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przypadkéw, potgczonych z rownolegtym toksycznym, zacierajgcym objawy
urazu, dziataniem alkoholu.

4. Opiniowanie btedu lekarskiego powinno pozosta¢ w obszarze medycyny
sgdowej w oparciu o kolegialne, komisyjne, wielospecjalistyczne rozstrzygniecia
samodzielnych pracownikéw nauki. Jak wskazuje przedstawiona analiza, nadal
dla oceny bteddéw lekarskich przydatne sg klasyczne kryteria btedu uwzgledniaja-
ce zwilaszcza zakres ujemnych skutkéw na zdrowiu pacjenta.
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Badania populacyjne lokus D1S80 obejmujg 260 os6b dorostych niespokrewnionych

z regionu Gérnego Slgska. Obserwowano 20 alleli, 57 fenotypoéw sposéréd 210
mozliwych; najczesciej wystepujgce allele to :24 (35.19%), 18 (23.65%) i 31 (7.69%), za$
fenotypy - 18-24 (15.77%), 24-24 (12.69%) i 18-18 (5.77%). W populacji jest

zachowana réwnowaga Hardy-Weinberg'a. W niniejszej pracy poréwnano wyniki badan
polimorfizmu lokus D1S80 w populacji gérnoslaskiej z 6 innymi populacjami polskimi
przeprowadzajgc analize homogenno$ci w badanym uktadzie (test Carmody'ego).
W populacji gornoslgskiej wielkosci istotne dla potrzeb sgdowo-lekarskich zastosowania
uktadu przyjmujg nastepujgce wartosci: Ht obs. = 78.85%, Ht ocz. = 80.29% , PD =
94.14%, PM = 5.86%, PE = 60.30% i PIC = 78.36%.

A population study of the D1S80 locus was carried out in 260 unrelated adults from the
Upper Silesia region. Out of the 210 possible phenotypes, 57 were observed; alleles 18,
24 and 31 were detected with a frequency of 0.3519, 0.2365 and 0.0769 respectively.
The Upper Silesia population shows HWE; the homogeneity of the Polish population was
analysed by the Carmody test. The observed heterozygosity was 78.85%, the expected
heterozygosity (unbiased) = 80.29%+ 2.47, PD = 94.14%, PM = 5.86%, PE = 60.30%
and PIC = 78.36%.

Stowa kluczowe: D1S80, badania populacyjne, test homogenno-
Sci, mutacja

Key words: D1S80, population data, homogeneity test,
mutation
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WPROWADZENIE

Polimorficzny uktad D1S80 (pMCT118) zlokalizowany w dystalnej czesci
krétkiego ramienia chromosomu pierwszego nalezy do Ampli-FLP o 16 pz
sekwencji kanonicznej, powtarzanej od 13 do ponad 47 razy (11,22,24,25).
W uktadzie spotkano interallele (7,19,23,24), za$ ostatnie doniesienia (2) opisujg
11 podtypow alleli D1S80 oznaczonych metodg PCR-RFLP jako E1 - E11 (allel
24 u okoto 60% badanych osobnikéw to podtyp E4 zas u 40% - ES8).

Badania populacyjne uktadu prowadzono we wszystkich rasach: biatej
(1,8,11,17,22,23,24,25, 28), czarnej (4) i z6ttej (3,6,9,12,19,20,26).

W Polsce oznaczono polimorfizm D1S80 w 6 regionach (10,13,15,18,21,27).

Szerokie zastosowanie uktadu w praktyce sgdowej podkreslajg Arakura i wsp.
(2), Sajantila i wsp. (22) czy Thymann i wsp. (25).

Dlatego celowym wydato sie przedstawienie czestosci wystepowania alleli
D1S80 w populacji Gérnego Slgska, w szczegdlnosci zag pokazanie homogen-
nosci regionu goérnoslaskiego z pozostatymi juz zbadanymi regionami Polski.
Podjeto tez probe wykazania homogennosci populacji polskiej w ogdle.

MATERIAL | METODY

Badaniami objeto 260 prébek krwi oséb dorostych, niespokrewnionych,
uczestniczgcych w procesach spornego ojcostwa. DNA izolowano zmodyfikowa-
ng metoda Kunkel'a i wsp. (14).

Polimorficzny uktad D1S80 oznaczano - korzystajgc z zestawu odczynnikow
firmy Perkin Elmer - zgodnie z zaleceniami producenta, stosujgc amplifikator tej
firmy (typ 480), elektroforeze wertykalng (aparat do elektroforezy SA-32 firmy
Life Technologies) na Zelu poliakrylamidowym GDG (produkcji Perkin Elmer)
i barwienie srebrem.

Obliczenia statystyczne prowadzono wykorzystujgc program komputerowy
TFPGA, umozliwiajgcy sprawdzenie rownowagi HW w oparciu o test chi-kwadrat
oraz exact metodg Monte Oario.

Charakterystyka statystyczna lokus D1S80 w populacji gornoslaskiej obej-
muje rowniez: heterozygotycznos¢ obserwowang (Ht obs.), heterozygotycznosé
oczekiwang (Ht ocz.), site dyskryminacji (PD), prawdopodobienstwo zgodnosci
(PM), site wykluczeniowg uktadu (PE) i wspdtczynnik informacji polimorficznej
(PIC)(cyt. za 5i 16).

W ceiu wykazania homogennosci polskich populacji w badanym uktadzie
zastosowano test Oarmody'ego.
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WYNIKI | ICH OMOWIENIE

Tabela | obrazuje liczbe obserwowanych i oczekiwanych fenotypow, liczbe
alleli znalezionych w lokus D1S80 w goérnoslgskiej populacji i ich czestosci
wystepowania. Znaleziono 20 alleli i tylko 57 fenotypdw sposrod 210 mozliwych.
Nie znaleziono zadnego interallelu. Podobnie jak w populacjach europejskich
(11,24,25) i polskich (10,13,15,18,21,27) najczestszymi allelami sg 24 i 18
(wystepujace odpowiednio z czestoscig 0.3519 i 0.2365) oraz fenotypy 18-24
(15.77%), 24-24 (12.69%) i 18-18 (5.77%).

Tabela |. Liczba obserwowanych i oczekiwanych fenotypéw w uktadzie DIS80
oraz alleli i ich czesto$¢ wsréd 260 osob dorostych z populacji gérno-
Slaskiej.

Table I. Number of observed and expected phenotypes and allele frequency in
DIS80 locus in 260 adults from the Upper Silesia population.

Allele| 17 18 19 20 21 22 23 24 25 28 a7 28 29 30 fn 32 33 35 36 37 n cze-
stost
1 = = = . . . . 2 1 - - . - . - - - . 1 - 4 |0.0077
1.41 1 0.29 0.02
18 15 - 2 1 6 1 . n g - 5 5 3 5 - 1 - . el 123 | 0.2385
14.55 2.37 | 3.08 | 568 | 1.66 143.20| 8.99 | 2.60 591|378 | 1.66 | .46 0.47 2.13
19 - - - - 1 1 - - - - - - 2 | 0.0038
0.70 | 0.15
20 - - - - 3 1 - - - - - 3 - - 1 10 | 0.0182
3.52 | 0.73 0.77 0.02
21 - 2 - [] 1 - - 2 - - 1 - 13 | 0.0250
0.80 4.58 | 0.95 0.63 1.00
22 2 - 8 - - 1 1 1 - - “ 1 - 24 | 0.0482
0.55 8.45 0.74 | 0.32 | 1.85 0.42
23 - 3 - - B 2 - - 1 . 7 |0.0135
2.46 0.34 0.54
24 33 13 2 2 10 4 3 14 1 1 = = 3 183 | 0.3519
32.20/13.37| 3.87 | 0.70 | 8.80 | 5.63 | 2.46 {14.08) 0.35 | 0.70 3.17
35 2] =1 =1=<13f=<l31l+1= - | 38 [o.0731
1.39 1.17 2.92
26 1 - - 1 o012
0.53
57 : S T a = . - | - | 2 loo0038
= - : . 3 = . = 1 1 | 25 |o0.0481
1.92 0.10 | 0.43
29 3 - - 18 | 0,0308
1.23
30 - 7_]0.0135
3 a 40 | 0.0769
1.54
32 1 0.0019
33 2 | 0.0038
35 1 0.0019%
38 3 | 0.0058
ar - -] 0.0154
3 | 520 | 1.0000

test chi-kwadrat dla wszystkich (20) alleli {210 klas fenotypdéw): quso = 199.0238;
p=0.3121

test exact (Monte Cario): p=0.5462+0.0205

chi-square test tor ali (20) alleles (210 classes of phenotypes }: X5, = 199.0238;
p=0.3121

exact test (Monte Carlo}: p=0.5462+0.0205
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Zastosowane testy statystyczne wykazujg réwnowage Hardy-Weinberg'a
w populacji Gérnego Slgska (tabela I).

Wielkosci charakteryzujgce lokus D1S80 w aspekcie sgdowo-lekarskim
przedstawiajg sie w regionie Gérnego Slaska nastepujgco: Ht obs. = 78.85%, Ht
ocz. = 80.29+ 2.47%, PD = 94.14%, PM = 5.86%, PE = 60.30% i PIC = 78.36%.
Wartosci tych wielkosci nie odbiegajg od podobnych wielkosci obliczonych dla
populacji belgijskiej (23), niemieckiej (24) czy polskich (18,21,27).

Wsrod 130 zbadanych tercetéw w sprawach spornego ojcostwa wykluczono
30 niestusznie pozwanych mezczyzn, w tym 19 w uktadzie D1S80 (63.3%). Nie
obserwowano interalleli ani odchylen od praw Mendla w parze: matka-dziecko.
W jednej z trojek wykazano przeciwstawne homozygoty w parze: pozwany-
dziecko. Po zbadaniu w tym tercecie nastepujgcych markeréw genetycznych:
ABO, MN, Rh, Kell, P, Ss, Jk, Fy, Hp, ACP, ESD, PGM1 podgrupy, GLO, PGP,
MLP:33.15/Hinfl, SLP: MS8, MS31, MS43a i MS205 wcieciu Hinfl, DQA1, LDLR,
GYPA, HBGG, D7S8, Gc i THO1, dziedziczonych zgodnie z prawami Mendla
i obliczeniu prawdopodobienstwa ojcostwa (bez uwzglednienia MLP i 4 SLP
wynosito 99.99%), przyjeto w tym przypadku mutacje.

Tabeia 1l obrazuje analize homogennosci polskich populacji w systemie
kazda z kazdg i tgcznie w oparciu o test Carmody'ego. Wynika z niej, ze
wiekszo$¢ populacji polskich z 7 zbadanych nie jest ze sobg jednorodnych, a co
za tym idzie brak jest jednorodnosci populacji polskiej jako catosci . Najbardziej
istotne statystycznie réznice wykazujg populacje Polski ptd.-zach. i Pomorza-
Kujaw w poréwnaniu z pozostatymi, natomiast najwiekszg zgodnos¢ czestosci
wystepowania alleli w ukfadzie D1S80 wykazano dla populacji Gérnego Slaska
i Polski ptd. Nie rézni sie tez populacja gornoslaska od Polski ptn., Polski ptd -
wsch. czy Wielkopolski (przyjmujgc 0.01 poziom ufnosci). Najwiekszg zgodnosé
z pozostatymi populacjami wykazuje Polska pin. Homogennosé polskich
populacji w systemie kazda z kazdg mozna uszeregowac¢ nastepujgco: Polska
pin. > Gomy Slgsk = Polska ptd. = Polska ptd.-wsch. > Pomorze-Kujawy =
Wielkopolska > Polski ptd.-zach.. Oznacza to , iz nie mozna stosowa¢ danych
z niejednorodnych wzgledem siebie populacji do jakichkolwiek obliczen
statystycznych (prawdopodobienstwo ojcostwa). Nie nalezy pisaé o polskiej
populacji gdy wystepuja tak istotne réznice regionalne (tabeia Il). Przyczyn tych
odmiennosci mozna szuka¢ w jeszcze zbyt matej liczbie badanych, nieprawidto-
wym (ztym) rozdziale elektroforetycznym czy fenotypowaniu. Nie mozna
natomiast tumaczyé zjawiska istotnych réznic subpopulacjami, gdyz Goérny Slgsk
wykazuje duzg zgodnos¢ z populacjg europejska (24) - chi-kwadrat - 20.57, p =
0.317; G = 21.14, p = 0.381. Natomiast populacja gérnoslgska w sposéb istotny
rézni sie od azjatyckiej (chi-kwadrat = 213.85, p = 0.000; G = 244.85, p = 0.000,
liczone z danych Nagai i wsp. - 19), czy Hasydéw nowojorskich (chi-kwadrat =
38.93, p = 0.000; G = 45.87, p = 0.000), ktérzy mimo przynaleznosci do Zydéw
aszkenazyjskich wykazujg istotng odmiennos¢ od Kaukazoidéw (17).
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Tabela Il. Homogennos¢ polskich populacji (test Carmody'ego).
Table Il. Homogeneity of Polish populations (Carmody test).

Poréwnywane Homogenne ?
populacje (pismien- X*-test G - test Homogenous?
nictwo) p>0.05 - tak yes;
Compared 0.05>p>0.01 -?
populations p<0.01 - nie no
(references) X' p SE G [2) SE
Polska Pin. (21)
Pomorze -Kujawy (18)| 27.20 | 0.058 | 0.007 | 27.07 | 0.111 0.009 tak yes
Wielkopolska (15) 24.28 | 0.092 | 0.009 | 24.16 | 0.140 | 0.011 tak yes
Polska ptd.-zach. (10) | 57.37 | 0.000 | 0.000 | 52.22 | 0.000 | 0.000 nie no
Gorny Slagsk 24.95 | 0.105 | 0.009 | 25.89 | 0.149 | 0.011 tak yes
Polska ptd. (27) 26.50 | 0.073 | 0.008 | 27.75 | 0.107 | 0.009 tak yes
Polska ptd.-wsch. (13) | 25.88 | 0.068 | 0.008 | 23.35 | 0.176 | 0.012 tak yes
Pomorze -Kujawy (18)
Wielkopolska (15) 43.61 0.001 | 0.001 | 39.60 | 0.004 | 0.002 nie no
Polska ptd.-zach. (10) | 54.48 0.000 | 0.000 | 42.03 0.000 0.000 nie no
Gorny Slask 51.33 | 0.000 | 0.000 | 48.09 | 0.000 | 0.000 nie no
Polska ptd. (27) 49.47 | 0.000 | 0.000 | 53.00 | 0.000 | 0.000 nie no
Polska ptd.-wsch. (13) | 21.48 | 0.207 | 0.012 | 22.39 | 0.274 | 0.014 tak yes
Wielkopolska (15)
Polska ptd.-zach. (10) | 47.27 | 0.000 | 0.000 | 46.97 | 0.000 | 0.000 nie no
Gorny Slask 30.18 | 0.043 | 0.006 | 31.49 | 0.053 | 0.007 tak yes
Polska ptd. (27) 38.60 | 0.002 | 0.001 |38.28 | 0.010 | 0.003 ?
Polska ptd.-wsch. (13) | 38.58 | 0.005 | 0.002 | 33.25 | 0.015 | 0.003
Polska ptd.-zach. (10)
Gorny Slask 56.00 | 0.000 | 0.000 | 56.34 | 0.000 | 0.000 nie no
Polska ptd. (27) 71.61 0.000 | 0.000 | 59.83 | 0.000 | 0.000 nie no
Polska ptd.-wsch. (13) | 62.29 | 0.000 | 0.000 |44.26 | 0.000 | 0.000 nie no
Goérny Slask
Polska ptd. (27) 15.97 |0.521 | 0.015 | 15.82 | 0.636 |0.015 tak yes
Polska ptd.-wsch. (13) | 27.42 | 0.054 | 0.007 |25.93 | 0.082 |0.008 tak yes
Polska ptd. (27)
Polska ptd.-wsch. (13) | 26.15 |0.065 |0.007 |24.78 | 0.174 | 0.012 tak yes
Polska populacja 252.86 0.000 |0.000 |233.29 | 0.000 0.000 nie no

Uzyskane wyniki testu homogennosci nakazujg wiec znalezé przyczyne
rozbieznosci. Okazuje sie, ze liczenie homogennosci prowadzone w oparciu tylko
o 3 najczesciej wystepujace allele (24,18, 31) daje pozytywny wynik (chi-kwadrat
= 1231, p = 0.387; G = 13.97, p = 0.286). Dopiero wigczenie allelu 25 do
obliczen znacznie zmienia stosunki homogennosci w polskiej populacji i daje
roznice malo istotne statystycznie (chi-kwadrat = 28.15, p = 0.06; G = 30.39, p -
0.037). Kolejny alfe! (28) powoduje, ze 7 polskich populacji bardzo rézni sie
miedzy sobg (chi-kwadrat = 70.27, p = 0.000; G = 69.79, p = 0.000).
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Ryc. 1. Czestosci alleli lokus D1S80 w 7 polskich populacjach.
Fig. 1. Allele freguencies of the locus D1S80 in 7 Polish populations.
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Dla zobrazowania réznic w czestosci wystepowania poszczegdlnych alleli lokus
D1S80 w regionach Polski sporzgdzono graficzny ich wykres (ryc. 1). Wyraznie
mozna wskazac¢ proporcjonalnie zgodnie czesto wystepujgce allele w 7
zbadanych populacjach, jak réwniez te allele, ktére powodujg rozbieznosci.
Badania prowadzone w réznych osrodkach europejskich (1,23,24) dajg wigkszg
zgodnos¢ rozkiadu czestosci alleli lokus D1S80.

Przeprowadzona analiza zgodnosci wynikdw badah w lokus D1S80 dla
réznych regiondw Polski jest pewnego rodzaju atestacjg polskich laboratoriow,
tym istotniejszg, ze uklad ten jest obligatoryjnie wymagany przez Komisje
Hemogenetyczng przy PTMSIK w ekspertyzie spornego ojcostwa.
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