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Przedstawiono bazę danych dotyczącą układu D1S80 opracowaną na podstawie analizy 
775-osobowej próby populacyjnej z regionu Polski centralnej. Wykazano stan równowagi 
Hardy'ego i Weinberga (HWE) z zastosowaniem dwóch niezależnych podejść 
statystycznych. Przeprowadzono ocenę następujących parametrów przydatności 
markera do badań w analizowanej populacji: heterozygotyczności - 0.79, PIC - 0.77, PD 
- 0.93, PE - 0.62, PI - 12.8 oraz współczynnika mutacji - 0.27%. 

Population data concerning the D1S80 system based on the analysis of 775 persons 
from Central Poland region was presented. Accordance with the Hardy and Weinberg 
equilibrium (HWE) was proved using two different statistical approaches. The parameters 
for the appriopriateness of this marker for investigations in the analysed population was 
also assesed: heterozygosity - 0.79, PIC - 0.77, PD - 0.93, PE - 0.62, PI - 12.8 and 
freguency of mutation events - 0.27%. 
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Lokus D1S80 z lokal izowany na krótkim ramieniu c h r o m o s o m u pierwszego 
z 16 pz. j ednos tką powtarza lną i d ługością alleli 3 5 0 - 9 0 0 pz. to p ierwszy system 
oznaczany techn iką PCR w badaniach sądowych w Polsce, w latach dziewięć
dziesiątych będący w obowiązkowym zakres ie analiz spornego o jcostwa (20). 

WSTĘP 

1 Temat opracowany w ramach prac własnych uczelni nr 502-11-702(36) 
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Heterozygotyczność tego b imodalnego układu waha się w granicach: 0 .77 -0 .85 
i wiąże się ze s tosunkowo wysok imi war tośc iami siły dyskryminacj i i teoretycznej 
szansy wyłączania (7, 18, 19, 21). Charakterystyka lokus D1S80 została 
przeprowadzona dotąd w próbach populacyjnych pochodzących z Polski 
północnej (16), Polski pó łnocno-wschodnie j (17), Polski południowej (22), Polski 
po łudniowo-wschodnie j (4), rejonu P o m o r z a - K u j a w (12), Wie lkopo lsk i (9), 
Górnego i Do lnego Śląska (5,18). Ponadto statystyczna anal iza porównawcza 
rozkładu cech D1S80 w tych regionach wykazała, iż populacja Polski nie jest 
j ednorodna (18). Uzasadnia to potrzebę wypełnienia luki populacyjnej 
i opracowania własnej bazy danych do obl iczeń, co stanowi przedmiot niniejsze
go opracowan ia . 

MATERIAŁY I METODY 

Materiał do badań stanowi ła krew pochodząca od osób uczestn iczących 
w 384 eksper tyzach dochodzenia spornego o jcostwa i 15 sprawach kryminal i 
stycznych wykonywanych w Katedrze Medycyny Sądowej Uniwersytetu 
Medycznego w Łodzi . DNA do badań uzyskano wykorzystu jąc metodę so lną 
izolacji z pełnej krwi (10) bądź z p lam w oparciu o membrany j onowymienne 
wiążące DNA - Spin 10X (zestaw f irmy A & A Biotechnology). Ampl i f ikac ję 
f ragmentów prowadzono wykorzystu jąc zes taw Ampl i FLP D1S80 f i rmy Applera, 
zgodnie z za lecen iami producenta. Produkt po ampli f ikacj i rozdzielano me todą 
wertykalnej elektroforezy w nieciągłym systemie buforowym (0,5 x TBE) , 
z wykorzys tan iem 6% żelu pol iakry lamidowego (Gene A m p f i rmy Applera) 
i barwienia s rebrem wobec markera wielkości alleli D1S80. Dla uzyskanych 
rozkładów alleli podano ich częstości oraz górny przedział ufności - UCL (ang. 
upper conf idence limit) dla poz iomu ufności 0.95 wg Budowle i Monsona (3). 
Anal iza statystyczna stanu równowagi HW została przeprowadzona w oparc iu 
o test exact z zas tosowan iem programu komputerowego G D A (11), a także 
w oparc iu o test c h i 2 i test Carmody 'ego z pakietu RXC jego autors twa. 

Ocenę przydatności układu do badań przeprowadzono w oparc iu o analizę 
następujących parametrów: heterozygotyczności obserwowane j i oczek iwanej 
(14), zawar tośc i informacj i pol imorf icznej (PIC) (2), siły dyskryminacj i (PD) (13), 
teoretycznej szansy wyłączenia (PE) (23), szansy ojcostwa (1) i współczynnika 
mutacj i . 

WYNIKI I OMÓWIENIE 

Uzyskany rozkład alleli D1S80 w populacj i centralnej Polski charakteryzuje się 
pełnym zes tawem alleli w zakres ie 15 -41 powtórzeń 16 pz motywu, bez 
występowania interallel i , z charakterystycznym b imodalnym rozk ładem cech 
(tabela I). 
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Tabe la I. Rozk ład alleli D1S80 w próbie 775 n iespokrewnionych dorosłych 
z regionu centralnej Polski . 

Tab le I. Distr ibuton of D1S80 alleles in a sample of 775 unrelated adults f rom 
Central Po land. 

Allel 
Ilość 

Number 
C z ę s t o ś ć 
Frequency U C L 

15 1 0,000645 0,001264 

16 1 0,000645 0,001264 

17 4 0,002581 0,002526 

18 383 0,247097 0,021473 

19 2 0,001290 0,001787 

20 37 0,023871 0,007599 

21 16 0,010323 0,005032 

22 84 0,054194 0,011271 

23 20 0,012903 0,005618 

24 556 0,358710 0,023877 

25 96 0,061935 0,012000 

26 35 0,022581 0,007396 

27 11 0,007097 0,004179 

28 86 0,005548 0,011396 

29 39 0,025161 0,007797 

30 23 0,014839 0,006019 

31 107 0,069032 0,012620 

32 10 0,006452 0,003986 

33 3 0,001935 0,002188 

34 3 0,001935 0,002188 

36 11 0,007097 0,004179 

37 18 0,011613 0,005334 

38 2 0,001290 0,001787 

40 1 0,000645 0,001264 

41 1 0,000645 0,001264 
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Równowagę stanu Hardy 'ego i We ibe rga w badanej populacj i sp rawdzano 
dwoma niezależnymi metodami . Ocena zgodnośc i rozkładu obse rwowanego 
i oczek iwanego w populacj i n iespokrewnionych 775 dorosłych, przeprowadzona 
w oparc iu o test exact, nie wykazała odchyleń od stanu H W E . W kole jnym etapie 
anal izowano znamienność różnic między d w o m a kolejnymi pokolen iami biorąc 
pod uwagę populację 386 n iespokrewnionych dzieci (nie prezentowane dane) . 
Z prawa Hardy 'ego i We inberga wynika, że populacja znajduje się w stanie 
równowagi wtedy, kiedy częstości alleli przy przechodzeniu z jednej generacj i do 
drugiej pozosta ją n iezmienne. Uzyskane wysok ie wartośc i p rawdopodob ieństwa 
w testach chi kwadrat i Carmody 'ego potwierdzają że rozkład cech w układzie 
D1S80 w centralnej Polsce jest zgodny z prawem Hardy'ego i Weiberga (tabela II). 

Tabe la II. Ocena równowagi Hardy 1 ego i We inberga w populacj i Polski 
centra lnej . 

Table II. Evaluat ion of the Hardy and We inbe rg equi l ibr ium in a Central Poland 
populat ion. 

D1S80 /Cen t ra l P o l a n d H W E 

Dorośl i n=775 
Adults n=775 

Test Exact p =0.9675 

Dorośl i n=775/Dziec i n=386 
Adults n=775/Chi ldren n=386 

Test Carmody 'ego G=9.2205 p=1.0+/ - 0 
c h i 2 =7.6827 p=1.0+/- 0 

n- l iczba osób n iespokrewnionych 
n- number of unrelated persons 

Wskaźn i k i stopnia pol imorf izmu układu D1S80 w badanej populacj i zestawio
no w tabel i III. Heterozygotyczność obserwowana odpowiada heterozygotyczno-
ści oczek iwanej i mieści się w przedziale heterozygotyczności , obserwowanym 
w i n n y c h populac jach Polski : 7 8 . 8 5 - 8 4 . 9 6 % (4, 16, 18, 22). Uzyskane war tośc i 
wspó łczynn ika dyskryminacj i nie odb iega ją od analogicznych war tośc i w innych 
populacjach: 9 2 . 0 0 - 9 4 . 1 4 % (7, 16, 18, 19, 21), co potwierdza znaczny stopień 
zmiennośc i uk ładu i jego przydatność do różnicowania osób w rejonie Polski 
centra lnej . 

Anal izę przydatności układu do badań ojcostwa oceniano obl iczając wartośc i 
teoretycznej siły wyłączenia i szansy ojcostwa, które zestawiono w tabeli IV. 

Teoretyczna szansa wyłączenia mieści się w przedziale wartośc i uzyskanych 
w innych populacjach: 6 0 , 3 0 - 6 4 . 9 0 % (8, 18, 21) i nie odbiega od wartośc i 
faktycznej siły wyłączeniowej uk ładu uzyskanej na podstawie analizy 384 spraw 
o ustalenie o jcostwa - 60 .76%. Anal iza układu D1S80 zwiększa szansę ojcostwa 
od 0.82 do 1550 razy, a średnia war tość tego parametru w badanej populacj i 
wynosi 12.8. 
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Tabe la III. Parametry pol imorf izmu układu D1S80 w populacj i Polski centralnej 
(n=775) . 

Table III. Parameters of po lymorph ism for the D1S80 system in a populat ion 
of Central Poland (n=775) . 

D1S80 

H obs. H ocz. PD PIC 

D1S80 

7 9 , 2 3 % 7 9 , 3 7 % + / " 1.03% 9 3 , 4 8 % 7 7 , 0 7 % 

H obs. (observed heterozygosity) - heterozygotyczność obserwowana 
H ocz. (expected heterozygosi ty) - heterozygotyczność oczek iwana 
PIC (po lymorph ism informat ion content) - zawar tość informacj i pol imorf icznej 
PD (power of d iscr iminat ion) - siła dyskryminacj i 

Tabela IV. Parametry przydatności układu D1S80 do badań o jcostwa w populacj i 
Polski centra lnej . 

Table IV. Parameters for usefulness of the D1S80 system for paterni ty test ing 
in a Central Poland populat ion. 

D1S80 

PE PI 

D1S80 
6 2 , 1 6 % 

Min. 
Średnia 
Average 

Max. 
D1S80 

6 2 , 1 6 % 
0.82 12.8 1550 

PE (power of e x c l u s i o n ) - siła wyłączenia 
PI (paternity index) - szansa o jcostwa 

Kole jnym e lemen tem analizy była ocena częstości wys tępowania mutacj i 
w lokus D1S80 biorąc pod uwagę 385 mejoz matczynych i 342 mejoz ojcow
skich. O jcos two lub macierzyństwo zostało potwierdzone na podstawie badania 
jednego /dwóch uk ładów typu MLP oraz co najmniej 4 wysoce pol imorf icznych 
układów typu SLP. Wyn ik i analizy zebrano w tabeli V. Całkowity wpółczynnik 
mutacj i uk ładu wyniósł 0 ,275% w badanej populacj i . W ośrodku wroc ławsk im 
u jawniono 2 przypadki mutacj i w całkowitej liczbie 741 anal izowanych mejoz, co 
daje bardzo zb l iżoną war tość współczynnika mutacj i układu 0 ,270% (6). Anal iza 
2462 mejoz przeprowadzona w populacji czeskiej ujawniła war tość ca łkowi tą 
współczynnika mutacj i układu D 1 S 8 0 - 0 .203% (0 .162% w mejozach matczynych 
i 0 .244% w mejozach o jcowsk ich) . 
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Tabe la V. Anal iza częstości mutacj i w lokus D1S80 w populacj i Polski 
centra lnej . 

Table V. Analysis of mutat ion event f requency in locus D1S80 in a Centra l 
Po land populat ion. 

D1S80 

Liczba mejoz 
Meioses no 

Niezgodność 
Inconsistency 

Współczynn ik 
mutacj i 

Frequency of 
mutat ion 
events 

D1S80 
matczyne 
materna l 

o jcowskie 
paternal 

mat
ka/dziecko 

mother/chi ld 

ojc iec/dziecko 
father/chi ld 

Współczynn ik 
mutacj i 

Frequency of 
mutat ion 
events 

Central 
Poland 

385 343 1 (0,260%) 1 (0,291%) 0,275 % 

PODSUMOWANIE 

W y k a z a n o zgodność z równowagą Hardy ego i We inbe rga populacj i Polski 
centralnej w zakres ie rozkładu cech w lokus D1S80 stosując dwie niezależne 
metody statystyczne. Uzyskane rozkłady alleli oraz obl iczone wartośc i parame
trów biostatycznych potwierdzają przydatność układu D1S80 w anal izach 
sądowych w badanej populacj i i pozwala ją na obl iczenia war tośc i szansy 
o jcostwa i siły dyskryminacj i w konkretnych eksper tyzach. Przeprowadzone 
obl iczenia ujawniły nie b raną wcześnie j pod uwagę war tość wskaźn ika częstości 
mutacj i w lokus, wynoszącą w populacj i Polski centralnej 0 .275%. 
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