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the Upper Silesia population.
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Praca przedstawia dane populacyjne (Gérnego Slaska) w zakresie 6 loci DQA1 i PM
(Amplitype DQA1+PM kit z firmy Perkin Elmer). We wszystkich loci zachodzi zgodnosé
rozktadu alleli z prawem Hardy’ego—Weinberga. Przeprowadzony test homogennosci dla
uktadu DQA1 wykazuje brak jednorodnosci 5 badanych polskich populaciji.

This paper shows population data (from the Upper Silesia) on 6 loci DQA1 i PM
(Amplitype DQA1+PM kit from Perkin Elmer). For all loci is no deviation from HWE. The
homogeneity test for DQA1 system shows no homogeneity in 5 examined Polish
populations.

WPROWADZENIE

Uktad DQA1 (human leukocyte antigen) z locus na krotszym ramieniu 6
chromosomu (6p21.3) jest reprezentowany przez 8 alleli (6).

Badania populacyjne tego uktadu prowadzono zaréwno w Europie (2, 7, 8, 12,
17, 18, 19) jak i wsréd mieszkancéw Ameryki Pin. (pochodzenia
kaukazoidalnego i negroidalnego) (4), Japonii (4, 13), Chin (16) czy innych,
bardziej egzotycznych populacji (6, 14).

Polymarker produkcji Perkin Elmer stanowi 5 niezaleznych ukiadéw: LDLR
z locus na 19 chromosomie, HBGG — na 11, D7S8 — na 7 i GYPA oraz GC — na
4 (4,7). O sprzezeniu alleli ukladoéw LDLR/HBGG i LDLR/D7S8 wspominajg
Hochmeister i wsp. (7); sprzezenie miedzy parami ukladow PM przedstawiajg
réwniez Kloosterman i wsp. (9). Polimorfizm uktadéw PM oznaczono dla
populacji kaukazoidainej (3, 4, 5, 7, 9, 11, 15, 19), negroidalnej (4) i azjatyckiej
(4, 13).
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Celem pracy bylo przedstawienie wynikéw badan populacyjnych uktadéw
DQA1 i PM w regionie Gérnego Slgska oraz — na podstawie badan wiasnych
i dostepnych z publikacji (2, 12, 17, 18) — odpowiedZ na pytanie, czy polska
populacja jest jednorodna w zakresie uktadu DQA1.

MATERIAL | METODY

Fenotypy ukitadéw DQA1 i PM oznaczano u 102 niespokrewnionych osob
dorostych, zglaszajgcych sie do Zaktadu w sprawach spornego ojcostwa (51
spraw).

DNA izolowano metodg Kunkel'a i wsp. (10) z matymi modyfikacjami.

Polimorfizm DNA w zakresie loci DQA1 i PM (LDLR, GYPA, HBGG, D7S8
i GC) oznaczano korzystajac z zestawu odczynnikow Amplitype DQA1+PM
amplification and typing kit firmy Perkin Elmer (PCR; reverse dot — blot).

Analize statystyczng przeprowadzono stosujac test xz, liczony na podstawie
czestosci wystepowania alleli w poszczegodlnych uktadach (zgodno$é z prawem
Hardy’ego — Weinberga), badz z tabeli kontyngencji RxC (test homogennosci
badanych populacji) (1).

W uktadzie DQA1 do obliczen statystycznych zgrupowano allele wystepujace
w populacji gérnoslaskiej w nastepujace zespoly (biny): allele 1.1 i 1.3 to bin 1,
1.2-2;2,3-3; 4 - 4. Zasade tworzenia bindw przyjeto za Turowska i wsp. (18),
by moéc poréwnaé uprzednio zbadane populacje z wiasng. Takze w celu
poréwnania czestosci wystepowania allelu DQA1 4 w populacji gérnoslaskiej i
innych polskich populacjach, fenotypy D1QA1 4.1, 4.1; 41, 42 lub 431 4.2 lub
4.3, 4.2 lub 4.3 uznano za fenotyp 4,4.

WYNIKI | ICH OMOWIENIE

Polimorfizm ukiadu DQA1 w populacji gérnosiaskiej obrazuje tabela I
Najczesciej wystepujacymi fenotypami w tym ukladzie sg DQA1 3,4 i 4,4,
najrzadziej — 1.1, 1.1; 1.3, 1.3 i 1.3, 3. W gornos$laskiej populacji dorostych nie
wystapit w ogole fenotyp DQA1 2,2 ; pojawit sie on jednak w populacji dzieci tego
regionu.

Obliczone czestosci wystepowania alleli w ukiadzie DQA1 wskazujg, iz
najczesciej pojawia sie allel 4; najrzadziej — 2. Populacja wykazuje zgodnos¢
rozkiadu fenotypowego z prawem Hardy'ego — Weinberga (xz = 9.61; st.sw.=9;
p>0.95).
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Tabela |. Czesto$¢ wystepowania alleli i fenotypdw w ukiadzie DQA1 oraz
czestos¢ utworzonych bindw i, binowych” fenotypow w tym ukiadzie
(populacja gérnoslaska)

Table I. DQA1 phenotype and allele frequency and frequencies of the created
bins and bin phenotypes ( the Upper Silesia population)
fenotyp | Nobs. | Nocz. | Fenotyp | Novs. | Nocz. Fenotyp Nobs. | Nocz. Czestosc alleli i
DQA1 Nobs. | Nexp. DQA1 Nobs. | Nexp. |Utworzonych| RNeps. | Nexp. | utworzonych bindw
DQA1 DQA1 binbw; Alleles and created
phenotype phenotype Phenotype of] bins
created bins frequency
DQA1*1.1=0.1373
1.1;1.1 1 [1.92 1.2:4 9 |13.00 1-1 7 6.63 | DQA1*1.2=0.1912
1.1;1.2 8 |536| 1.3;1.3 1 1.41 1-2 12 9.95 | DQA1*1.3=0.1176
1.1;1.3 5 ]3.29 1.3,2 2 | 223 1-3 8 11.47 | DQA1*2=0.0931
1.1;2 31261 1.3;3 1 3.06 1-4 18 | 17.34 | DQA1*3=0.1275
1.1;3 2 |3.57 1.3;4 10 | 8.00 2-2 5 3.73 DQA1*4=0.3333
1.1:4 8 [9.33 2:3 3 | 242 2-3 8 8.60 | %°=9.61 st.sw.=19
p>0.95
1.2;1.2 5 13.73 2.4 8 | 6.33 2-4 9 13.00 | DQA1*1=0.2550
1.2,1.3 4 14.58 3;3 2 1.66 3-3 5 4.96 DQA1*2=0.1912
1.2;2 3 {363 34 11 | 8.67 3-4 19 [14.99| DQA1*3=0.2205
1.2;3 5 14.97 4:4 11 ] 11.33 4-4 11 11.33 | DQA1*4=0.3333
x2=4.30 st.sw.=9
0.8< p<0.9
Htons, = 80,4%  Htoe, = 77.9%+4.1 PD=92.7%
Htops, = 80,4%  Htep =77.9%%4.1 PD=92.7%
Tabela ll. Czestos¢ alleli DQA1 w polskich i obcych populacjach
Table I1I. DQAT1 allele frequency in the Polish and other populations
Populacja polskie obce
Population Polish foreign
Allel pomorsko-| warsz- | wrocta- | malopolska | gorno- | szwaj- | japoriska | amerykanska
Allele kujawska | awska | wska Slaska | carska American
biata | czarna
white | black
DQA1*1.1 0.0891 [ 0.180 | 0.14 0.104 0.1373 | 0.148 | 0.127 0.137 [ 0.150
DQA1*1.2 0.2871 [ 0210 | 0.18 0.204 0.1912 | 0193 | o0.164 | 0.197 | 0.263
DQA1*1.3 0.0345 | 0.083 | 0.07 0.080 0.1176 | 0.095 | 0227 | 0.085 | 0.045
DQA1*2 0.2426 | 0.143 | 0.16 0.156 0.0931 | 0.150 | 0.005 | 0.109 | 6.121
DQA1*3 0.0891 [ 0.110 | 0.13 0.112 0.1275 | 0145 | 0.354 | 0.201 | 0.118
DQA1*4 0.2574 | 0.300 | 0.32 0.344 0.3333 | 0270 | 0.123 | 0.271 | 0.304
n 202 420 306 250 204 400 220 826 448
Pismiennictwo badania
References 12 18 2 19 wilasne; 7 13
this study
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Tabela Ill. Prawo Hardy'ego Weinberga w poszczegolnych polskich populacjach
i populacji bedacej suma tychze.

Table . Hardy - Weinberg equilibrium in particular Polish populations and in
the total Polish population.
Populacja| pomorsko- | warszawska | wroclawska | mafopolska [ gérnoslaska |ogolnopoiskal
Population| kujawska

Lbinowy | nNobs. | Nocz. Nabs. Nocz. Nobs. Nocz. | Nobs. [ Nocz. Nobs. Nocz. | Nobs. | Nocz.

fenOtyp" Nobs. | Nexp. Nops. Nexp. Nobs. Nexp. | Nobs. | Nexp. Nobs. Nexp. | Nobs. | Nexp.
Lbin

phenotype”
1-1 1 1.55 13 12.39 5 6.70 3 |4.232 7 6.63 | 29 {30.21
1-2 9 7.18 18 | 21.37 14 1150 5 [9.384 12 9.95 | 58 [60.85
1-3 9 8.30 17 | 25.75 18 18.62 | 16 [12.328 8 11.47 | 68 | 78.20
1-4 5 6.43 41 30.12 22 12050 19 115.824] 18 17.34 [ 105 | 89.50
2-2 3 8.32 7 9.22 5 4.94 4 [5.202 5 3.73 | 24 | 30.65
2-3 25 | 19.24 28 12221 13 15.99 | 14 [13.668 8 8.60 | 88 | 78.76
2-4 18 | 14.93 28 25.97 18 17.61 ]| 24 |17.544 9 13.00} 97 | 90.14
3-3 5 | 11.11 18 13.38 15 1294 7 |8.978 5 4.96 | 50 ] 50.59
3-4 23 1 17.25 25 3129 28 28.50 | 23 }23.048] 19 14.99 [ 118 |115.82
4-4 3 6.69 15 18.30 15 15.70 | 10 {14.792] 11 11.33 | 54 | 66.28
P 101 {101.00} 210 ]210.00| 153 [153.00| 125 }125.001 102 [102.00| 691 {691.00

xz * 14.08 13.09 1.99 8.73 4.30 9.56

st.sw.=9

p 0.1<p<02} 0.1<p<0.2 p >0.99 0.3<p<0.5| 0.8<p<09 |0.3<p<0.5

*- x2 liczone z czestosci wystepowania utworzonych bindw

*-x* based on created bin frequency

Tabela IV. Czy polskie populacje wykazuja homogennos¢ w ukiadzie DQA1?
Table 1V. Are the Polish populations homogeneous at the DQA1 system?

2.

Populacja vs populacja X p
Population vs population st.sw.=9

pomorsko-kujawska vs 28.51 p < 0.001
warszawska

pomorsko-kujawska vs wroctawska 25.70 0.001 <p<0.01
pomorsko-kujawska vs matopolska 17.92 0.02<p<0.05
pomorsko-kujawska vs 29.43 p < 0.001
gornoslaska

warszawska vs wroctawska 9.46 0.3<p<0.5
warszawska vs matopolska 12.49 0.1<p<0.2
warszawska vs goérnoslaska 8.78 0.3<p<0.5
wroctawska vs matopolska 7.68 05<p<0.7
wroctawska vs gornoslgska 6.24 0.7<p<0.8
matopolska vs gornoslaska 14.25 0.3<p<0.5
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*- xz liczone z tabeli kontyngencji RxC przy 9 stopniach swobody metoda kazdy
z kazdym
*- x2 based on the contyngency table RxC with 9 freedom degrees, calculated on
the way one

with one
X2 liczone z tabeli kontyngencji RxC dla 5 polskich populacji i 10 binowych
fenotypow DQA1

przy 36 stopniach swobody wynosi 61.89; p < 0.005
x2 based on the contyngency table RxC with 36 freedom degrees, calculated for
all Polish

populations (5) and DQA1 bin phenotypes (10) is 61.89; p<0.005

Tabela |l obrazuje czesto$¢ wystepowania alleli ukladu DQA1 w pieciu
polskich populacjach, a takze w populacjach: azjatyckiej (Japonia), negroidalne;j

(Stany Zjednoczone - czarni Amerykanie) i kaukazoidalnej (Europa -
Szwajcaria, Stany Zjednoczone — biali Amerykanie). Analiza danych zawartych
wtabeli I pozwala =zréznicowa¢ czestos¢ wystepowania alleli DQA1

w populacjach pochodzenia kaukazoidalnego od populacji azjatyckiej, czy
W mniejszym stopniu — negroidalnej. Pozwala rowniez zauwazy¢ odmienno$é
pomorsko —~ kujawskiej populacji od pozostalych polskich populacji. Mimo, iz
wszystkie populacje spetniajg prawo Hardy'ego — Weinberga z mniejszym lub
wigkszym prawdopodobienistwem; jak réwniez nie odbiega od niego populacja
polska utworzona z sumy poszczegolnych populacji (tabela Ill), to wyraznie
wida¢, ze statystycznie istotne rdznice wystepuja w 5 zbadanych polskich
populacjach zardwno w tescie kazda z kazdag (tabela V) jak i w tescie
homogennosci, liczonym na podstawie tabeli kontyngencji RxC (x*=61.89; st.sw.
= 36; p< 0.005 ). Turowska i wsp. (18) prébujg wyttumaczy¢ te odmiennos¢ zbyt
matg liczebnoscig badanej préby. Dysponujgc podobng liczbg zbadanych
osobnikow (Bydgoszcz — 101; Katowice — 102) poréwnano populacje
gornoslgska z pozostatymi populacjami Polski i oprocz statystycznie istotnej
odmiennosci od populacji pomorsko-kujawskiej, nie stwierdzono zadnych innych
roznic. Dlatego tez wyttumaczenia zjawiska nalezaloby szuka¢ gdzie indziej.

Polimorfizm ukiadéw wchodzacych w skiad Polymarkera PM obrazuje tabela
V. Rozkiad fenotypow jest zgodny z czestosciami alleli speiniajac prawo
Hardy'ego — Weinberga.

W populacji gornoslaskiej odnotowano allel C w locus HBGG, cho¢ nie
obserwowano go ani w populacji Dolnego Slaska (3) ani szwajcarskiej (7) czy
japonskiej (4, 13). Pojawit sie natomiast u biatych mieszkancéow Stanow
Zjednoczonych zarowno pochodzenia kaukazoidalnego jak i hiszpanskiego (4);
powszechnie za$ wystepuje u Amerykandw pochodzenia negroidalnego (4).
(Tabela VI).
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Tabela V. Czestosc wystgpowania fenotypow w ukiadach PM w populacii
Goérnego Slaska.
Table V. Phenotypes frequencies in PM systems (the Upper Silesia population).

Uktad LDLR GYPA HBGG D758 GC
System
Fenotyp Nobs. Nocz. Nobs. Nocz, Nobs. Nocz. Nobs. Noca. Nobs. Nocz.
Phenotype| nobs. Nexp. Nobs, Nexp. Nobs. Nexp. Nobs. Nexp. Nobs. Nexp. |
A 16 15.69 33 31.85 35 34.70 42 42.07 10 10.35
AB 48 48.63 48 50.29 48 49.00 47 46.87 12 10.20
B 38 37.68 21 19.86 18 17.29 13 13.06 2 2.51
AC - 1 0.58 - 33 34.09
BC - 0 0.41 - 16 16.79
C - 0 0.00 - 29 28.06
¥ 0.01; st.sw.=2 | 0.21;stsw.=2 | 0.76; st.sw.=3 | 0.00; st.sw.=2 | 0.53; st.sw.=5
p p >0.99 p=0.90 08<p<09 p >0.99 p >0.99

Tabela VI. Czestosc wystepowania alleli w poszczegodinych loci Polymarkera
Table VI. Alelle frequency at the loci of Polymarker

Populacija |Szwajcaria| Japonia Ameryka Pin. Poiska
Population [Switzerland| Japan North America Poland
Uktad
System
Biali Czarni | Dolny Slask | Gérny Siask
White Black [ Lower Silesia | Upper Silesia
n=100 n=110 n=200 n=200 n=205 n=102
LDLR A 0.435 0.162 0.448 0.235 0.41 0.3992
B 0.565 0.838 0.552 0.765 0.59 0.6078
GYPA A 0.525 0.595 0.530 0.527 0.62 0.5588
B 0.475 0.405 0.470 0.473 0.38 0.4412
HBGG A 0.475 0.311 0.537 0.439 0.52 0.5833
B 0.525 0.689 0.450 0.228 0.48 0.4118
C 0.000 0.000 0.013 0.333 0.00 0.0049
D758 A 0.585 0.608 0.610 0.655 0.64 0.6422
B 0.415 0.392 0.390 0.345 0.36 0.3578
GC A 0.280 0.284 0.275 0.090 0.31 0.3186
B 0.175 0.473 0.178 0.720 0.11 0.1569
C 0.545 0.293 0.547 0.190 0.58 0.5245
Pismiennictwo 7 13 4 4 3 badania wiasne
References this study

Warto réwniez zastanowi¢ sig nad przydatnoscig oznaczania multimarkera
DQA1 i PM w sprawach dochodzenia ojcostwa i kryminalistycznych, na co
zwrocili uwage Helmuth i wsp. (6), Hochmeister i wsp. (7) oraz Nakajima i wsp.
(13). W sprawach badanych w Katedrze Medycyny Sadowej SILA.M (51 spraw),
w kazdym przypadku wyltgczenia ojcostwa, w ktérym oznaczano réwniez DQA1
i PM, zawsze stwierdzano wykluczenie pozwanego na podstawie jednego z 6
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loci. Najczesciej wykluczano nieslusznie pozwanego zardwno w DQA1 jak i PM
(8 spraw), rzadziej tylko w PM (7 spraw), zas tylko w 4 sprawach w DQA1.
W tych samych sprawach, obligatoryjnie zastosowano ukltad D1S80
i obserwowano wykluczenie tylko 57% nieslusznie pozwanych mezczyzn.
Kombinowana sita dyskryminacji PD liczona zgodnie z Fildesem i wsp. (4) dla
DQA1 i PM w gornoslaskiej populacji wynosi 99,9%, podczas gdy dla ukiadu
D1S80 tylko 94,1%. Natomiast heterozygotycznos¢ obserwowana dla
poszczegdinych loci DQA1 i PM jest znacznie nizsza niz dla D1S80 (odpowiednio
. 80,4% dla DQA1; 47,1% — LDLR, GYPA, 48% — HBGG; 46,1% — D7S8; 59,8%
— GC i 84,2% dla D1S80). Przyjmujac za Fildesem i wsp. (4) i Hochmeisterem
iwsp. (7), ze allele z loci DQA1 i PM nie sg sprzezone, to ukiad ten obejmuje 20
alleli (19 oznaczalnych), czyli liczbe poréwnywalng z liczbg alleli uktadu D1S80
(w populacji gérnoslaskiej obserwowano 19 alleli w ukfadzie D1S80). We
wszystkich badanych parach: matka — dziecko wystgpito dziedziczenie cech
zgodne z prawami Mendla. Diatego tez mimo niezbyt chetnego wykorzystywania
multimarkera DQA1 i PM przez polskie $srodowisko hemogenetykow, w Katedrze
Medycyny Sadowej SILAM. stosuje sie ten zestaw markerow genetycznych
w sprawach dochodzenia ojcostwa, szczegélnie tych 2z  trudnosciami
orzeczniczymi. Ograniczeniem zasadnym stosowania DQA1 i PM wydaje sie by¢
tylko rachunek ekonomiczny.
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