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Celem pracy jest okre$lenie czestosci alleli czterech loci
STR zlokalizowanych na chromosomie X cztowieka oraz
obliczenie parametréw ich przydatnosci w badaniach
medyczno-sgdowych na podstawie badania prébki po-
pulacyjnej 294 niespokrewnionych oséb obojga ptci (191
mezczyzn i 103 kobiety), nalezacych do biatoruskiej mniej-
szos$ci narodowej zamieszkujacej region Podlasia. Ob-
serwowany rozktad czestosci genotypdw analizowanych
loci w prébce populacyjnej kobiet znajduje sie w réwno-
wadze Hardy-Weinberga. Obliczone parametry biostaty-
styczne wskazujg na duzg przydatnos¢ analizowanego
zestawu w przypadkach, gdy markery autosomalne nie
dostarczaja jednoznacznych wynikow dla ustalenia po-
krewienstwa.

The objective of the paper is to determine the allele
frequencies for four X-chromosomal STRs determined in
a population sample of 294 unrelated volunteers (191
males and 103 females) belonging to the Belarusian
minority residing in northeastern Poland. A commercially
available kit Mentype Argus X-UL (Biotype AG, Germany)
was used to co-amplify X-STR loci: DXS8378, DXS7132,
HPRTB and DXS7423. Electrophoresis and typing were
performed by automated fluorescent detection in an ABI
310 Genetic Analyzer. The genotype distributions among
the females conformed to HWE for all the analyzed loci.
The evaluated quadruplex is a potential extension to
a battery of autosomal systems in forensic applications,

particularly in kinship analysis and in casework samples
from sexual assaults.

Stowa kluczowe: STR, chromosom X, genetyka
populacyjna, Biatorusini, Podlasie
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WSTEP

Wschodnia cze$¢ obszaru wchodzacego obec-
nie w skfad woj. podlaskiego zostata wigczona do
panstwa polskiego dopiero w XX wieku. Wazna ce-
cha réznicujgca miejscowa ludnos¢ jest przynalez-
no$¢ wyznaniowa. Populacja polskojezyczna jest
wyznania rzymskokatolickiego, za$ grupy postugu-
jace sie dialektami wschodniostowianskimi sg z re-
guty zwigzane z prawostawiem. Tozsamo$¢ biato-
ruska najsilniej zaznacza sie wsréd ludnosci o sta-
bym poziomie wyksztatcenia i zamieszkujacej na
wsi. Podczas narodowego spisu powszechnego
ludnoséci i mieszkan w 2002 roku narodowos$¢ bia-
toruska zadeklarowato 48 793 obywateli RP, w tym
46 041 w wojewddztwie podlaskim. Na podstawie
badan demograficznych przeprowadzonych w tym
regionie kilka lat wcze$niej ujawniono, ze co naj-
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mniej 30 % prawostawnych uwaza sie za Biatorusi-
néw, z czego wynika, ze zdeklarowani Biatorusini
moga stanowi¢ tu nawet 75 000 osdb [1]. Analiza
polimorficznych loci specyficznych dla chromoso-
mu X moze by¢ przydatna w ustalaniu pokrewien-
stwa (dziedziczenie matka-syn, ojciec-cérka) oraz
badaniach materiatu dowodowego w przestep-
stwach o podtozu seksualnym. Celem pracy byto
zbadanie czestosci alleli czterech loci zlokalizowa-
nych na chromosomie X cztowieka oraz wykonanie
analizy parametrow ich przydatnosci w badaniach
medyczno-sgdowych.

MATERIAL | METODY

Wymazy nabtonka jamy ustnej pobrano od 294
0soOb nalezacych do biatoruskiej mniejszosci naro-
dowej zamieszkujgcej region Podlasia (103 kobiety
i 191 mezczyzn). W celu okres$lenia czestosci mu-
tacji wykonano badanie tripletéw w 110 sprawach
0 dochodzenie ojcostwa obejmujgcych potomstwo
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58 chtopcow i 52 dziewczynek, w ktdrych ojcostwo
potwierdzono na podstawie badania loci autosomal-
nych na poziomie prawdopodobienstwa powyzej
99,999 %. DNA izolowano przy uzyciu metody z che-
leksem 100 i proteinazg K [2]. llo§¢ DNA oceniano
metoda spekirofotometryczng. Matryce DNA w ilo-
§ci 0,5-1ng amplifikowano zgodnie z instrukcja pro-
ducenta (Biotype AG, Niemcy) w termocyklerze PCR
System 9700 (Applera, USA) stosujac zestaw Men-
type Argus X-UL pozwalajacy na koamplifikacje
i detekcje czterech loci: DXS8378, DXS7132, HPRTB
i DXS7423. Elekiroforeze i oznaczanie alleli prze-
prowadzono przy uzyciu analizatora ABI 310 (Ap-
plera, USA) stosujac polimer POP-4 i referencyjne
drabiny alleli zawarte w zestawie. Program Genoty-
per v2.5 uzyto w potgczeniu z makrem udostepnio-
nym w pliku Mentype Argus X-UL Template File. Jako
standard wewnetrzny wykorzystano DNA Size Stan-
dard 400HD znakowany fluorochromem ROX. Cze-
stosci alleli kazdego locus obliczano oddzielnie dla
kobiet i dla mezczyzn (odpowiednio 206 i 191 chro-
mosomow). Poréwnanie rozkladdw czestosci alleli

Tabela I. Czestosci alleli i parametry biostatystyczne dla czterech loci STR na chromosomie X w prébce populacyjne;j
mniejszosci biatoruskiej zamieszkujacej region Podlasia.

Table I. Allele distribution and biostatistical parameters for 4 X-chromosomal STR loci in a population sample of
Belarusian minority residing in northeastern Poland.

Allele DXS8378 HPRTB DXS7423 DXS7132

M F T M F T M F T M F T
8 0,0105 - 0,0050
9 0,0157 0,0049 | 0,0101 0,0262 0,0388 | 0,0327
10 0,3298 0,3495 | 0,3401 0,0209 0,0049 | 0,0126
11 0,3194 0,3835 | 0,3526 0,1257 0,1456 | 0,1360 - 0,0097 | 0,0050
12 0,2880 0,2330 | 0,2594 0,2827 0,3058 | 0,2947 0,0890 | 0,1117 | 0,1008
13 0,0471 0,0291 0,0378 0,2618 0,2621 | 0,2620 | 0,1309 | 0,0922 | 0,1108 | 0,3089 | 0,2864 | 0,2972
14 0,2147 0,2087 | 0,2116 | 0,3089 | 0,4175 | 0,3652 | 0,3979 | 0,3786 | 0,3879
15 0,0419 0,0097 | 0,0252 | 0,4084 | 0,3932 | 0,4005 | 0,1728 | 0,1796 | 0,1763
16 0,0157 0,0243 | 0,0202 | 0,1204 | 0,0825 | 0,1008 | 0,0314 | 0,0243 | 0,0277
17 0,0314 | 0,0146 | 0,0227 0,0097 | 0,0050
P 0,7922 0,2378 0,2222 0,0734
Ho 0,67 0,77 0,73 0,66
He 0,68 0,77 0,73 0,63
PIC 0,61 0,73 0,68 0,59
MEC | 0,6292 0,7447 0,6267 0,6717
PE 0,4830 0,6135 0,4819 0,5294
DP, | 0,7038 0,7864 0,7052 0,7075
DP. | 0,8290 0,7708 0,8171 0,8817

M: mezczyzni, F: kobiety, T: tacznie, P: prawdopodobienstwo testu doktadnego, Ho: heterozygotyczno$¢ obserwowana, He: heterozygo-
tyczno$¢ oczekiwana, PIC: wskaznik informacii o polimorfizmie, MEC: teoretyczna szansa wykluczania, PE: oczekiwane prawdopodobien-
stwo wykluczenia (w parach ojciec/cérka), DP,,: sita dyskryminacji u mezczyzn, DP_: sita dyskryminaciji u kobiet

M: males, F: females, T: combined, P: exact test probability, Ho: observed heterozygosity, He: expected heterozygosity, PIC: polymorphic
information content, MEC: mean exclusion chance, PE: probability of exclusion (father-daughter transfers), DP,,: discrimination power in
males, DP_: discrimination power in females
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w obu grupach przeprowadzono postugujgc sie
tabelg kontyngencji RxC [3]. Zgodnos¢ z rozkladem
Hardy-Weinberga (HWE) oraz rbwnowage sprzezenh
w poszczegOlnych parach loci sprawdzano stosu-
jac test doktadny Fishera [4] zawarty w oprogra-
mowaniu GDA v1.2 [5]. Dodatkowo obliczono na-
stepujace parametry biostatystyczne: obserwowa-
ng i oczekiwang heterozygotycznos¢ (Ho, He) [6],
wspotczynnik informacji o polimorfizmie (PIC) [7],
teoretyczng szanse wykluczania (MEC) [8], oczeki-
wane prawdopodobienstwo wykluczenia (PE) oraz
site dyskryminacji u mezczyzn (DP,,) i u kobiet (DP,)
[9]. Poréwnanie rozkladdw czestosci alleli miedzy
populacjami przeprowadzono przy uzyciu testu
kontyngenciji test (RxC contingency test; G. Carmo-
dy, Ottawa, Canada).

Tabela Il. Wyniki analizy sprzezenh dla czterech loci STR
chromosomu X w prébce populacyjnej mniejszosci bia-
toruskiej zamieszkujacej region Podlasia.

Table II. Results of linkage disequlibrium analysis for 4 X-
chromosomal STR markers in a population sample of
Belarusian minority residing in northeastern Poland.

Para loci / Locus pair P

DX8378/HPRTB 0,0984
DX8378/DX7423 0,2013
DX8378/DX7132 0,0075
HPRTB/DX7423 0,1538
HPRTB/DX7132 0,2947
DX7423/DX7132 0,0653

P: prawdopodobienstwo testu probability
P: exact test probability

WYNIKI

Czestosci alleli i parametry biostatystyczne obli-
czone dla czterech loci STR chromosomu X przed-
stawiono w tabeli |. We wszystkich analizowanych
loci rozktady czestosci genotypow wsrdd kobiet byty
zgodne z rozktadami czestosci genotypdw wyzna-
czonymi w oparciu o regute Hardy-Weinberga
(0,0734<P<0,7922). Wykorzystujac testy chi?
i G-statistic nie stwierdzono réznic w rozktadach
alleli miedzy grupa kobiet i grupg mezczyzn (odpo-
wiednio 0,1350<P<0,9030 i 0,1410<P<0,9030)
dlatego czestosci w obu grupach dla poszczegodl-
nych loci zostaty potgczone. Nie wykryto mutacji
w zadnym z analizowanych loci na podstawie przy-
padkdéw segregacji alleli analizowanej w 58 parach
matka-syn i 52 parach ojciec-corka.
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DYSKUSJA

Wszystkie analizowane markery posiadajg alle-
le réznigce sie o cztery tandemowe powtdrzenia
nukleotydowe i zlokalizowane sg odpowiednio
w 1, 2, 3i4 grupie sprzezeniowej na chromosomie
X [10]. Wyniki testu doktadnego uzytego w celu ana-
lizy naruszenia rownowagi sprzezen nie wykazaty
zaleznosci miedzy allelami poszczegdlinych loci
poza parg DXS8378/DXS7132 (P=0,0075), stad
mogty one by¢ potraktowane jako niezalezne od
siebie, analogicznie do systeméw autosomalnych
(tabela ). Oceniany kwadrupleks charakteryzuje sie
taczna teoretyczng szansag wykluczania réwnag
0,9884 i taczng sita dyskryminacji rowna 0,9945 dla
Biatorusinéw i 0,9992 dla Biatorusinek. Poréwna-
nie rozktaddw czestosci alleli z warto$ciami opisa-
nymi dla populacji polskiej [11] wykazato statystycz-
nie istotne réznice (P=0,0000; chi? i G-statistic)
w locus HPRTB. Ponadto, rzadko reprezentowane
(0,25-0,28 %) w populacji polskiej allele 8 i 17 loci
DXS8378 i HPRTB byty nieobecne w prébce biato-
ruskiej, ktéra z drugiej strony wykazywata allel 8
(0,5 %) w HPRTB. Prezentowane wyniki potwierdza-
ja poprzednie dane wykazujace wystepowanie zréz-
nicowania genetycznego wsréd grup etnicznych
zamieszkujacych potnocno-wschodnig czes$¢ Pol-
ski [12, 13].

WNIOSKI

1. Zgodno$¢ z prawem Hardy-Weinberga po-
zwala na stosowanie wszystkich analizowanych loci
w badaniach pokrewienstwa oraz identyfikacji.

2. Obliczone parametry statystyczne wskazujg
na duzg przydatnos¢ kwadrupleksu Mentype Argus
X-UL w przypadkach, gdy markery autosomalne nie
dostarczajg jednoznacznych wynikéw dla ustalenia
pokrewienstwa.
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