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W pracy przedstawiono wyniki badań populacyjnych
dwóch mikrosatelitarnych loci typu STR znajdujących się
na chromosomie X. Badaniom poddano próbki DNA 298
niespokrewnionych osób (kobiet i mężczyzn) z terenu
Polski północnej. DNA izolowano metodą nieenzymatycz-
ną, po amplifikacji produkty PCR rozdzielano na auto-
matycznym sekwenatorze DNA ABI PRISM 310. Rozkład
częstości alleli analizowanej populacji wykazał zgodność
z regułą Hardy-Wainberga. W oparciu o uzyskane wyniki
obliczono wybrane parametry statystyczne (PD, HET,
MEC) wykazując przydatność analizowanych loci w me-
dycynie sądowej.

This paper describes results of a population study of two
X-linked STR microsatellite markers: DXS7108 and
DXS1196. 298 samples of DNA of unrelated persons (male
and female) from the Northern part of Poland were
analyzed. DNA was isolated using a non – enzymatic
method. After amplification PCR products were separated
by means of capillary electrophoresis using the ABI PRISM
310 Genetic Analyzer. The most common alleles of each
locus were sequenced and used as a control ladder to
type unknown samples. Testing for Hardy-Weinberg
equilibrium (HWE) showed no significant deviation for
these two loci. Statistical parameters (PD, HET, MEC)
showed that examined systems are useful in forensic
medicine.
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WSTĘP

Krótkie sekwencje repetytywne typu STR rozpro-
szone w ludzkim genomie zostały szeroko wyko-
rzystane w genetyce sądowej zarówno w identyfi-
kacji osób czy śladów biologicznych jak i w docho-
dzeniu ojcostwa. Początkowo skupiono się na poli-
morfizmie autosomalnych loci, czego dowodem są
liczne publikacje na ten temat, później zaintereso-
wano się również polimorfizmem chromosomów
płci, najpierw Y (7, 9, 10) a obecnie również zróżni-
cowaniem w obrębie chromosomu X (3, 5, 6, 11).

Polimorfizm mikrosatelitarnych markerów loci
STR umiejscowionych na chromosomie X może być
szczególnie przydatny w przypadkach ustalania
ojcostwa gdy spornym dzieckiem jest córka, w spra-
wach o dochodzenie ojcostwa gdy kwestionowane
jest ojcostwo jednej z sióstr (12), a także np. w sy-
tuacji gdy domniemany ojciec jest nieobecny, wów-
czas markery chromosomu X, wykazane u matki
pozwanego (babki małoletniej powódki) i dziecka,
pozwolą na wnioskowanie odnośnie ojcostwa .

Polimorficzne sekwencje chromosomu X znaj-
dują również zastosowanie w przypadkach zgwał-
cenia. Markery z chromosomu X kobiety, wykrywa-
ne na ciele lub odzieży sprawcy posiadającego inne
niż ofiara allele w analizowanych loci tego chromo-
somu, mogą stanowić dowód przestępstwa.

Dotychczasowe badania nad zróżnicowaniem
w obrębie loci DXS7108 i DXS1196 wykazały w lo-
cus DXS7108 7 alleli o wielkościach od 238-258 pz
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i odpowiednio 11 alleli w locus DXS1196 zawartych
w przedziale wielkości od 210-230 pz. Jednostkę
repetytywną w obu przypadkach stanowi sekwen-
cja dwunukleotydowa (CA)

n

MATERIAŁ I METODY

Materiał biologiczny stanowiła krew pełna pobra-
na na antykoagulant (EDTA), pochodząca od 298
niespokrewnionych osób (kobiet i mężczyzn) z ob-
szaru populacji Polski północnej. Izolację DNA
i pomiar jego stężenia przeprowadzono opisanymi
uprzednio metodami (2).

Amplifikację loci DXS7108 oraz DXS1196 pro-
wadzono w warunkach podanych przez producen-
ta zestawu ABI PRISM Linkage Mapping (8). Pro-
dukty reakcji PCR rozdzielano metodą elektrofore-
zy kapilarnej (2) z zastosowaniem automatyczne-
go sekwenatora ABI PRISM 310.

W celu określenia jakości i ilości jednostek re-
petytywnych allele różniące się między sobą wiel-
kościami fragmentów poddano sekwencjonowaniu
przy użyciu zestawu BigDye Terminator Cycle Se-
quencing Kit v. 1.1 (Applied Biosystems) stosując
nieznakowane fluorescencyjnie startery PF o se-
kwencji 5’ – CTA AAT TCT CCT CCA CCG TG – 3’
dla locus DXS1196 i odpowiednio 5’ – GCT AAA
ATA GAT GCT CAA TAT AAT G – 3’ dla locus
DXS7108 (2, 9). W niniejszej pracy zastosowano
nazewnictwo alleli zgodnie z wytycznymi komisji
ISFG (4).

WYNIKI I DYSKUSJA

Rozkład częstości alleli loci DXS7108 i DXS1196
oraz wybrane parametry statystyczne w analizowa-
nej populacji z terenu Polski północnej przedsta-
wiono na rycinie 1.

Ryc. 1. Rozkład częstości alleli loci DXS7108 i DXS1196 w populacji kobiet i mężczyzn oraz parametry statystyczne
przydatne w medycynie sądowej.
Fig. 1. Allele frequency distribution of the DXS7108 and DXS1196 in the female and male population and statistical
usefulness in forensic genetics parameters.

W badanej populacji 298 osób wykazano 7 róż-
nych alleli locus DXS7108: 13, 18, 19, 20, 21, 22,
23 – najczęstszymi były allele 19 i 20. Odpowiednio
w locus DXS1196 wykazano 11 różnych alleli: 18,
19, 20, 21, 22, 23, 24, 25, 26, 27, 28 wśród nich
najczęstszymi były allele 20 i 21. W zakresie obu
markerów genetycznych wykazano zgodność z pra-
wem Hardy-Weinberga.

Na podstawie uzyskanych wyników obliczono
parametry statystyczne, wykazano wysoką przydat-

ność loci DXS7108 i DXS1196 w medycynie sądo-
wej: w badaniach identyfikacyjnych oraz w docho-
dzeniu ojcostwa.

Porównanie częstości rozkładu alleli loci
DXS7108 i DXS1196 pomiędzy danymi z populacji
Polski północnej oraz populacji kaukaskiej (1) przed-
stawiono w tabeli I.
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Tab. I. Rozkład częstości alleli loci DXS7108 i DXS1196 w populacji Polski północnej i populacji kaukaskiej.
Tab. I. Distribution frequencies of loci DXS7108 and DXS1196 alleles in the Northern Polish and Caucasian population.

                DXS7108                 DXS1196

ALLEL Polska Populacja ALLEL Polska Populacja
północna kaukaska północna kaukaska
N=298 N=106 N=298 N=106

13

14

15

16

17

18

19

20

21

22

23

0,0336

— — — —
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— — — —

0,0189
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0,0157

0,0830

0,2960

0,2601

0,0740

0,0762

0,0561

0,0605

0,0336

0,0336

0,0112

— — — —

0,1038

0,3019

0,2830

0,0472

0,1038

0,0189

0,0283

0,0283

0,0660

0,0189
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Wykazano zgodność częstości większości alleli
w obu populacjach, najczęstszymi allelami w locus
DXS7108 były allele 19 i 20, w naszej populacji za-
obserwowano brak allela 17. Podobną zgodność
obserwowano w zakresie częstości alleli locus
DXS1196, najczęstszymi były allele 20 i 21, w po-
pulacji kaukaskiej wykazano brak allela 18.

Badania nad polimorfizmem kolejnych marke-
rów loci X-STR w naszej populacji są kontynuowa-
ne. Wyniki zostaną opublikowane w późniejszym
czasie.
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