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Praca przedstawia badanie polimorfizmu locus DYS 438 w prébce populacyjnej 249
mezczyzn z obszaru Polski. W analizowanej probce populacyjnej stwierdzono 5 z 9
dotychczas opisanych alleli (6-14). Najczestszym allelem byt allel, 11 ktéry wystgpit
w badanej populacji z czestoscig 0,5502. W naszej populacji nie stwierdziliSmy
bimodalnego rozktadu alleli DYS438, jaki obserwowano w innych populacjach
europejskich. Obliczony wspétczynnik ré6znorodnoséci dla locus DYS438 wynosi 0,53 i jest
wyzszy w naszej populacji od obserwowanego dla DYS391, DYS389l, DYS392 i DYS393
a nizszy od obserwowanego dla loci DYS385l/ll, DYS19, DYS389ll, DYS439. Analizie
poddano homogennos$¢ rozktadu alleli pomiedzy populacjg polska a innymi populacjami.
Stwierdzono bardzo znamienne statystycznie réznice (p<0,0000) pomiedzy rozktadem
alleli pomiedzy populacja polskg a czterema innymi populacjami europejskimi (Wtochy,
Portugalia, Hiszpania i Dania).

This paper describes polymorphism of a new locus DYS438 in a Polish population
sample of 249 males. In an analyzed population sample 5 of 9 alleles, to date identified,
were found (6-14). The most frequent allele was 11 with a frequency of 0,5502. In our
population bimodal frequency distribution of DYS438 alleles contrary to the other
European populations was not obsen/ed. The calculated gene diversity value for DYS438
locus is 0,53 and is higher than observed for DYS391, DYS389Il, DYS392 i DYS393 and
lower than observed for DYS385I/Il, DYS19, DYS389Il, DYS439 i DYS390 Y-STR loci
analyzed to date in our population. Moreover comparison of homogeneity distribution of
DYS438 alleles between different populations was analyzed. Very significant statistical
differences (p<0.0000) were observed between our population and three other European
population samples (ltaly, Portugal, Spain and Denmark).

Stowa kluczowe: Locus DYS 438, genetyka populacyjna, populacja
polska

Key words: DYS 438 Locus, population genetics, Polish
population
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WSTEP

Z wielu polim irficznych loci typu Y-STR opisanych do tej pory do najczesciej
stosowanych do identyfikacji $ladéw biologicznych i dochodzenia spornego
ojcostwa stosowane sg DYS19, DYS392, DYS390, DYS393, DYS385l/Il,
DYS391, DYS389l i DYS389ll. Ich czestosci miedzy innymi w populacji
europejskiej dostepne sg od stosunkowo niedawna w internecie
(http://vstr.charite.de) i wykazuja duze roznice w rozktadzie dla poszczegdinych
populacji. Ostatnio dalsze loci typu Y-STR opisano i zastosowano w genetyce
sgdowej. Nalezg do nich DYS434, DYS435, DYS436, DYS437, DYS438
i DYS439 opisane przez Ayub i wsp (1) oraz DYS460, DYS461, GATA A10,
GATA C4 i GATA H4 opisane przez White i wsp. (13). Locus DYS 438 wykazuje
ztozony polimorfizm piecionukleotydowych jednostek repetytywnych. Struktura
sekwencji powtarzalnej dla tego locus moze zosta¢ zapisana nastepujgco: -
(TTTTC)T (TTTTA),lI (TTTTC)n (12). Do tej pory w locus tym zidentyfikowano 9
alleli (6-14) zawartych w przedziale wielkosci od 201-241 pz.

W niniejszej pracy przedstawiamy badania populacyjne nad locus DYS438
w populacji polskiej, ktérego polimorfizm, podobnie jak DYS439 niedawno przez
nas opisany (3), nie byt dotychczas analizowany w naszej populacji.

MATERIALY | METODY

Badaniom poddano prébki materialu biologicznego (krew i wymazy z jamy
ustnej) pochodzace od 249 niespokrewnionych mezczyzn z obszaru populacji
Polski Pétnocnej. lzolacie DNA i pomiar jego stezenia przeprowadzano
metodami uprzednio opisanymi (9, 10).

Amplifikacje locus DYS438 prowadzono stosujgc warunki amplifikacji podane
przez Ayub wsp. (1), stosujgc startery wyznakowane znacznikiem fluorescencyj-
nym 6-FAM. Produkty amplifikacji rozdzielano metodg elektroforezy kapilarnej
stosujgc automatyczny sekwenator ABI310 przy zastosowaniu wewnetrznego
standardu wielkosci CXR Fluorescent Ladder (Promega).

W celu skonstruowania drabiny alleli dla badanego locus sekwencjonowaniu
poddano wybrane allele réznigce sie pomiedzy sobg wielkosciami fragmentow.
Sekewncjonowanie alleli prowadzono stosujgc zestaw BigDye Terminator Cycle
Sequencing Kit v. 3.1 (Applied Biosystems).

Wspotczynnik zréznicowania dla genow (D) obliczano wg Nei (7).

WYNIKI | DYSKUSJA

W zastosowanych warunkach amplifikacji i rozdzialu produktéw PCR dla
locus DYS438 uzyskano czytelne i niebudzace watpliwosci wyniki. Zaden
z sekwencjonowanych alleli stuzagcych do skonstruowania drabiny alleli dla locus
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DYS438 nie wykazat ztozonego polimorfizmu a wylgcznie obecnos¢ alleli
zawierajgcych piecionukleotydowe powtérzenia (TTTTC)n, bez inkluzji sekwencji
TTTTA. Przy zastosowaniu starterow opisanych przez Ayub i wsp. (1) i rozdziatu
alleli na sekwenatorze ABI310 przy zastosowaniu standardu wewnetrznego
CXR-Fluorescent Ladder (Promega) wielkosci alleli od 9 do 13 mieszczg sie
w zakresie wielkosci od 210 do 230pz, czyli nalezg do fragmentéw DNA
o $redniej wielkosci w porédwnaniu do innych powszechnie badanych w genetyce
sadowej.

Rozktad czestosci 249 alleli locus DYS438 zaobserwowany w probce popula-
cyjnej z obszaru Polski przedstawia tabela |. W badaniach populacyjnych
stwierdzono, 5 z 9 do tej pory zidentyfikowanych alleli, wérod ktérych najczesciej
wystepowat allel 11, ktory pojawit sie w ponad potowie badanych probek.
W odréznieniu od danych publikowanych dla innych populacji europejskich (2, 4,
6) nie zaobserwowano bimodalnego rozktadu czestosci alleli locus DYS438.
Rozktad w naszej populacji wykazuje typowy obraz modalnego rozktadu. Co jest
warte podkres$lenia, inny locus, a mianowicie DYS392 wykazujgcy praktycznie we
wszystkich europejskich populacjach rozkiad bimodalny w przeciwienstwie do
DYS438, wykazuje go jednak i w naszej populacji (5, 10).

Tabela I. Rozktad alleli locus DYS 438 w prébce populacyjnej z obszaru Polski
(N=249).
Table |I. Distribution of DYS 438 alleles in a Polish population sample (N = 249).

Allel llo§¢ zaobserwowana Czestosc¢
Allele Number observed Frequency
9 5 0,0201
10 71 0,2852
11 137 0,5502
12 34 0,1365
13 2 0,0080

Te réznice w rozktadzie czestosci alleli pomiedzy populacjg polskg a innymi
czterema populacjami europejskimi rzutujg na brak homogennosci rozktadu alleli
DYS438 pomiedzy nimi. We wszystkich poréwnaniach zaobserwowano wartosci
P ponizej 0,0000 (tab. Il), co zdecydowanie wskazuje na koniecznos¢ opierania
wszelkich obliczen czestosci haplotypéw na czestosciach zaobserwowanych we
wtasnych probkach (8, 11).

Dla alleli stwierdzonych w analizowanej populacji 249 mezczyzn obliczono
wspotczynnik réznorodnosci D, ktérego wartosé (D=0,5329) jest nizsza od innych
trzech uprzednio badanych loci typu Y-STR (DYS385l/1 (0.84), DYS19 (0.76),
DYS 389l (0.72) a wyzsza od pozostatych DYS 390 (0.68), DYS 391 (0.50), DYS
3891 (0.40), DYS 392 (0.36) i DYS 393 (0.36) (10). Wartos¢ ta czyni locus
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DYS438 $rednio przydatnym do celdéw identyfikacyjnych w naszej populacji.
W porownywanym populacjach jedynie populacja dunska wykazuje nizszag
warto$¢é wspétcz 'nnika réznorodnosci od naszej, a pozostate trzy majg wyzsze
wartosci z bardzo wysoka dla populacji wtoskiej (tab. II).

Tabela Il. Poréwnanie rozktadu alleli locus DYS438 pomiedzy czterema
populacjami europejskimi.
Table 1l. Comparison of DYS438 locus alleles distribution between four

European population samples.

Wiochy Portugalia Hiszpania :
Polska (Pin-Zach) (Centralna) (Galicia) (DE:;':rk)
North-West lItaly | Central Portugal | Spain (Galicia)
Allele (Poland) (6) (2)
Alleles (4) (©)
Czestosc Czestosé Czestosc Czestosc Czestos¢
frequency frequency frequency frequency frequency
8 0,0000 0,0080 0,0000 0,0109 0,0000
9 0,0201 0,2060 0,0094 0,1087 0,0000
10 0,2852 0,2980 0,1085 0,2717 0,3871
1 0,5502 0,0610 0,3774 0,0435 0,0968
12 0,1365 0,3740 0,3915 0.5543 0,4677
13 0,0080 0,053 0,1085 0,0109 0,0484
D+ 0,5329 0,7223 0,6238 0,6116 0,4753
120,6832 107,7160 103,5645 57,0376
G-statistic (P=0.0000) (P=0.0000) (P=0.0000) (P=0.0000)
Chi 134,9735 111,4250 113,8209 59,8384
(P=0,0000) (P=0,0000) (P=0,0000) (P=0.0000)

Legenda: * - Homogenno$¢ rozktadu alleli pomiedzy populacjg polskg a innymi
populacjami z Europy obliczana za pomocg programu G. Carmodi'ego

Legend: Homogeneity alleles distribution between polish and other European
populations calculated with Carmody program. * - Wspoétczynnik réznorodnosci
(gene diversity)
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