanych parametrow w obrgbie populacji pozwolito na
ukazanie charakterystycznych cech rozkladow dla badanych markeréw oraz réznic w
czestosciach alleli dla poszczegodlnych populacji. Rdznice czestosci w obrebie populacji
zwizualizowano za pomocg drzewka radialnego oraz skalowania wielowymiarowego.
Najwyzsze wartosci heterozygotycznosci, sity dyskryminacji, zmienno$ci genowej, sity
wykluczenia, indeksu ojcostwa, wskaznika informacji o polimorfizmie i najmniejsze
warto$ci prawdopodobienstwa przypadkowej zgodnosci zaobserwowano dla loci: SE33,
D12S391, D2S1338, D1S1656, D18S51, Penta E, FGA, Penta D oraz D21S11.
Wskazuje to na duzg warto§¢ dowodowa tych markerow w analizach sagdowych.
Najmniej przydatnymi markerami okazaty sie¢ TPOX, D16S539, CSFI1PO, D5S818 1
D22S1045. Tym niemniej wysokie wartosci m.in. sity wykluczenia, sity dyskryminacji
wynoszace odpowiednio 0,99999999899 1 0,999999999999999999999999982439, oraz
wskaznika inbredu: 0,0014, dla zestawu 23 markerow wskazuja na duza przydatnosc
badanego multipleksu w badaniach sagdowych.

Na podstawie analizy spraw ojcostwa przeprowadzonych w latach 2015-2017 w
Pracowni Genetyki Medycznej 1 Sadowej ZMS UM Lo6dZ potwierdzono skuteczno$é
wykluczania ojcostwa za pomoca systemu PowerPlex Fusion 6C w zakresie 10 — 17
uktadéw. Potwierdzenie ojcostwa z wymaganym poziomem prawdopodobienstwa
99,9999%. Podczas analizy obliczono wspotczynnik mutacji dla 23 uktadow wynoszacy
9,66 x 10™ co rowniez potwierdza wysoka przydatno$¢ zestawu PowerPlex Fusion w

analizach sgdowo — genetycznych.
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9. Spis tabel

Tabela 1 Charakterystyka markerow STR wchodzacych w sktad multipleksu PowerPlex
Fusion 6C.

Tabela 2 Czgstosci alleli w obrebie 23 markerow zawartych w systemie PowerPlex
Fusion 6C w probie populacyjnej 300 niespokrewnionych 0sdb z populacji polskie;.
Tabela 3 Proporcje rozkladu alleli uktadu D3S1358 [44-56]

Tabela 4 Proporcje rozkiadu alleli uktadu D10S1248 [44-56]

Tabela 5 Proporcje rozktadu alleli uktadu D1S1656 [44-56]

Tabela 6 Proporcje rozkladu alleli uktadu D2S441 [44-56]

Tabela 7 Proporcje rozktadu alleli uktadu D16S539 [44-56]

Tabela 8 Proporcje rozkfadu alleli uktadu D18S51 [44-56]

Tabela 9 Proporcje rozktadu alleli uktadu Penta E [44-56]

Tabela 10 Proporcje rozktadu alleli uktadu D2S1338 [44-56]

Tabela 11 Proporcje rozktadu alleli uktadu Penta D [44-56]

Tabela 12 Proporcje rozktadu alleli uktadu D13S317 [44-56]

Tabela 13 Proporcje rozktadu alleli uktadu vWA [44-56]

Tabela 15 Proporcje rozktadu alleli uktadu [44-56]

Tabela 16 Proporcje rozktadu alleli uktadu D7S820 [44-56]

Tabela 17 Proporcje rozktadu alleli uktadu D19S433 [44-56]

Tabela 18 Proporcje rozktadu alleli uktadu CSF1PO [44-56]

Tabela 19 Proporcje rozktadu alleli uktadu THO1 [44-56]

Tabela 20 Proporcje rozktadu alleli uktadu D12S391 [44-56]

Tabela 21 Proporcje rozktadu alleli uktadu FGA [44-56]

Tabela 22 Proporcje rozktadu alleli uktadu SE33 [45,49,55]

Tabela 23 Proporcje rozktadu alleli uktadu D22S1045 [44-56]

Tabela 24 Proporcje rozktadu alleli uktadu D8S1179 [44-56]

Tabela 25 Proporcje rozktadu alleli uktadu TPOX [44-56]

Tabela 26 Proporcje rozktadu alleli uktadu D5S818 [44-56]

Tabela 27 Zestawienie parametrow statystycznych dla 23 badanych markeréw, catego
multipleksu PowerPlex Fusion 6C oraz charakterystyka analizowanej populacji w

oparciu o standardy ISFG
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10 Spis rycin

Rycina 1 Przyktadowy profil osoby ujawniony za pomocg zestawu PowerPlex Fusion
6C

Rycina 2 Wzorzec wielkosci WEN zastosowany do oznaczenai markerow STR w
zakresie 23 markerow autosomalnych z zestawu PowerPlex Fusion 6C znakowany
5 barwnikami fluorescencyjnymi [26]

Rycina 3,4 Proporcje rozkladu alleli uktadu D3S1358 [44 — 56]
Rycina 5 Proporcje rozktadu alleli uktadu D10S1248 [44 — 56]
Rycina 6,7 Proporcje rozktadu alleli uktadu D1S1656 [44 — 56]
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Rycina 20  Proporcje rozktadu alleli uktadu vWA [44 — 56]
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Rycina 23,24 Proporcje rozktadu alleli uktadu D7S820 [44 — 56]
Rycina 25,26 Proporcje rozktadu alleli uktadu D19S433 [44 — 56]
Rycina 27  Proporcje rozktadu alleli uktadu CSF1PO [44 — 56]
Rycina 28  Proporcje rozktadu alleli uktadu THO1 [44 — 56]
Rycina 29,30 Proporcje rozktadu alleli uktadu D12S391 [44 —56]
Rycina 31,32 Proporcje rozkladu alleli uktadu FGA [44 — 56]

Rycina 33,34 Proporcje rozktadu alleli uktadu SE33 [45,49,55]
Rycina 35  Proporcje rozktadu alleli uktadu D22S1045 [44 — 56]
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Rycina 41,42 Heterozygotyczno$¢ obserwowana

Rycina 43,44 Prawdopodobienstwo przypadkowej zgodnosci - MP
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Rycina 45,46 Sita dyskryminacji PD

Rycina 47,48 Wskaznik informujacy o polimorfizmie

Rycina 49,50 Sita wykluczenia PE

Rycina51  Typowy indeks ojcostwa

Rycina 52  Radialne drzewo zaprojektowane na podstawie dystansu genetycznego
dzielacego populacje Polski od innych populacji $§wiata z zastosowaniem metody NJ
uzyskany w oparciu o rozkiad cech 23 markeréw zestawu PowerPlex Fusion 6C

Rycina 53  Filogram zaprojektowany na podstawie dystansu genetycznego dzielacego
populacje Polski od innych populacji $wiata z uzyciem metody UPGMA uzyskany w
oparciu o rozklad cech 23 markeréw zestawu PowerPlex Fusion 6C.

Rycina 54 Skalowanie wielowymiarowe przedstawiajagce dystans genetyczny
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uzyskane na podstawie rozkladu cech 23 markerow systemu PowerPlex Fusion 6C w
programie STATISTICA v.12.5
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