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Celem pracy było określenie częstości alleli czterech loci
STR zlokalizowanych na chromosomie X człowieka oraz
obliczenie parametrów ich przydatności w badaniach
medyczno-sądowych. Badania populacyjne przeprowa-
dzono na 300 próbkach krwi obwodowej pobranych od
niespokrewnionych osób obojga płci wywodzących się
z regionu Podlasia. Obserwowany rozkład częstości ge-
notypów analizowanych loci w próbce populacyjnej ko-
biet znajduje się w równowadze Hardy-Weinberga. Obli-
czone parametry biostatystyczne wskazują na dużą przy-
datność analizowanego zestawu w przypadkach, gdy
markery autosomalne nie dostarczają jednoznacznych
wyników dla ustalenia pokrewieństwa.

Allele frequencies for four X-chromosomal STR were
determined in a population sample of 240 unrelated males
and females from north-eastern Poland by multiplex PCR
and subsequent automated fluorescent detection (ABI
310) using a commercially available multiplex PCR kit
(Mentype Argus X-UL). The genotype distributions among
the females conformed with HWE for all analysed loci.
The analysed quadruplex is a potential extension to
a battery of autosomal systems in forensic applications,
especially in the investigation of kinship analysis and
deficiency cases.
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WSTĘP

Analiza polimorficznych loci specyficznych dla
chromosomu X jest zasadna tylko wówczas, gdy
płeć fenotypowa jest identyczna z płcią genetycz-
ną wszystkich badanych osób. Celem pracy było
zbadanie częstości alleli czterech loci zlokalizowa-
nych na chromosomie X człowieka: DX8378,
DX7132, HPRTB i DX7423, oraz analiza parametrów
ich przydatności w badaniach medyczno-sądo-
wych.

MATERIAŁ I METODY

Wymazy nabłonka jamy ustnej pobrano od 300
osób polskiego pochodzenia zamieszkujących ob-
szar Podlasia (150 kobiet i 150 mężczyzn). W celu
określenia częstości mutacji wykonano badanie tri-
pletów w 100 sprawach o dochodzenie ojcostwa
z potomstwem 56 chłopców i 44 dziewczynki, w któ-
rych ojcostwo potwierdzono na podstawie badania
loci autosomalnych przy poziomie prawdopodo-
bieństwa powyżej 99,999 %. DNA izolowano przy
użyciu metody z cheleksem 100 i proteinazą K [11].
Ilość DNA oceniano metodą spektrofotometryczną.
Matryce DNA w ilości 0,5-1ng amplifikowano zgod-
nie z instrukcją producenta (Biotype AG, Germany)
w termocyklerze PCR System 9700 (Applera, USA)
stosując zestaw Mentype Argus X-UL pozwalający
na koamplifikację i detekcję czterech loci: DX8378,
DX7132, HPRTB i DX7423. Elektroforezę i oznacza-
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nie alleli przeprowadzono przy użyciu analizatora
ABI 310 (Applera, USA) stosując polimer POP-4
i referencyjne drabiny alleli zawarte w zestawie. Pro-
gram Genotyper v2.5 użyto w połączeniu z makrem
udostępnionym w pliku Mentype Argus X-UL Tem-
plate File. Jako standard wewnętrzny wykorzysta-
no DNA Size Standard 400HD znakowany fluoro-
chromem ROX. Częstości alleli każdego locus obli-
czano oddzielnie dla kobiet i dla mężczyzn (odpo-
wiednio 300 i 150 chromosomów). Porównanie czę-
stości alleli u kobiet i mężczyzn przeprowadzono
posługując się tabelą kontyngencji RxC [8]. Zgod-
ność z rozkładem Hardy-Weinberga (HWE) spraw-
dzano stosując test dokładny [4] zawarty w opro-
gramowaniu GDA v1.2 [6]. Dodatkowo obliczono
następujące parametry biostatystyczne: obserwo-
waną i oczekiwaną heterozygotyczność (Ho, He)
[7], współczynnik informacji o polimorfizmie (PIC)
[1], teoretyczną szansę wykluczania (MEC) [5],
oczekiwane prawdopodobieństwo wykluczenia (PE)
oraz siłę dyskryminacji u mężczyzn (DP

M
) i u kobiet

(DP
F
) [2]. Porównanie rozkładów częstości alleli

między populacjami przeprowadzono przy użyciu
testu kontyngencji (RxC contingency test; G. Car-
mody, Ottawa, Canada).

WYNIKI

Częstości alleli i parametry biostatystyczne obli-
czone dla czterech loci STR chromosomu X w po-
pulacji Podlasia przedstawiono w tabeli 1. We
wszystkich analizowanych loci rozkłady częstości
genotypów wśród kobiet były zgodne z rozkładami
częstości genotypów wyznaczonymi w oparciu
o regułę Hardy-Weinberga (0,05<P). Nie stwierdzo-
no różnic w rozkładach alleli między grupą kobiet
i grupą mężczyzn (0,4230<P<0,9940), dlatego czę-
stości w obu grupach dla poszczególnych loci zo-
stały połączone. Nie wykryto mutacji w żadnym
z analizowanych loci na podstawie 56 transferów
matka-syn i 44 transferów ojciec-córka.

POLIMORFIZM CZTERECH LOCI STR NA CHROMOSOMIE X

Tabela 1. Częstości alleli i parametry biostatystyczne dla czterech loci STR na chromosomie X w próbce populacyjnej
Podlasia.
Table 1. Allele distribution and biostatistical parameters for 4 X-chromosomal STR markers in a population sample of
Northeastern Poland.

DX8378 HPRTB DX7423 DX7132

Allele M F T M F T M F T M F T

8 0,0042 0,0028
9 0,0083 0,0125 0,0111 0,0167 0,0250 0,0222
10 0,2500 0,3708 0,3306 – – –
11 0,3667 0,3042 0,3250 0,0833 0,1250 0,1111 0,0250 0,0042 0,0111
12 0,3250 0,2792 0,2944 0,3500 0,3708 0,3639 0,0917 0,0625 0,0722
13 0,0500 0,0250 0,0333 0,3500 0,2833 0,3056 0,1250 0,1417 0,1361 0,3417 0,3250 0,3306
14 – – 0,1500 0,1375 0,1417 0,3333 0,2750 0,2944 0,3583 0,3708 0,3667
15 0,0042 0,0028 0,0417 0,0458 0,0444 0,4083 0,3958 0,4000 0,1750 0,1958 0,1889
16 0,0083 0,0083 0,0083 0,1250 0,1583 0,1472 0,0083 0,0333 0,0250
17 0,0042 0,0028 0,0083 0,0292 0,0222 0,0083 0,0056

P 0,4141 0,1478 0,5803 0,9766
Ho 0,640 0,783 0,758 0,717
He 0,694 0,748 0,725 0,716
PIC 0,63 0,71 0,68 0,66
MEC 0,636 0,698 0,664 0,664
PE 0,490 0,560 0,520 0,522
DP

M
0,695 0,724 0,691 0,715

DP
F

0,843 0,896 0,874 0,867

M: mężczyźni, F: kobiety, T: łącznie, P: prawdopodobieństwo testu dokładnego, Ho: heterozygotyczność obserwowa-
na, He: heterozygotyczność oczekiwana, PIC: wskaźnik informacji o polimorfizmie, MEC: teoretyczna szansa wyklu-
czenia, PE: oczekiwane prawdopodobieństwo wykluczenia (w parach ojciec/córka), DP

M
: siła dyskryminacji u męż-

czyzn, DP
F
: siła dyskryminacji u kobiet
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DYSKUSJA

Wszystkie analizowane markery posiadają alle-
le różniące się o cztery tandemowe powtórzenia nu-
kleotydowe i zlokalizowane są odpowiednio w 1, 2,
3 i 4 grupie sprzężeniowej na chromosomie X [10].
Wyniki testu dokładnego użytego w celu analizy
naruszenia równowagi sprzężeń nie wykazały za-
leżności między allelami poszczególnych loci
(0,1536<P<0,8541), stąd zostały one potraktowa-
ne jako niezależne od siebie, podobnie do syste-
mów autosomalnych. Oceniany kwadrupleks cha-
rakteryzuje się łączną teoretyczną szansą wyklucza-
nia równą 0,8043 i łączną siłą dyskryminacji równą
0,9926 dla mężczyzn i 0,9997 dla kobiet. Porówna-
nie częstości alleli uzyskanych dla badanej popu-
lacji polskiej z częstościami opisanymi w populacji
niemieckiej [3, 9], przy pomocy testu Carmody’ego,
nie wykazało istotnych statystycznie różnic
(0,5610<P<0,9740 i 0,5640<P<0,9740; odpowied-
nio test chi2 i G-statistic). W przypadku locus DX8378
w próbce polskiej pojawił się allel 15, który nie zo-
stał stwierdzony w populacji niemieckiej, natomiast
allel 10 obserwowany u Niemców w locus HPRTB
nie wystąpił w populacji polskiej.

WNIOSKI

1. Zgodność z prawem Hardy-Weinberga pozwa-
la na stosowanie wszystkich analizowanych loci
w badaniach pokrewieństwa oraz identyfikacji.

2. Obliczone parametry statystyczne wskazują
na dużą przydatność kwadrupleksu Mentype Argus
X-UL w przypadkach, gdy markery autosomalne nie
dostarczają jednoznacznych wyników dla ustalenia
pokrewieństwa.
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